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,In the ten years G. Mendel worked on his
plants in the garden of the monastery, he
made the greatest discovery in biology that
has been made in the last five hundred

years.”

Thomas Hunt Morgan



KLASICKA (FORMALNI) GENETIKA
mame znak - hledame gen

MENDELISMUS - studuje jakoukoliv pravidelnou dedicnost
kvalitativniho znaku na urovni individua

nejen Mendelovy zakony!
poznamka: Mendelisticka schémata jsou pouze modelova
(idealni, ne skutecna)

Mendelismus:

1. Mendelova pravidla (zakony)

2. Vazba vloh

3. Vazba na pohlavi (dedichost vazana na pohlavni chr.)
4. Genové interakce



Vysveétleni terminologie:

P generace - parentalni (rodiCovska) generace
vzdy se jedna o dva lisici se homozygoty

F, - generace - prvni generace potomkii

(prvni filialni generace)

vznika kfizenim dvou jedincu z P generace za vzniku
heterozygotu

F, - generace - druha generace potomku
(druha filialni generace)
vznika kfizenim dvou jedincu z F, generace

zpétné krizeni (back crossing) - kfizeni homozygota
a heterozygota - vznika B, generace




Monohybridismus - s dominanci

hybridizace, homozygoti, heterozygoti

v gametach A nebo a

P AA:aa

F, Aa

F, 1AA: 2Aa :1aa, genotypove 1:2:1, fenotypove 3:1
(3 cervené kvéty :1 bilé kvety)

Intermediarita - nepritomnost dominance (obe alely se
uplatiuji stejné - kvéty stiredné ruzové)

neuplna dominance, neuplna recesivita (jedna alela se
uplatiuje silnéji - kvéty tmavé ruzové)

kodominance (spole€ny projev dvou parovych
dominantnich alel, napr. krevni skupiny ¢lovéka)
superdominance (fenotypova hodnota znaku hybrida je
vyssSi nez u homozygotniho rodice, napfr. u heterozygota
kvety tmaveéjsi nez Cervené u homozygota)




1. MENDELOVA PRAVIDLA

Mendel je sam neformuloval,
vyplynuly z jeho prioritnich praci,
kdy sledoval prenos znaku z rodi€u na potomky

1854-1865 hybridizace hrachu (jestrabnik, ovocné stromy)
+ matematicky teoreticky zaklad:

Andreas von Ettinghausen: Die combinatorische Analysis
als Vorbereitung zum Studium der theoretischen
hohren Mathematik (Wien, Wallishauser, 1826)

1866 - Versuche tber Pflanzen-Hybriden
Verhandlungen des naturforschenden Vereines
in Brunn







Jedna se o charakteristiku 4 jevu:

1._Uniformita hybridu F,

Jedinci F; jsou uniformni genotypove i fenotypove,
protoze jejich rodice jsou homozygoti.

2. ldentita reciprokych krizeni (samec x samice

Pro charakteristiku F, hybridu je jedno, jestli ma
urcitou alelu v P generaci samec nebo samice,
protoze geny lezi na autosomech

(a v autosomech se pohlavi nelisi).



3. Cistota vloh a jejich Stépeni

(princip segregace vioh)

Viohy se stépi, protoze jde o 2 ruzné alely lezici na dvou
ruznych chromosomech homologniho paru. V prubéhu
gametogeneze se rozchazeji do riznych gamet.

(alely jsou rozdilné formy téhoz genu) — viz MEIOZA

Viohy jsou €isté (= nemichaji se) u jedincu a dale se
stepi.

A, B* Y (yellow) dominantni formy znaku - alely
a, b*,y recesivni alely
* - oznaceni standardni alely

(bez krizku pak znamena zmutovanou formu)
gnrB, aac(6)-lb-cr




(princip kombinace vioh)

Protoze lezi na riznych chromozomovych parech
dihybridismus s dominaci ...

