ZÁKLADY GENETIKY

GEN

· základní jednotka genetické informace

· jde o úsek molekuly DNA, který svým pořadím nukleotidů určuje pořadí aminokyselin v molekule určité bílkoviny nebo pořadí nukleotidů v některém typu RNA
· každý gen obsahuje info pro vytvoření znaku = vlastnosti …… ta se dá popsat
· rozlišujeme:

· STRUKTURNÍ - obsahují informace o primární struktuře polypeptidického řetězce

· REGULÁTOROVÉ - regulují aktivitu strukturních genů

· GENY PRO t-RNA A r-RNA

· určují pořadí nukleotidů v molekulách t-RNA nebo r-RNA, tzn. těch, které nejsou určeny pro translaci

· geny jsou uspořádány do souvislých úseku = OPERONY, které tvoří:

· PROMOTOR - oblast, v níž je zahájena transkripce (syntéza m-RNA)
· OPERÁTOR (OPERAČNÍ GEN) - oblast, na kterou se váží regulační proteiny ovlivňující průběh transkripce

· STRUKTURNÍ GENY

· transkripce celého operonu je řízena pomocí REGULAČNÍHO GENU (není součástí operonu), který ovlivňuje produkci REPRESORU - regulačního proteinu, po jehož navázání na operátora se zastavuje transkripce strukturních genů operonu

· INDUKTOR – látka, která navázáním na represor znemožňuje jeho vazbu na operátor, a tím pozitivně reguluje transkripci

ALELA

· varianta téhož genu

· př. Gen pro barvu očí, ale alela pro modrou barvu

· v somatických 2n buňkách je každý gen zastoupen 2 alelami ( v haploidních pouze 1)

· jsou-li obě gamety téhož genu stejné = HOMOZYGOTNÍ SESTAVA

· sou-li obě alely téhož genu rozdílné = HETEROZYGOTNÍ SESTAVA- při ní jedna z alel může převažovat svojí funkcí nad druhou:

· DOMINANTNÍ – alela s převažující fcí, označuje se velkým písmenem, např. A
· RECESIVNÍ – alela s nepřevažující fcí, označuje se malým písmenem, např.  a
LOKUS

· umístění genu na chromozomu, geny jsou v chromozomech uloženy lineárně za sebou
GENOTYP

· soubor všech genů, které má organismus k dispozici pro zajištění všech svých životních funkcí

FENOTYP

· soubor všech vlastností (znaků) organismu, vzniká spolupůsobením genotypu a faktorů vnějšího prostředí

DOMINANCE a RECESIVITA vyjadřuje vztah mezi alelami téhož genu
DOMINANCE – projev dominantní alely převládá a potlačuje projev recesivní alely
· NEÚPLNÁ
dominantní alela nepotlačuje recesivní alelu úplně, recesivní alela se  

částečně projeví,  A – červená, a – bílá, Aa – růžová = INTERMEDIÁLNÍ VZHLED

· ÚPLNÁ
dominantní alela úplně potlačí projev recesivní alely

Vniklý heterozygot je stejného vzhledu jako dominantní homozygot

RECESIVITA

· recesivní alela nemá šanci se projevit v kombinaci s dominantní alelou

· má šanci se projevit ve znaku u recesivního homozygota

KODOMINANCE

· vyjadřuje vztah mezi alelami  téhož genu

· žádná z alel není dominantní a ve fenotypu se projeví funkce obou alel nezávisle na sobě

· např. krevní skupiny – alela skup. A a B jsou navzájem kodominantní (AB) a dominantní vůči 0

HOMOZYGOT

· jedinec, který má stejné alely určitého genu

· DOMINANTNÍ HOMOZYGOT – obě alely určitého genu dominantní

· RECESIVNÍ HOMOZYGOT – obě alely určitého genu recesivní

HETEROZYGOT

· jedinec, který má různé alely určitého genu

GENETIKA PROKARYOTICKÉ BUŇKY

nemá jádro

genom prokaryotické buňky = nukleiod + plazmidy

· NUKLEOID

· Jaderná hmota tvořená makromolekulou DNA, která je stočená do kruhu = bakteriální chromozom

