1. Uvod do genetiky

genetika - veda o dednosti a premenlivosti Zivych organizmov
dedinod’ - prenos vlastnosti z ragiv na potomkov

premenlivog - variabilita

- geneticka  rozdiely podmienené génmi

- negenticka rozdiely podmienené faktormi predig
Johann Gregor Mendel

- zakladatk genetiky

1.1. Gén, genotyp

gén - zakladna funéna jednotka dednosti
- usek molekuly DNA, ktory nesie UplInu genetickforméciu pre ufita biologicku
vlastnos (napr. pre farbu@, krvnu skupinu, vySku)
alely - viaceré formy jedného génu
- r6zne alely podmieuju rozdielne prejavy znaku (alela pre modré, aletgohnedé
oci, alela pre krvna skupinu A, B)
genom- subor vSetkych génov jednej bunky
genotyp - stbor génov jedného organizmu
diploidny organizmus ma kazdy géen zastupeny dvdelarai (jednym
alelickym parom)
chromozdémy - Utvary, v ktorych je organizovana DNA
lokus - miesto génu na chromozéme
gény - lokalizované v jadre a mimo jadra
jadrové gény - jadrova detios’
mimojadrové - mimojadrova (mitochondrie, chlorggtia plazmidy)
diploidny patet chromozdémow 2n (u diploidnych organizmov)
- chromozdémy su zastupené parovo
- v pare: rovnaké tvarom, Meg’ou a obsahom
- jeden z paru pochadza zo sajngaméty, druhy zo satj

autozémy - chromozémy, ktoré maju svoj par
gonozémy heterochromozomy - chromozdmy, ktoré par nemaju

haploidny pget chromozémow n
v sade sa nachadza len jeden chromozom z paru

1.2. Znak, fenotyp

znak - vznikd realizaciou génu v konkrétnych podmietikac
kvalitativnhe znaky
(napr. krvna skupina, farba vlasov, farli® dezrohos - rohatos, farba semien)
- podmienené niekaymi malo génmi vEkého &inku
kvantitativne znaky
(vySka, vaha, dojivas znaska)
- podmienené viacerymi génmi maléhtinku (polygémni)
- na prejave znaku sa vyrazne pddiprostredie
- premenlivos je kontinualna
fenotyp - stbor vSetkych znakov jedného organizmu
- vonkajsi prejav vSetkych deédich informacii
- okrem genotypu sa prejavuje aj vplyv prostredia



1.3. Homozygot, heterozygot, dominantny, recesivny

homologické chromozémy

- dva chromozomy jedného paru (jeden od otca, dashinatky)
nehomologické chromozémy

- z dvoch réznych parov

homozygot
- pre dany znak ma dve rovnaké alely (ma jeden2gén

heterozygot

- pre dany znak ma dve rozié alely
dominantna alela

- ,nadradena“

- ozn&uje sa vékym pismenom

- v homozygotnom aj heterozygotnom stave podnjeerovnaky fenotypovy prejav
recesivna alela

- ,podriadend*”

- v heterozygotnom stave je jej prejav p&iay dominantou alelou

- fenotypovo sa prejavi iba u recesivheho homaaygo
oznaovanie a priklad

A — dominantna alela (hnedé&)o

a — recesivna alela (modr&)o

AA — dominantny homozygot (hnedooky)

Aa — heterozygot (navonok zhodny s dominantnym hxygatom)
(hnedooky)

aa — recesivny homozygot (prejavila sa recesiwia)al
(modrooky)

2. Molekuloveé zaklady genetiky

2.1. Struktdra a funkcia nukleovych kyselin

DNA - univerzalny nositegenetickej informacie (RNA — virusy, nogite RNA)
- kys. deoxyribonukleova
Watson, Crick- objav Struktiry DNA, (1953)
- 2 komplementarne ttazce stdené do pravotivej zavitnice
~Nukleové kyseliny*

- v jadre
DNA, RNA -pozostavaju z nukleotidov
nukleotid - dusikata baza

DNA: A-adenin, G-guanin, C-cytozin, T-tymin
RNA: A, G, C, U-uracil
- cukor (pent6za) — ribdza alebo deoxyrib6za
- kys. fosforéna
polynukleotidové réazce su spojené pkalpricipu_komplementarity
A-T, C-G, A-U, komplementarne bazy su spgjerdikovymi mostikmi
poradie nukleotidov - primarna Struktdra NK
DNA - uchovéava a odovzdava geneticku informaciu zayigmradim nukleotidov v jej
primarnej Strukture
RNA - sprostredkuva prenos genetickej informacie z Did/poradia aminokyselin
v bielkovine




2.1.1. Prenos genetickej informacie

L2astredna dogma molekulovej biolégie* (Crick, 1958)

DNA (replikacia)— (prepis, transkripcia)}»> mMRNA— (preklad, translacia)> bielkovina

replikacia DNA
kopirovanie, zdvojenie molekuly DNA, (nevyhnutné gakladnu funkciu DNA —
zachovavé a odovzdaviagenetickl informaciu)

transkripcia, prepis
DNA ako zékladny nosiinforméacie neopd% jadro, ale tato informacia je
prepisovana do nukleotidov RNA a az tato prechddzeytoplazmy a je matricou
(vzorom) pre syntézu bielkovin

translacia, preklad
informacia kédovana poradim nukleotidov RNAd&dej preklada do poradia
aminokyselin tvoriacich bielkovinu, tento proceshpeha v cytoplazme