- odvodit typy gamet (AB, Ab, Ba, aa), zkombinovat
P AABB x aabb (nebo AAbb x aaBB)

F, AaBb (x AaBDb)

F, genotypove 1:2:1:2:4:2:1:2:1 fenotypove 9:3:3:1

1AB 1 Ab 1aB 1ab

1AB
1 Ab

1aB
1 ab

Punnetova tabulka (nebo metoda vétveni, nebo metoda
pravdepodobnosti)




podminky platnosti Mendelovych pravidel:

- monogenni dedicnost: 1 znak - 1 gen
ne u pleiotropie, kdy 1 gen kéduje vice znaku
ne u polygenni dédicnosti

- autosomalni dedi¢nost - geny jsou na autosomech

- kazdy gen je na jiném chromosomu
(sleduje-li se vice nez jeden gen)

znovuobjeveni Mendelovych pravidel zacatkem 20. st.:
botanici

Carl Correns (Nemecko), Hugo de Vries (Nizozemi),
Erich von Tschermak-Seysenegg (Rakousko)




2. VAZBA VLOH

jeden vyssSi organismus - desetitisice genu, ale jen desitky
chromozomalnich paru

2 geny na 1l chromozomu

tyto geny nejsou volné kombinovatelné

projevi se zménou oéekavanych stépnych pomért —

neplati 4. Mendelovo pravidlo o volné kombinovatelnosti vioh,
ostatni plati

geny na 1 chromozomu tvori vazbovou skupinu

zacCatek 20. st.:
William Bateson (britsky biolog, mj. propagoval Mendlovy poznatky)
Tomas Hunt Morgan (USA, Fly Room, Kolumbijska univerzita)

Morganovy zakony:
- geny jsou ulozeny v chromozomech linearné
- pocet vazbovych skupin je roven pocétu parti homolognich
chromozomili




* jsou-li dva pary alel volné kombinovatelné, tvori heterozygot AaBb
typy gamet se stejnou frekvenci (AB, Ab, aB, ab) 1:1:1:1

* jsou-li oba geny na 1 paru chromozomu, heterozygot tvori pouze 2
typy gamet (bud’ AB, ab nebo Ab, aB)
vazbova faze CIS (coupling): na 1 chr. AB, na sesterském ab
vazbova faze TRANS (repulsion): na 1 chr. Ab, na sesterském aB

u vazby vloh je rekombinovatelnost mozna diky crossing-overu v
meidze

sila vazby - pravdépodobnost vzniku crossing-overu mezi 2 geny
vazba uplna - nedochazi ke crossing-overu, jinak vazba neuplna

Vyjadreni sily vazby:

BATESONOVO CiSLO (c) = poéet gamet s nerekombinovanym
genotypem/pocet gamet s rekombinovanym genotypem
MORGANOVO CiSLO (p)

p = 100 x pocet gamet vzniklych rekombinaci/celkovy pocet gamet
1 cM (centimorgan) je 1 % rekombinacni frekvence mezi dvéma
lokusy (testovanymi geny) na 1 chromozomu

tj. dihybrid tvori 1 % gamet s rekombinovanou sestavou alel)



Batesonovo cislo 10

CIS

10 AB
1 Ab
1aB
10 ab

TRANS

1AB

10 Ab
10 aB
1ab




Frekvence vzniku gamet u vazby viloh

Je-li| Batesonovo Cislo 10| (10 nerekombinovanych gamet/1
rekombinovana)

pri vazbe cis: 10(AB):1 (Ab):1 (aB): 10 (ab)

pri vazbe trans: 1 (AB): 10 (Ab): 10 (aB): 1 (ab)

fenotypove F, cis: 342 . 21:21:100
trans: 243 :120:120: 1
(u dihybridismu pfi volné kombinovatelnosti vioh 9:3:3:1)

Moznosti stanoveni sily vazby:
1. podle vysledku segregace v generaci F,
2. zpétnym kfizenim

Chromosomova mapa

schéma vyjadreni skuteéné polohy genti v chromosomech
konstruuje se pomoci tribodového testu - soucasné se sleduji
vazbové vztahy 3 riznych genu




VAZBA NA POHLAVi |

3.