· „Chromozom“  neobsahuje bílkoviny -(jednoduchá stavba

· Nikdy se mitoticky nedělí

· DNA se rozděluje pomocí replikace

· Každý znak je podložen jen 1 genem

· Nejsou párové sesterské chromozomy

· Chromozom je vždy 1

· Každý gen je tvořen jen jednou alelou

· Geny – řadí se za sebou – lineárně a na přesně stanovených místech (např. Escherichia coli – střevní bakterie má  4 500 genů seřazených do chromozomové mapy)

· OPERONY jsou tvořeny promotorem, operačním genem a jemu podřízenými strukturními geny

· PLAZMIDY

· Malé úseky DNA v cytoplazmě bakterií

· Existují ve více kopiích (10 – 50)

· Každý nese 1 nebo více genů, ty nejsou životně důležité, ale zvýhodňují buňku

· Jsou schopny samostatné replikace nezávisle na hlavním chromozomu (nukleoidu) – do něj se mohou začleňovat i vyčleňovat

· Dají se přenášet do cytoplazmy jiné bakterie – využití pro genové inženýrství

· Některá antibiotika jsou neúčinná – bakterie obsahují v plazmidech geny, které podmiňují rezistenci bakterií na antibiotika

GENETIKA ERUKARYOTICKÉ BUŇKY 

GENOTYP

= soubor všech genů jedné buňky nebo celého jedince

= genom ( soubor genů v jádře) + plazmon (soubor genů mimo jádro)

Plazmon – geny mimo jádro:     CHONDRIOGENY – v mitochondriích






  PLASTOGENY – v plastidech






  PLAZMOGENY – v cytoplazmě

Genom  - Geny v molekulách DNA jsou zabudovány do struktury chromozomů.

Chromozomy (od řeckých názvů chroma = barva a soma = tělo, dají se dobře barvit) 

pentlicovitá tělíska v jádře, tvořená jadernou hmotou označovanou jako chromatin
Počet a utváření chromozomů jsou pro každý biologický druh zcela specifické.

Thomas Hunt Morgan  (1866 – 1945) v roce 1919 potvrdil, že právě chromozomy jsou dlouho hledanými nositeli genetické informace. Pro výzkumy použil mouchy octomilky (Drosophila melanogaster), protože obsahuje ve svých buňkách obří (polytenní) chromozomy, které je možné dobře pozorovat a rozlišit.

Chromozom je lineární vláknitý útvar, který je většinou rozdělen centromerou (má význam při jaderném dělení) na dvě raménka. Konce ramének se nazývají telomy. Vlákno tvořící chromozom (tj. jeho dlouhé i krátké raménko) nazýváme chromatida. Chromozom může být složen ze dvou nebo z jedné chromatidy. Dvouchromatidový chromozom se vytváří zdvojením jednochromatidového chromozomu před započetím jaderného dělení. Obě chromatidy ve dvouchromatidovém chromozomu obsahují zcela shodnou genetickou informaci a jsou spolu spojeny jen v oblasti centromery.







 Submetacentrický chromozóm: 1. chromatida, 2. centromera, 3. krátké rameno  chromatidy, 4. dlouhé rameno chromatidy
Typy chromozomů podle umístění centromery 

(takto jsou chromozomy pozorovatelné v profázi a metafázi)
metacentrický            submetacentrický
               akrocentrický                 telocentrický


Metacentrický chromozóm - centromera je umístěna zhruba uprostřed chromozómu a dělí chromatidy na dvě zhruba stejně dlouhá ramena. Chromozóm má tvar blížící se písmenu X. 

Submetacentrický chromozóm - centromera je výrazněji posunuta směrem ke konci jedněch ramen. 

Akrocentrický chromozóm - centromera dělí chromatidy na jedno rameno velké a jedno malé uzlovité. 