2.2. Replikacia — syntéza DNA

- umoziuje odovzdavanie kompletnej genetickej informacieaterskej bunky na
dcérske bunky

- prebieha v S-faze bunkového cyklu

- replikaciou vznikaju dve rovnaké molekuly DNA idehke s povodnou (materskou)
molekulou

2.2.1. Mechanizmus replikacie DNA

- postupné rozpletanie dvojzavitnice DNA (naruSemidikovych mostikov medzi
jednotlivymi bazami nukleotidov)
- ku kazdej baze sa vodikovym mostikom pripoji komyatarny nukleotid,
- DNA — polymeraza — enzym, katalyzuje vzdjomné psp@ nukleotidov do nového
retazca
- vysledok: dve identické molekuly DNA
http://mwww.johnkyrk.com/DNAreplication.html

2.3. Geneticky kod

- suUbor pravidiel, ,Ku¢" podra ktorych sa geneticka informéacia zapisana poradim
nukleotidov DNA prevadza na poradie aminokyselfielkovine (primarnu Struktdru
bielkovin)

- A, T, G, C-nukleotidy (ozrignie poda dusikatej bazy)

- trojica nukleotidov (triplet) sa nazyva kodon (jedkodoveé slovo)

- aminokyseliny (20 elementarnych — zakladnych) y)(glycin, (ala) alanin, (val)
valin, (leu) leucin, (ile) izoleucin, (ser) seffimg) treonin, (phe) fenylalanin, (tyr)
tyrozin, (trp) tryptofan, (asp) kyselina asparagdgé) kyselina glutamova, (asn)
asparagin, (glu) glutamin, (cys) cystein, (met)iomén, (lyz) lyzin, (arg) arginin, (his)
histidin, (pro) prolin

vlastnosti genetického kodu:

- je tripletovy— kazdé aminokyselina je kddovana poradim trockebau idlcich
nukletidov (tripletom, kodonom)

- neprekryvasa — kazdy nukleotid je &&’ou len jedného tripletu (kodénu)

- je degenerovanked’Ze zabudovanie jednej aminokyseliny mézé kdovaneé
viacerymi tripletmi (ochrana pred mutaciami — zmgunej bdzy neznamena zmenu
aminokyseliny)

- je univerzalny- plati pre vSetky organizmy



2.4. Funkcia génu na molekulovej urovni

gény sa vyskytuju v troch futkych formach:

Struktarne gény - obsahuju informaciu o poradi aminokyselin wnjgidbielkovine, nesu
informéciu o jednom konkrétnom znaku organizmu
- prepisuju sa do mediatorovej RNA (MRNA)

gény pre RNA - prepisuju sa do transférovej (tRNA) a ribozomjdvNA (rRNA)
requl&né géeny - reguluju aktivitu inych génov (nie vSetky Strakie gény su aktivne

vo vSetkych bunkéch a v kazdamse)

2.5. Expresia génu
expresia — realizacia
2 procesy
- transkripcia — prepis (DNA do m RNA)
- translacia — preklad (MRNA do bielkoviny) - prosyntéza

2.5.1. Transkripcia genetickej informacie — syntéza MRNA

- prebieha v jadre

- Ciasta@ne sa oddelia dvati@zce DNA,

- jeden r&azec sluzi ako matrica (predlioha)

- pripajanie nukleotidov na Yaé bazy (poth principu komplemetarity) katalyzuje
enzym RNA polymeraza

- uvalnenie RNA (presun do cytoplazmy)

- spojenie réazcov DNA

2.5.2. Translacia genetickej informéacie — proteosyn  téza — syntéza
bielkovin

~preklad” gen. informacie z poradia nukleotidovmlradia aminokyselin

- prebieha v cytoplazme
ribozémy

- tvorené bielkovinou a rRNA

- zloZené s malej a Vkej podjednotky
molekuly mMRNA (mediatorovej RNA)

- poradie tripletov (kodonov) v mRNA &uje poradie aminokyselin v bielkovine
transférova RNA (tRNA)

- Strukturad’atelinového listu

- aminokyselina

- antikodén (komplementarny s kodonom na mRNA)

- kazda aminokyselina ma ,vlastni“ RNA
proces:

- mRNA sa naviaze na ribozomy

- tRNA sa antikodonmi pripaja na kodony mRNA (prinasainokyselinu)

- aminokyseliny sa spdjaju peptidovou vazbou

- tRNA sa uvdiuje

- bielkovina sa oddw&ije od riboz6mu
http://www.ncc.gmu.edu/dna/ANIMPROT.htm

3. Genetika prokaryotov

nemaju typické jadro
nukleoid - prokaryoticky chromozom



- kruhovita dvojréazcova molekula DNA,
- baktérie su haploidné, z kazdého génu majjelénu alelu

chromozémova mapa

- ukazuje umiestnenie a poradie génov na chromezé

3.1. Operony

transkrigné jednotky tvorené Struktarnymi génmi

subor niektkych Struktarnych génov, ktoré sa prepisuju do ggamolekuly RNA,

cely operdn sa aktivuje naraz a kdéduje syntézu paglth bielkovin

napr. laktézovy operon baktérii sa aktivuje ibaipade, Ze sa okoli nachadza lakt6za
a syntetizuje enzymy, ktoré ju umiu vyuziva

. Jednosmerny prenos genetickej informacie

konjugéacia
proces podobny pohlavnému rozmnoZovaniu
jednosmerny prenos genetického materialu z bunkycyd do bunky ,prijemncu!®