POHLAVNI CHROMOZOMY
par morf. odlisnych chr., nese geny pro urceni pohlavi

lidsky X: nese > 1000 genu
lidsky Y: nejmensi chr. , 60 mil. bp,
5 % homologni s X
95 % specificky pro muze
78 genu, kliCovy gen SRY pro vyvoj varlat |
- ¢ast genu se exprimuje ve vSech bunkach
- ¢ast jen v bunkach varlat
- ¢ast v mozku (? fce)
+ fada nefunkénich zbytku genu analogickch k X chr.
+ tzv. palindromy — obousmeérné sekvence
(kobyla ma maly bok)
,degeneruje“ protoze nemuze opravit chyby
rekombinaci s homologem, brani se zdvojovanim
sekvenci




KOMPENZACE DAVKY GENU VAZANYCH
NA CHROMOZOM X

porucha rovnovahy poctu genti vede k abnormalnimu fenotypu nebo
i smrti jedince (viz numerické aberace chr.)

reseni u X chromozomu:
« X-vazané geny pracuji 2x vykonneji u samce nez u
samice (Drosophila)

« X-vazané geny pracuji s polovicni intenzitou u samic
nez u samcu (Caenorhabditis)

« Jeden X chromozom u samice je inaktivovan
(clovek, savci)
1961 Mary Lyon(ova) britska geneticka: inaktivace jednoho X chr. (hahodné

puvodové od samce nebo samice) v embryonalnim stadiu, tzv. Baarovo
telisko (M. Baar, kanadsky genetik, pozoroval toto télisko jako prvni)



VAZBA NA POHLAVI

= DEDICNOST NA POHLAVI VAZANA (sex-linked)

geny lezi na gonosomech
-proto neplati Mendelovo pravidlo o uniformité F1 generace,
protoze jeden z rodi¢u je hemizyqgotni
-reciproka krizeni nejsou identicka (neni jedno, zda geny jsou
od samce nebo samice)
- plati volna kombinovatelnost vioh (s geny na autosomech)

znaky uplné pohlavné vazané - jsou znaky, jejichz geny jsou ulozeny
v hehomolognich segmentech heterochromozomu (neni mozny
crossing-over)

znaky neuplné pohlavné vazané - geny ulozeny v homolognich
segmentech heterochromozomul (crossing-over je mozny, ale je
casto blokovan)




dedicnost prima - gen je situovan v nehomologickém segmentu
neparoveho gonosomu Y (W), je-li heterogametni pohlavi samci,
oznacuje se jako tzv. dédiénost holandricka - znak se dédi z otcll na
syny

hypertrichosis auricularae

je-li gen situovan v nehomologickém segmentu
heterochromozomu X (Z) zalezi na tom, zda dominantni alela se nachazi
u homogametického nebo heterogametického pohlavi:

- ]sou-li dominantni alely u homogametického pohlavi X X, - vznika
uniformita F1 generace (v F, 3:1)

- Je-li dominantni alela u heterogametického pohlavi X,Y - projevi se v F1
generaci znak homogametického jedince u heterogametického
potomstva a znak heterogametického jedince u homogametického
potomstva

= dédi¢nost kfizem (v F, 1:1, v F, 1:1)

cervené a bilé o¢i octomilek, hemofilie Ai B ¢lovéka

dcera podobna otci - syn podobny matce
podobnost otec — dcera, matka — syn (soubor genui, ktery ridi morfogenezi oblicejové
casti hlavy miize byt ulozen v nehomologickem segmentu chromozomu X)




Bila - autosomalni dediCnost,
gen pro strakatost
= absence barvy

Cerna - genna X chr.