Telocentrický chromozóm - centromera je umístěna u oblasti telomer a chromozóm se tak opticky jeví jako jednoramenný a připomíná písmeno V. Tento typ chromozómu se v karyotypu člověka na rozdíl od ostatních nevyskytuje. 

Vnitřní struktura chromozomu:

Chromatin = vláknitý molekulový komplex nukleové kyseliny (hlavně DNA) a bílkovin (fungují jako kostra, z nich nejdůležitější jsou histony – mají bazickou reakci), DNA a histony vytváří základní stavební jednotku chromozomu – nukleohistonové vlákno = nukleohistonový komplex (vláknitá molekula DNA omotává soubory histonů). Každá chromatida obsahuje jedinou molekulu DNA.

Nukleohistonové vlákno se v průběhu jaderného dělení výrazně mění. Před započetím mitózy je protažené, takže chromozom připomíná velmi dlouhou, tenkou nit, kterou není možné pozorovat optickým mikroskopem. V počátečních fázích jaderného dělení se nukleohistonové vlákno mnohokrát ohýbá, stáčí do spirály a skládá, takže chromozom se zkrátí téměř na jednu setinu své původní délky. Chromatidy jsou pak širší a při mikroskopickém pozorování výraznější. Tento děj se nazývá kondenzace = spiralizace chromozomu. Intenzivní spiralizace je v období dělení jádra. Kondenzované chromozomy lze dobře obarvit jadernými barvivy, takže se dají rozlišit a spočítat. (velký význam pro cytogenetická vyšetření). V jiném období nejsou chromozomy pozorovatelné. 

Opakem spiralizace je despiralizace = rozvíjení nukleohistonového vlákna.

Euchromatin = oblast chromozomu, která pravidelně prodělává spiralizaci a despiralizaci

Heterochromatin = oblast, která zůstává během buněčného cyklu stále částečně spiralizovaná.

Počet, velikost a tvar chromozomů v buněčných jádrech jedinců různých druhů je rozmanitý, ale pro jedince téhož druhu je vždy stálý a pro něj charakteristický. Délka chromozomových pentlic se pohybuje od několika desetin mikrometru až po desítky mikrometrů. Velikost je v různá v průběhu buněčného cyklu.

Počty chromozomů u různých biologických druhů 

– čísla znamenají haploidní počet chromozomů = n

Počet chromozomů nesouvisí s vývojovým stupněm !

Brambor – 24, hrách – 7, kukuřice – 10, oves – 21, lípa – 41, nezmar – 16, kur domácí – 39, kapr – 52, žábronožka – 84, kůň – 32, pes – 39, šimpanz – 24, člověk – 23

Karyotyp (od řeckého karyon = jádro) = soubor chromozomů v jádře = chromozomové vybavení buňky. 

Grafickým vyjádřením karyotypu je tabulka nazývaná karyogram = idiogram. Obsahuje vyobrazení jednotlivých chromozomů seřazených podle svého utváření a velikosti.

1956 – švédští badatelé Tjio a Levan stanovili přesný počet chromozomů v lidských buňkách

SEGREGACE

· rozchod homologických chromozomů do vznikajících pohlavních buněk

CHROMOZOMOVÉ MAPY

· poloha jednotlivých genů v jednotlivých chromozomech
REKOMBINACE VLOH

· dochází k ní díky CROSSING – OVER, může nastat v 1.fázi mekoty, mechanismus, při kterém si homologické chromozomy mohou vyměnit úseky svých chromatid, dojde tak k rekombinaci (vzájemné výměně) alel mezi chromozomy jednoho páru
· spíš nenastane, čím jsou dva lokusy vzdálenější, tím je větší pravděpodobnost, že mezi nimi proběhne crossing-over a dojde k výměně alel
· význam – při vývoji – vznikají nové znaky tím, že se geny dostávají do nových poloh (je-li znak prospěšný pro další vývoj organismu dědí se na potomstvo a  nevhodné rekombinace jsou přírodním výběrem eliminovány)
· podíl pohlavních buněk s rekombinovanou sestavou alel je menší než podíl alel s původní sestavou[image: image3][image: image4][image: image5]
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