3.2. Plazmidy

malé kruhové molekuly DNA

nesu gen. inf. ktoré nie su nevyhnutné pre Zivenadzu by pre baktérie prospesné
(napr. rezistencia na antibiotik&zké kovy, tox. latky, syntéza toxinov, bielkovin..
konjugané plazmidy — riadia konjugéciu

replikuju sa samostatne, nezavisle od chromozomu

l'ahko sa do nichdenuju iné gény

I'ahko prechadzaju z bunky do bunky pri konjugacii

(posledné dva body — vyuZzitie v genetickych marépidich)

4. Bunkové zaklady dedi €nosti

4.1. Genetika eukaryotickej bunky
eukaryoticka bunka

geneticky material chraneny obalom

deli sa nepriamym delenim jadra (mit6za, meidza)
gen. inf. sustredena v chromozomoch (v jadre)
gen. inf. aj v mitochondriach a plastidoch

chromozom(y)

stale Struktary jadra

Gloha pri prenose gen. inf. do dcérskych buniek

1 chromozém — 1 linearna molekula DNA

gény na chromozdéme: presna poloha

chromozomy su charakteristické:gmm, tvarom, vEkos'ou

4.2. Poéet chromozémov

systematicky znak, charakteristicky znak biologhakélruhu,
gameéty (pohlavné bunky):

n - haploidny pdet chromozomov (kazdy chromozom raz)

somatické bunky:

2n - diploidny p@et (jeden od jedného z r@dv, druhy od druhého)
chromozomy su parove, (kazdy méa dvoj par)



homologickéchromozdémy:
pochadzajuce z jedného chromozémového paru

nehomologické, heterologicke
pochadzajlce z rozlych chrom. parov

autozémy
somatické chromozémy, obsahuju génjuilice vlastnosti organizmu
tvoria homologické pary

gonozomy
urcuju pohlavie jedinca, nesu aj iné gény (hemofdeionizmus)
ozn&. X, Y, u Zzeny: XX (homologické), u muza XY (nehologické)

4.3. Morfolégia chromozomov

zavisi od mitotického stavu bunky
v nedeliaconsa jadre - deSpiralizované
pocas delenia - §piralizcia (hrubnutie)
- metafaza najlepSie pozorovaté, tvar X
chromozom:
- 2 pozdzne chromatidgpojené centromérdmiesto pripojenia deliaceho vretienka)
- 2 ramengpod’a polohy centroméry — psa dzky ramien rozdiujeme chromozémy
na rovnoramené — metacentrické a nerovnoramenuBmetacentrické, akrocentrické
a telocentrické)
- 2 zuZenia_(konstrikc)e- primarna konstrikcia (centroméra — miesto nepiaj
centrioly), sekundarna (na konci ramena, miesta@eni — satelitv zizeni —
organizator jadierka)
stavba chromozomu
chromatin  DNA + bielkoviny (ako su ulozené?)
bielkoviny = histény — 8 histénov olitenych DNA vytvara nukleozém
viacnasobnou Spiralizaciou chromatinu sa taktoarg\charakteristicky
metafdzovy chromozém
http://www.johnkyrk.com/chromosomestructure.html

karyotyp - stibor chromozémov jednej somatickej bunky

- 23 parov

- autozémy: 7 (A-G) skupin pdd ve’kosti a tvaru, + 2 pohlavné chromozémy
idiogram - schematické znazornenie karyotypu

http://www.explorelearning.com/index.cfm?method=s&e&ce.dspView&ResourcelD=440

4.4. Reprodukcia buniek eukaryotov
genetické dbsledky

4.4.1. Mitdza a jej genetické dosledky
mitoza
- nepriame delenie bunkového jadra
- vznik dcérskych buniek s rovnakym genetickym matem
- -2n—2n n— n
- interfaza —S faza — replikacia DNA (vznik dvoch égch chromatid)
pro- meta- ana- telo- faza
klon - genotypovo rovnakeé bunky alebo organizmy

vznik mutécii— zriedkavy, ndhodny

4.4.2. Mei6za a jej genetické dosledky



meidza

- rozmnozovanie, pri ktorom vznikaju pohlavné buriggmeéty) - gametogenéza

- prioplodneni: n + n = 2n - nevyhnutna redukcigtp@hromozomov

- interfaza — replikacia DNA, chromatidy zostavajajspé centromérou

- samotna meidza: dve fazy, meiéza | a meioza Il

- profazameidzy I: homologické chromozdmy vytvaraju bivdien

- crossing-overrecipra@na vymenaasti nesesterskych chromatid medzi dvoma
chromozomami v ramci bivalentu — vznik rekombinacii

- anafazameidzy I. celé homologické chromozémy sa rozchgidz groti'ahlym
poélom bunky (nenastava rozdelenie chromozému vaerére ako v mitdze)

-k jednému polu putuje ,otcovsky chromozom* k épému ,,matersky”

- vysledok:_redukcia pttu chromozémov, segregaciandhodna distriblcia
chromozomov, kazd§len chromozémoveého paru sa dostane do inej gaméty

- meidza Il — klasicka mit6za (bez interfazy — beatégy DNA — uz je
nasyntetizovana)

dosledkymeidzy:

- vznik 4 rozdielnych buniek

- redukcia potu chromozomov — vznik haploidnych buniek

- crossing-over, segregacia — vznik roafich kombinacii materialu od ragiv
zabezpeuje, gen. premenlivegkazda spermia a kazdé i nesie jedingnu
kombinaciu géenov)