Cervena - gen na X chr.

Samice (XX, autosom)

- ¢erna, bila

- cervena, bila

- 8erna, cervena, bila:........ tribarevna.| i
kotka | i

Samec (XY, autosom)

- cerna, bila

- cervena, bila

Velmi vyjimecCné samec (XXY, autosom), neplodny, ale
barevna variabilita stejna jako u samic.



DEDICNOST POHLAVIM PODMINENA (sex-limited)

geny jsou situovany na autosomech obou pohlavi, ale projevi se jen u
pohlavi jednoho

pr.: gen pro kryptorchismus

DEDICNOST POHLAVIM OVLADANA (sex-controlled)

geny jsou situovany na autosomech obou pohlavi, ale jejich fenotypovy
projev je “ovladan” pohlavnimi hormony (sekundarni pohlavni znaky)
Pr.: vousy muzl

DEDICNOST POHLAVIM OVLIVNENA (sex-influenced)
geny jsou situovany na autosomech obou pohlavi, ale jejich fenotypovy
projev v heterozyqotnim stavu je ovlivnén pohlavim nositele nasledkem
ucinku samcéich nebo samic¢ich hormonii
pr.:
genotyp: 1AA:2Aa:1laa
Fenotyp: AA mahagonova, aa €¢ervenostrakata
Aa mahagonova (u samcu)
Aa cervenostrakata (u samic)

byci 3 mahagonovi : 1 €ervenostrakaty
kravy 1 mahagonova : 3 €ervenostrakaté

u plemene Ayshire






4. GENOVE INTERAKCE

Dva (prip. vice) geny ovliviauji 1 znak (kvalitativni !)

2 major-geny se ovlivnuji - jsou v INTERAKCI

Alely 2 (pfip. vice) genu se podileji na genetické determinaci
urcitého znaku.

Pozna se podle zmény stépnych poméru v F, generaci.

v F, jsou uniformni, plati reciprokost, éistota vioh a $tépéni,
plati volna kombinovatelnost s jinymi geny,

které ovlivnuji jiné znaky

ne 9:3:3:1 (pro kombinaci 2 znakl, mimo reciprokou
Interakci)
fenotypovy pomer je dan typem interakce



RECIPROKA INTERAKCE
(bez zmeény fenotypoveho stéepného pomeru)

leden znak je determinovan dvéma (nebo vice)
alelovymi pary

(jako u dihybrida s dominanci v obou alelovych
parech)

F,:
R-C- R-cc rrC- rrcc RC cervena paprika
9 . 3 . 3 : 1 Rc hnéda paprika

rcC paprika
rc zelena paprika
Také tvar hrebene u slepic z C—
orfechovity R-P- 9
rizicovity R-pp 3
hraskovity rrP- 3

jednoduchy rrpp 1 F




DOMINANTNI EPISTAZE

dominantni alela epistatického genu potlacuje
fenotypovy projev hypostatického genu

Y > | (alela | se neuplatni)

F,:

Y-I- Y-l yyl- yyii Y zbarveni jirin

zluté zlute slon. bilé | jifiny
y, 1 bilé jifiny

@ + 3 : 3 : 1

12 3 1



také rada dominantné epistatickych genu S >T >C >
So >Ba uréujicich barvu holubu

_—

5 vilohovych paru:
cerna, -
c¢erna + modra rydovaci pera,

cerna skvrnitosrt na zadech a kridlech,
cerné pruhy na kridlech

umounéné zbarveni na zadech a kridlech
posledni rec. homozygot - bily




RECESIVNI EPISTAZE

homozygotné recesini sestava epistatického genu
(paru alel) (pp) potlacuje fenotypovy projev
hypostatického genu (A)

pp >A A fialovy kvet salveéje

P kvét salveje
=Ml bily kvet salveje

Pp, PP nema epistaticky ucinek, neprojevi se s A,
projevise s a)
F,:
A-P- . A-pp : aaP- ; aapp
fialova(9) bila(3) ruzova(3) bila(1)

