Genotyp a jeho variabilita, mutace a rekombinace

Genotyp

2 Podrobnéjsi informace naleznete na strance Genotyp.

Genotyp je konkrétni kombinace dédicnych vioh, soubor vsech alel (forem gend) jedince. Dal by se téZ definovat
jako geneticka konstituce jedince, nebo vice specifiCtéji: konkrétni sestava alel na konkrétnim lokusu ¢&i vice
lokusech.

® predstavuje genetickou konstituci organismu reprezentovanou souborem alel specificky usporadanych v
genomu (jsou to tedy vSechny molekuly DNA nebo RNA (u RNA vir) Zivé soustavy, které se vyznacuji replikaci
a dédi se na potomstvo)

= urcuje rozsah a miru fenotypickych (soubor véech znak() moznosti jedince

Mutace

£ Podrobnéjsi informace naleznete na stréance Mutace.

Sekvence DNA podiéha zménam, které jsou vyvolany ptisobenim chemickych, fyzikalnich a biologickych ciniteld
nebo vznikaji jako vzacné chyby pri replikaci (endogenni mutace) - v didsledku toho vznikaji alelické variace.

= mutacemi se nazyvaji nahodné dédicné zmény genotypu (genetické informace)

= mutace vzniklé diky chybé pri replikaci DNA se nazyvaji mutace spontanni a dochazi k nim bez zdsahu z
vnéjsiho prostredi

= DNA polymeraza je nejen velmi presnd, ale ma navic i samoopravnou funkci - pravdépodobnost chyby se
pohybuje v Fadech asi 1077

= Cetnost mutaci je tedy velice nizkd, navic bunky jsou do jisté miry schopné tyto chyby diky repara¢nim
enzymdm likvidovat

= vétSina mutaci je tedy tzv. indukovanych, tj. vyvolanych vnéjsimi mutagennimi faktory (mutageny) - témi
m0ze byt napt. zareni (UV, RTG), chemické latky (areny, tézké kovy, peroxidy....) atd.

= mutace mohou nastavat v réizném rozsahu:

Mutace genové (bodové)

Probihaji na Urovni molekuly DNA, pricemz postihuji 1 gen. Vysledkem je pak poSkozena nukleotidova sekvence,
diky ¢emuz se meéni triplety (kodony) a dochazi k chybé v proteosyntéze (syntetizuji se UpIné jiné aminokyseliny).

Pokud je poskozen gen regulujici mnoZeni a diferenciaci buriky, m(ze to vést aZz k nekontrolovatelnému bujen/
(nddorova onemocnéni).

M{ze dojit ke:
= substituce - zdména jednoho nukleotidu za nukleotid nesouci jinou basi, patfi mezi nej¢astéji se vyskytujici
mutace
= transice - zdména purin-purin, pyrimidin-pyrimidin
= transverze - zdmeéna purin - pyrimidin a naopak
= delece - ztrata jednoho nebo vice nukleotid( v sekvenci DNA
= inserce - do sekvence DNA je zarazen jeden nebo vice nukleotid{
Rozdéleni genovych mutaci z hlediska uc€inku na genovy produkt: mutacim mohou podléhat jak kédujici tak
nekdédujici sekvence lidského genomu, vazné nasledky maji prevazné mutace tykajici se kédujici DNA
= synonymni (tiché) - neméni sekvenci genového produktu

= nesynonymni - méni sekvenci genového produktu (proteinu nebo RNA) se vdemi moznymi dUsledky
Mutace chromozémové (chromozomalni aberace)

£ Podrobnéjsi informace naleznete na stréance Chromozomalni abnormality.

Dochézi pfi nich ke zméné poétu nebo struktury chromozom0 - napf. pti crossing overu: chromozomové Glomky
se Spatné spojuji; mdze ale dojit i ke ztraté celého bloku.

Tyto mutace porusuji pribéh meiézy a zplsobuji nefunkcnost gamet.
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1. delece (ztrata ¢asti chromozomu)

2. inverze (prevraceni ¢asti chromozomu)

3. duplikace (zdvojeni ¢asti chromozomu)

4. translokace (pripojeni ¢asti chromozomu na chromozom Spatny)
5. fragmentace (rozpad chromozomu na fragmenty)

Mutace genomové )
Inversion

Dochazi ke zméné samotného genomu. VétsSinou jde bud o zndsobeni celé

chromozomové sady (euploidie = polyploidie = jedinec je 3n nebo i vice...), nebo

ke zméné poctu jednotlivych chromozéma ze sady (aneuploidie). K

Podle typu postizenych bunék rozeznavame mutace:

1. somatické - postihuji potomstvo mutované buriky, ale neprenaseji se
mezi jedinci

2. gametické - postihuji buriky zarodecné drahy, mohou se prendset z
rodi¢d na potomky

Inverze ¢asti chromozomu

Podle mechanismu vzniku rozeznavame mutace:

1. spontanni
2. indukované

Rekombinace

Deleted area

Rekombinace je oznaceni pro réizné zmény v DNA spocivajici v jejim rozstipnuti a
pripojeni k jinému retézci, jiz vznikaji nové vlastnosti

1. meioticka rekombinace - tj. crossing - over

= proces béhem kterého si dva homologni chromozémy spdrované v profazi
| meidzy vymeéni ¢ast své DNA, vysledkem spravné provedeného crossing-

overu je vyména ¢asti alel mezi chromozomy - tj. naruseni vazby gend T
= dlsledkem je zna¢né zvysSeni variability potomstva LE
Befaore After
- crossing-over je vedle mutaci a nahodilého rozchodu chromozéma do gamet, deletion deletion
jednim z hlavnich zdroji genetické variability, nevytvari sice nové alely, ale
umozniuje vytvareni novych kombinaci jiz existujicich alel gend lokalizovanych delece ¢asti chromozomu

na stejném chromosomu (viz genova vazba)

= rozliSujeme jednoduchy crossing-over (dochdzi k jednomu prekfizeni, chromatidy si prohodi konce) a
vicenasobny crossing-over (nékolikanasobné prekrizend, prohozeny jsou i Useky ,,uvnitf“ chromatid

= vicendasobné crossing-overy narusuji vypocty uréujici silu vazby a vzdalenost gend na chromosomu - k
jejich odfiltrovani se pouziva tfibodovy test

2. mitoticka rekombinace - velmi vzacné

- rekombinantni DNA technologie - postup v genovém inzenyrstvi, pri kterém se z bunék izoluji jednoduché
geny a ty se pak zavadéji zpét do bunék stejného nebo odliSného druhu organismu

= jedna se o biotechnologické postupy, které umoznuji vytvaret nové kombinace molekul DNA, které se v
prirozeném organismu spole¢né nevyskytuji

= rekombinantni DNA technologie se vyuziva napriklad v genové terapii nebo genetické modifikaci (GMO
- napr. modifikovand kukurice nebo séja)Predpokladem evoluce je variabilita. Genetickou variabilitu zvysuje
mutace, rekombinace a genovy tok. Rekombinace je pfreskupeni DNA materidlu mezi jiz existujicimi alelami
(formami gen() za vzniku alel novych. Timto procesem vznikaji novi jedinci s kombinacemi alel odliSnymi od
kombinaci jejich rodi¢. Déje se tak v dlisledku volné kombinovatelnosti nebo crossing-overu.
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