5. Mendelove zakony

- Johan Gregor Mendel (1822 — 1884)

- prvé pokusmi overené zaklady dausti

- krizil rastliny hrachu s rozinymi vlastnogsami, sledoval znaky potomstva a
kvantitativne vyhodnocoval vysledky (krizenim hnagltervenymi kvetmi s hrachom
s bielymi kvetmi dostaneme v potomstve ¥4 bielyéh @&rvenych hrachov)

- formuloval: Mendelove zakony dediosti

5.1. Symbolika

gén —

Uplna dominancia — dominantna alela Uplne previdgthrecesivnou alelou,
dominantniozn&ujeme vékym tlatenym pismenom
(pismeno zodpoveda prvému pismenu anglického pomeredaného
znaku)
recesivnwalelu malym tld&enym pismenom

neplna dominancia — intermediarita
alely sa rovnako podiaju na prejave daného znaku
dominantn&ervena a recesivna biela v heterozygotnom stave
podmie&iuju ruzoveé kvety

heterozygot - jedinec, ktory ma vo svojom gepetf rézne alely jedného génu (Rr)

homozygot - jedinec, ktory mé v genotype 2 ro¥nalely jedného génu (RR, rr)

Prehlad znakov u hrachu a zapisovanie ich symbolov

farba kvetov: cervené (R) biele n
farba semien: 7Ité (Y) zelena ()
tvar semien: diaté (G) hranaté (¢))

farba strukov: 7lté (Y) zelené (y)



Zapisovanie krizenia

rodicia: P: AA X aa
gaméty: G: A A X a a (vlastne meidza)
potomkovia: F1.: Aa Aa Aa Aa (oplodnenie)

monohybridizmus- kriZzenia pri ktorom sledujeme jedemak (napr. farbu semien)
dihybridizmus— kriZenie pri ktorom sledujeme dzaaky(napr. farbu semien a tvar semien)

5.2. Mendelove zakony — monohybridné krizenie
5.2.1. Monohybridné krizenie s Uplnou dominanciou

1. Mendelov zakon

z&kon o jednotnosti prvej generacie krizencov
Ak su obaja rodiia homozygotni (AA, aa) vytvaraju pre ten isty zmaknaky typ gamét.
VSetci potomkovia budld homozygotni.

rodicia: P: AA X AA
gaméty: G: A A X A A
potomkovia: F1: AA AA AA AA

Ak su obaja rodiia homozygotni, ale jeden z nich je dominantny hoygot a druhy je
recesivny, ich potomstvo je heterozygotné, navzammake.

rodicia: P: AA X aa
gamety: G: A A X a a
potomkovia: F1: Aa Aa Aa Aa

1. Mendelov zakon
Ak krizime dvoch homozygotov, vSetci potomkoviarsunaki — tzv. uniformné
generacia.

2. Mendelov zakon
Ak krizime heterozygotov z F1 generacie, vznikdosgedincov F2. Tato generacia uz nie je
jednotnda, objavuju sa v nej znaky obidvoch &ogli Genotypovy Stiepny pomer je 1:2:1,
fenotypovy 3:1

rodicia: P: Aa X Aa
gamety: G: A a X A a
potomkovia: F1: AA Aa Aa aa

1 : 2 : 1



fenotypovy pomer: 3 : 1

5.3. Mendelove zakony — dihybridné krizenie

Fi:

pri krizeni sledujeme 2 znaky
uplatiuje sa tu 3. Mendelov zakon: zakon dwg kombinovaténosti alel réznych
alelickych parov
medzi alelami génov, ktoré lezZia na réznych chrodnooch existuje vzajomna kma
a nezavisla kombinovdieod’
dihybrid vytvara 4 typy gamét, tieto sa moézu'm® kombinové a vytvort’ 16 réznych
kombinacii
napr. ZzIta farba semien (A) je dominantnéivo zelenej (a) prvy znak

gulaty tvar semien (B) je dominantnydrdiranatému (b) druhy znak

P: AABB sit¢ guaté) X aabbzelené hranaté)
gamety: AB X ab
AaBD (it¢ guate)

gamety: AB Ab aB ab
gamety AB Ab aB ab
AB AaBB ()| AaBb ()| AaBB ()| AaBb()
Ab aaeb ()| Aabb (D| AaBb ()| Aabb (D
aB AaBB O AaBb O aaBB ‘ aaBb‘
ab AaBb Q Aabb O aaBb ‘ aabb '

potom pomer pé&etnosti fenotypov:
9:3:3:1 O :O :‘ :'

5.4. Spatné krizenie

je krizenie heterozygotmhomozygotom
potomkovia maju rovnaké genotypy a fenotypy akadiad

testovaciekrizenie:

- krizenie heterozygota a recesivnym homozygotom,
- potomkovia su heterozygoti a recesivni homoz(jyfi)
- ale daju sa fenotypovo odliSi

vyuZiva sa pri ufovani genotypu

priklad

mamecierneho pudlika a chceme zistti je homozygot alebo heterozygot
skrizime ho s hnedou pudlicou
ac¢o vznikne? uvidime?

ak bol pudlik dominantny homozygati€rny):



P: (neznémy)j%iemy) X bb(hnedy)
I:1: Bb (Cierne) Bb (Cierne) Bb (Cierne) Bb (Cierne)
budu vSetky Steniatkéerne

ak bol pudlik heterozygotigrny):

P: (nezndmy) Bhiemy) X bb (hnedy)
Fi: BD @ierme) BD @ierne) bb (nede) bb (hnede)

ak budu niektoré Steniatka hnedé, vieme, Ze nezpéiyk bol heterozygot

5.5. Neuplna dominancia — intermediarita

- medzi alelami nie je ¥ah nadradenosti, vo svojom pdsobeni su ,rovnakesil
dedinog’ sa riadi Menelovymi pravidlami, ale heterozygo#ajmvlastny fenotyp

priklad:
krizenie andaluzskych sliepok
P: BB (sierne) X bb piele)
Fi: BD (sive) BD (sive) BD sive) BD sive)
genotyp: 100% heterozygoti
uniformné:  uniformné sivé
P: Bbsive) X Bb (sive)
Fi: BB (tieme) BD (sive) Bb (sive) bb wiele)
genotyp: 1:2:1
dom. homozygoti: heterozygoti: rec. homozygoti
fenotyp: 1.2:1

éierne: sivé: biele

podobne sa dedi aj farba kvetu nocowgr{ena farba je nedplne dominantna nad bielou,
heterzozygoti su ruzovi)

5.6. Kodominancia
vo fenotype rovnako prejavuju obidve alely

5.6.1. Dediénos t’ krvnych skupin systému ABO
gén koéduijuci krvnt skupinu ma tri alely, I, i

alelai je recesivna

alely ', 1 st vasi sebe kodomimantné, (obe sa prejavuji vo fendtype
genotypy a fenotypy krvnych skupin

fenotyp: genotyp mozné gaméty genotyp

0 i iba i recesivny homozygot

AB 141° I* alebo P heterozygot

A 1417 1A dominantny homozygot
1] 1* alebo i heterozygot

B 1°1® 1° dominantny homozygot
15 1® alebo i heterozygot




priklady

Pod’'a dostupnych informacii vykriZzte genotypy a fengtigpvnych skupin vo vasSej rodine.
M6Zu ma rodicia, ktori maju krvnu skupinu A, dia s krvnou skupninou 0?

Mbze ma otec, ktory ma krvnu skupinu B, dees krvnou skupinou A?

V pérodnici zamenili babatka: aké a ako.

5.7. Platnos t’ Mendelovych zakonov

Mendelove zakony platia iba za podmienok:
- jeden znak je kddovany jednym génom (tzv. monogéznaky)
- gény su lokalizované na autozoOmoch (autozoOmewdinios’)

6. Dedi€énos t’ a pohlavie

6.1. Sexualita a pohlavny dimorfizmus

- geneticka vybava obsahuje parové autozémjoveka 22 parov)

- ajeden par pohlavnych chromozomov_(gonozonoanaovanych X a'Y

- gonozomy- urkuju pohlavie , ale nachadaju sa na nich aj iné geapr. ucloveka
gén pre tvorbu faktorov zrazaniea krvi), tieto géayiazané na pohlavie

- rozdiely medzi sadim a samiim pohlavim su dané nielen pritomtios pohlavnych
chromozémov,

- naXay - nielen gény tykajuce sa pohlavia

6.2. Pohlavné chromozémy

ozna&ujeme X a ',
ich kombinacia ufuje pohlavie

6.3. Chromozomoveé ur €enie pohlavia

dve moznosti:
typ drozofila, cicawi, (aj ucloveka)
Q samtie pohlavie je umé kombinaciou XX,
J sangie kombinaciou XY
typ abraxas, vta, (niektoré ryby, motyle)
Q samtie pohlavie ukené kombinaciou XY,
J sangie kombinaciou XX
dedinog’ pohlavia wloveka

P: Q XX X 3 XY
G: X, X X X, Y
F1. XX9, XY &, XX 9, XY &

pravdepodobnaosnarodenia syna alebo dcéry je 1¢a je celkom fér)

6.4. Dedi€énost’ viazana na pohlavie

homologickéiseky — rovnaké na oboch pohlavnych chromozémoch
nehomologické&iseky — nachadzaju sa na X chromozéme, ale nte na
— alebo sa nachadzaju na Y, ale nie na X

6.4.1. Dedi€énost viazana na X chromozom
dedinog’ viazana na nehomologické Useky X chromozému (beskma X, ale nema ich Y)



vysvet'ovanie postavina prejave recesivnej alely lokalizovanej na togseku

J ked’ze santie pohlavie ma X chromozém len v jednej képii, géiokalizované na X
chromozome nemaju svoj par, preto sa vo fenotypeerpéejaw aj recesivna alela

obrazok

Q ked’Zze sandie pohlavie ma dva rovnaké chromozomy, ma zar@jelve alely pre
jednotlvé gény, preto sa prejavuju pagbravidiel o dominancii a recesivite, tzn:

dve dominantné alely: prejavi sa dominantna, heygat: prejavi sa dominantna, recesivny
homozygot: prejavi sa recesivna

recesivna alela sa moze prejaia ak je v homozygotnom stave

lopatistické zhnutie tejto degfiosti:

choroby sa dedia po matke, aby bol syn muzom, odistca dostaY chromozom, choru
alelu preto ziskava od matky.

Priklad:
Na nehomolgickom Useku X chromoz6omu su lokalizovgéy pre hemofiliu a daltonizmus.
Dominantné alely umdaiiju zdravy fenotyp, recesivne alely podinigl spominané choroby.
Heterozygoti su zdravi.
cize:
Q: DD (Xp Xp) - zdrava Zena
Dd (Xp Xp) — prenas&ka, zdrava
a: DO (Xp Y) - zdravy muz
do (%4Y) — daltonik

priklady
zdrava zena + daltonik:
P: 9 Xp Xp X 6\ XaqY
F1: XX, XpY, XpXd, XpY,

Q-prenaséka J-zdravy Q-prenaséka J-zdravy
dcéry 100%
su zdravé (po matke zdedili dominantnu alelu)
ale su prenagiiami (po otcovi zdedili recesivnu alelu)
synovial00%
su zdravi (po matke zdedili dominantna alelu), pmowi zdedili chromozom Y, ktory
nenesie Ziadnu alelu, preto sa prejavuje matkimaitgntna alela, daltonizmus neprenésaju

100% deti je zdravych, digata st 100% prenadami

Zena prenasa ¢ka + zdravy muz

P: 9 Xp Xg X 6\ XpY
F1: XoXp, XpY, XaXp, XqY,

Q-zdravda  Jd-zdravy  Q-prenasaéka J4-daltonik



dcéry zdravé: prenashy (1:1)
synovia zdravi: chori  (1:1)

25% Sanca, Ze dia bude choré

ochori¢’ mbze iba syn prenadey,
aby ochorela dcéra, musela by’'ljgj matka prenaséa a otec choryp je dos
nepravdepodobné)

chora zena + zdravy muz

v pripade hemofili€éazko hovort o chorej Zene, je Vi nepravdepodobné, Ze by Zena
ochorela (W’ vyssSie), okrem toho, asi by mala vazne zdravotoBlgmy a tieto by
neumo#ovali paat’, vynost’ a porodi diefa)

P: 9 Xdq X4 X (3\ XpY
G: Xd, Xd X Xp, Y
F1: XaXb, XqY, XaXd, XY,
Q-prendska J-daltonik Q-daltonitka J4-daltonik
dcéry choré: prenasay (1:1)
synovia chori  (100%)

75% Sanca, ze dia bude choré

prenasa €ka + chory muz
asi dos nepravdepodobna situacia (hlavne v pripade heieofil

P: Q Xp Xg X 6\ XaqY
G: Xp, Xd X Xds Y
F1. XXy, XpY, XaXds XY,
Q-prendska J-zdravy  Q-daltonitka J4-daltonik
dcéry choré: prenasay (1:1)

synovia chori: zdravi (1:1)
50% Sanca, ze dia bude choré

6.4.2. Dediénost viazana na Y chromozom

obrazok:

gény pritomné na nehomologickejsti Y chromozémueag’, ktori ma Y, ale nema ju X)
dedia sa z otca na syna,

(u muZov sa prejavuju akékeek gény umiestnené na teftasti chromozomu — su tam predsa
len raz)- moja uvaha

6.4.3. Dediénos t’ nedplne viazana na pohlavie

sa tyka génov lokalizovanych na homologickych usbkmohlavnych chromozomov,
ked’Ze tieto gény sa nachadzaju na oboch pohlavnyanmardémoch rovnako, pri ich dedeni
sa uplaiiuje klasicka mendelisticka deédos’

6.5. Typy heterogametnosti

6.6. Dedi€énost viazana na X chromozom pri vta €om type
netreba prebra



Q pohlavie je wtené kombinaciou XY,

J sangie kombinaciou XX

dedinog’ sfarbenia dvoch plemien holubov:

sivomodré sfarbenipodmienené recesivnym génorokalizovanym na pohlavnom
chromozéme X

popolav@ervenafarba: A

P: OXaY X 3 XaXa
popolav@ervena holubica sivomodry holub

G: Xa, Y X X Xa

F1: XaXa, XaXa, XY, XY,
cerveny holub (2krét) sivomodra holubica (2krat)

dedinog’ krizom: samiky zdedili farbu saieho rodéa, santekovia zdedili farbu sartky
autosexing — metoda, ktora na zaklade vonkajSiak@anrozliSujeterstvo vyliahnuté kwata
na kohutov a sliepky (v naSom pripade su kohutkoéeiveni a sliepgky sivomodré)

6.7. Dedi€énos t’ znakov ovplyvnenych pohlavim

sekundarne pohlavné znaky: (samice vtakov zna&gitka, samice cicavcov produkuju
mlieko, muzom rastu fazy ....+ vSeobecne typ postenzloZenie ochlpenia)

Tieto znaky su dedené na autozoOmoch, genetickyadg&lrovnaky u oboch pohlavi,

k rozdielnym prejavom dochadza pésobenim Zenskgsip, muzskych pohlavnych
hormonov

7. Vazba génov

na jednom chromozdme je uloZzenych viacero génov.
takéto gény vytvaraju vazbovu skupinu
pravidla o vazbe génov sa nazyvaju Morganove plavid

— gény lokalizované na jednom chromozéme sa dedi@&mpm

— geény s na chromozéme ulozené linearne,

- medzi homologickymi chromozémami méZe prebahendssing-over
chromozomy, ktoré mame od rédv nezmenené sa nazyvaju: ramiské
chromozdémy, ktoré vznikli prostrednictvom crossovgru: rekombinantné

7.1. Podstata vazby (typy vazby)

vol'na kombinovatinos’ génov
- ak su gény umiestnené na réznych chromozémoéize heterozygot AaBlahko
tvorit4 typy gamét: AB, Ab, aB, ab
aplna vazba
— ak su oba alelické pary na tom istom chromozéesee veth seba, neprebehne medzi
nimi crossing-over, jedinec AaBb takto tvori ibeadypy gamét: AB, ab
neuplna vazba
— ak medzi dvomi lokusmi na jednom chromozdpnebehne crossing-over, vzniknu
rodicovské aj rekombinantné gaméty
- heterozygot AaBb takto tvori gaméty: AB ab (kamliské chrom), Ab aB
(rekombinantné chrom)
- frekvencia crossing-overu zavisi od vzdialenostilmgéenmi na chromozome&im
vzdialenejSie su, tym je frekvencia vySSia

7.2. Chromozomové mapy
vyjadruju poradie génov, ich vzajomnu polohu a wgtmenie na chromozome



7.3. Vyznam génovej vazby
gény jednej vazbovej skupiny sa dedia spodg
— pozitiva: v evolucii: priaznivé gény sa mohli dédpolane a takto sa zvySuje
schopnos organizmu prispdsobisa zmenenému prostrediu (napr. gény pre hustejSiu
srg’ a zvySené ukladanie tuku sa m6zu degiol@ne a takto zefektiwju prezitie
VvV zime)
— negativa: ak su pri’dchteni v jednej vazbovej skupine vyhodné aj nedgiéagény,
nie je mozné ich oddélia vytvort’ takto vyhodné kombinacie

8. Mimojadrova dedi €nost’

chromozomy lokalizované v jadre: jadrova deds’
chromozdémy lokalizované mimo jadra: mimojadrovdiieos’ (mitochondrie, plastidy)

8.1. Funkcia a dedi €énost znakov podmienenych mimojadrovymi génmi

znaky sa dedia po materskom, s&m rodtovi,
santie mitochondrie po oplodneni praskaju

8.1.1. Dediénost’ panaSovania rastlin

9. Mutacie

zakladny znak Zivych bytosti: premenlivos
pri¢iny premenlivosti:
dediné (odchylky sa prenasaju na potomstvo)
nedediné (odchylky sa neprenasaju na potomstvo, spdsdaktegmi vonkajSieho
prostredia)
mutécie:
dediné zmeny podmienené zmenami DNA
maju vyznam pri evolucii, su zdrojom rozSireniai@aility (negativne mutacie su
eliminované, pozitivne udrziavané)
mutanty— jedince zo zmenenou DNA
vlastnosti mutacii: nahle, neusmernené, trvaléngde

9.1. Mutagény a antimutagény

mutagény - latky alebo faktory, ktoré spésobujtanie

fyzikalne - r6zne druhy Ziarenia, (UV, rontgenoveé)
- UV Ziarenie zasahuje do genetického materialiekpddnecuje tak vznik
nadorov

chemické - lieky, konzervaé latky, pesticidy, rozptddla

- u Zien do 3. mesiaca tehotenstva mézu niektekg Eposohi genetickeé
poskodenie digata (tzv. teratogénneciinky lieku)

biologické - onkogénne virusy spésobuju nekontraleny rast buniek

antimutagény - latky zniZujuce frekvenciu mutacii

antioxidanty - zabig&uju vzniku vanych radikalov (tieto viné radikalyasto poskodzuju
DNA v bunké&ch, antioxidanty su preto vyznamné antageny)

repar&né mechanizmy — zabezjpgl opravu mutécii

9.2. Rozdelenie mutécii
- pod’a spésobu vzniku



- spontanne — bez zasahu, ale nie beanyri
- indukované — vyvolané zamerne
- pod’a typu zasiahnutej bunky
- somatické — zasahuju telové bunky, neprena&ajagpotomstvo
- gametické — vznikaju v gamétach, zasahuju pataons
- pod’a va’kosti genetickej informacie, ktora bola mutéaciosiahnuta
- génove — zmeny v molekule DNA, zasahuju na drgenu
- chromozémové — zasahuja Struktaru a tvar chrammz
- gendbmoveé — zmeny v pi@ chromozomov alebo chromozémovych sad

9.3. Vznik mutéacie
9.4. Oprava DNA

9.5. Génové mutacie

dediné zmeny v jednom géne

vznikaju vsunutim, vypadnutim, zamenou jednéhoaaiehcerych nukleotidov
mutécia v jedinom géne méze spbsokdzne vrodené poruchy metabolizmu (hemofilia,
fenylketonuria)

mutacie pozname:

substiticia — zamena nukleotidov

delécia — strata jedného alebo viacerych nukleotidov

inzercia — vsunutie jedného alebo viacerych nukleotidov

delécia a inzercia su posunové mutacie, sposolmgurgitanie — translacie RNA do
bielkoviny

9.6. Chromozomové mutacie

zmeny v Struktire a tvare chromozémov,
maju v&Sie nasledky ako génové mutacie,
z&kladné typy zmien:

delécia — strata vnutornegjasti chromozému
duplikcacia - zdvojenie useku chromozému
inverzia — otaieniecasti chromozému o 180°

translokacia — vymena Uusekov medzi nehomologickymi chromozémami

9.7. Gendmové mutacie

zmeny v pdte chromozémov
polyploidia — zvySenie normalneho §ta celych sad chromozdémov, v niektorych
pripadoch je normalna (paové bunky, rastliny, jeseter), pozitivny vyznams$ig vynosy
v pa’nohospodarstve, evaioa vyhoda,
haploidia — pohlavné bunky, trady, sloveka nezlditel'na s Zivotom,
aneuploidia — +alebo - jeden chromozém, (désledkom nerovmopéie rozdelenia
chromozémov pri meiéze)
trizomia (2n +1) 21. paru chromozémov, (Downov syndrom)
monozémia(2n-1) — wloveka v&Sinou nezlditel'né so Zivotom

9.8. Genetickeé riziko faktorov vonkajSieho prostred ia

genetické riziko: schopnosyzikalnych, chemickych a biologickych faktorovwolat
negativne mutécie



10. Dediénos t’ kvantitativnych znakov

10.1. Kvantitativne a kvalitativne znaky

znak: dedine podmienena vlastnberganizmu
kvalitativne znaky:
— znak b’ je, alebo nie je pritomny
— pri krizeni: presné fenotypové kategorie
— (napr.: krvna skupina A, alebo B, AB, O, andulkédyd’ zelena, modra, alebo ZIta)
- kvalitativne znaky st podmienegénmi ve’kého €inku, kedy 1 gén je zodpovedny
za cely prejav znaku
kvantitativne znaky:
— znak sa prejavuje v rozhejintenzite
- (napr. telesné rozmery, rastové schopnosti, Uzékdastnosti)
— podmienené viacerymi génmi, tzv. génmi malétioku
- kazdy z nich sa na fenotype pdiienalym podielom,
— pri krizeni sa vytvaraju roziné fenotypy (rozdielna vyska)
- na vysledku maju \&y podiel aj faktory vonkajSieho prostredia

10.2. Interakcie

10.3. Polygénny systém kvantitativhych znakov

rozliSujeme 2 typy alel:
neutralne (quasi recesivne)
ozn&ujeme malym pismenom,
podmigiujua minimalny vyvin znaku
aktivne alely (quasi dominantné)
ozna&ujeme vékym pismenom,
podid’aju sa na vyvine znaku,
ich &inky sa zratavaju
pri vyhodnocovani tdajom kvantitativnej d&wisti sa pouzivaju matematické metody
(Statistika)
Priklad: dzka ugi kralikov:

10.4. Dedivos t

h?— vyjadruje podiel genotypu na fenotypickej premesti
napr. pre vy$ku postavjoveka je koeficient dedivosti?h= 0,7 (70 percent genotyp, 30
percent prostredie)

11. Popula én& genetika

populacia:

spolatenstvo organizmov jedného druhu, ktoré sa pohlavn@noZzuju a plodia
Zivotaschopné potomstvo

jedince sa navzajom odliSuju — populacia je germigpa fenotypovo polymorfna
subor génov vSetkych jedincov populacie sa nazggaofond

11.1. Velkos t’ populacie
rozhoduje poet jedincov, ktori su schopnitZz rozmnozoviasa v uéitom prostredi



genetické izolaty: reproddke izolované subpopulacie

11.2. Pamnixia a autogamia

panmixia: nahodné parenie

autogamia: samoopelivé rastliny, saaaj samiia gaméta pochadza z toho istého jedinca
imbriding: pribuzenskeé krizenie, krizenie meddineami, ktori maju spotmého predka.
aurogamia: znizuje genetické réznoradlpsepulacie, naopak panmixia ju zabedage.

11.3. Kvalitativne a kvantitativne znaky v populaci |
11.4. Geneticka Struktara populacie

11.5. Hardyho-Weinbergov zakon

11.6. Zmeny po €etnosti alel v populacii

11.6.1. Nahodné zmeny génov

12. Genetika ¢loveka

dedinog’ 'udskych znakov, normalnych aj chorbéb
niekd’ko oblasti
- klinicka genetika (geneticky podmienené chorobylwa
— cytogenetika (zmeny @tu a Struktary chromozomov, ich klinické prejavy)
- molekulova genetika (Struktira génov, génové iezsivo)
pre genetikiloveka platia vSetky zakony a principy deubisti ako pre ostatné druhy, (napr.
pravidla transkripcie a translacie, Mendelove z§#on

Specifika genetiky €loveka

- c¢loveka nemozno zamerne krizuplatova’ selekciu

- cClovek netvoricisté linie, ma pravo rozhodtid svojom manzelstve, a odte svojich
potomkov

- maly paet potomkov v rodinach, dlh& gené&ma doba,

- zlozity genotyp, vEa polygénnych znakov, Viey vplyv prostredia (lekarska
starostlivos)

— kultdrne a socialne prostredie

— pravne predpisy

12.1. Metddy genetiky €loveka

méalo experimentalne, zaloZzené na analyze dokumentov
- rodokmeiova analyza
- vyskum dvogiat
— populany vyskum
- Studium karyotypov
— genetické a biochemické procesy

12.1.1. Molekulova genetika ¢€loveka

12.1.2. Stadium karyotypov  &loveka



12.1.3. Rodokme nova analyza
12.2. Genetické poradenstvo a prenatalna genetickd  diagnostika

12.3. Dedi€nos t’ normalnych znakov

nepatologicka premenlivés
v praxi: kriminalistika, identifikacia oséb, ¢ovanie otcovstva,
daktyloskopia,

13. Génové manipulacie a ich praktické vyuzitie

13.1. Principy konsStrukcie hybridnych molekdal DNA a ich klonovania
izolacia prenaSaného génu

spojenie prenaga s génom

prenos hybridnych molekudl do buniek prijemcu

nemnozenie buniek s hybridnou DNA

vyznam: organizmy ziskavaju noveé vlastnosti, ngproli produkuje inzulin,
diskusia: geneticky modifikované organizmy

vypracovala: Mgr. Andrea Vargova