Willys K. Silvers
The Goat Golors
- of Mice e,

9(fialova) : 4(bild) : 3 (rizova)

také napr. zbarveni srsti hlodavcu:



INHIBICE
dominantni alela | genu inhibitoru (supresoru) potlacuje

funkci jiného genu - alely A, ale sama nema zadny
ucinek na fenotyp (obdoba dominantni epistaze)

I>A (1> C)

F,:

C-I- : C-ii : é&8l- : é&¢ii C cervené pefi slepic
¢ bilé pefi slepic
| inhibuje ucinek C

bilé(9) : Eervené(3) : bilé(3) : bilé(1)

13 (bilé) : 3 (Cervené)

White Leghom &.;\x_?. Rhode Island Red




KOMPLEMENTARITA

dominantni alely dvou (€i vice) genu se vzajemné
doplnuji pri realizaci fenotypového znaku

(znak se vytvari teprve tehdy, jsou-Ili pritomny obeé

dominantni alely)
C + R cerveny kveét hrachoru

jinak bily kveét

F,:
C-R- . C-rr @ ccR- : ccrr
cervena bila bila bila

9 (Cervena) : 7 (= 3+3+1, bila)

KOMPENZACE
funkce dominantnich alel dvou genu je protismérna,
jejich fenotypové ucéinky se vzajemné vyluéuji
pr.: zakriveni lusku u hrachu
10(9+1) : 3 : 3



http://botanika.wendys.cz/kytky/foto.php?45:
http://botanika.wendys.cz/kytky/foto.php?45:

MULTIPLICITA - DUPLICITA

Duplicitni (multiplicitni) geny - zacastnéné aktivni geny
maji stejny fenotypovy ucinek a intezita fenotypového
ucinku zavisi na tom, zda se ucinek duplicitnich
aktivnich genu kumuluje €i nikoliv. Dale je rozhoduijici,
zda je mezi alelami téhoz genu vztah dominance a
recesivity nebo ne.

jednotlivé dominantni alely jsou identické a oznacuji se
tymz pismenem

=== multiplicitni faktory jsou casto geny malého
ucinku (polygeny) viz dédi¢nost kvantitativnhich znaku



- duplicitni faktory kumulativni s dominanci

intenzita projevu znaku zavisi na poctu dominantnich alel,
jejichz ucinek se navzajem zesiluje

Pr.. zbarveni obilek jeCmene

F,: 9 (tmavohnedé) : 6 (hnedocerveneé) : 1 (bilé)

- duplicitni faktory nekumulativni s dominanci
odlisny znak se vyvine jen u jedince,

ktery je kompletni recesivni homozygot

Pr.: tvar tobolek u kokosky pastusi tobolky
F,: 15 (trojboky, ¥) : 1(ovalny, &)

- duplicitni faktory kumulativni bez dominance
neprojevuje se dominance a recesivita,

intenzita projevu znaku zavisi na celkovém poétu aktivnich alel
Pr.: barva obilek psenice

1 (tmavocervena) : 4 (Cervena) : 6 (svetle cervena) : 4
(rizova) : 1 (bilad)




GENOVE INTERAKCE

- reciproka (vzajemné ovlivneni)

- epistaze (prekryvani ucinku, epistaticky gen prekryva
ucinek hypostatickeho genu)

- Inhibice (potlacovani)

- komplementarita (doplnovani ucinku)

- kompenzace (protismerny ucinek)

- multiplicita (napr. duplicita = zdvojovani ucinku)




LETALNI GENY

geny, které svému nositeli zptusobi smrt

dominantni letalni gen z populace po svém vzniku
vymizi, pokud se projevi do doby reprodukce

(i kdyz je heterozygot),

pokud se projevi az po obdobi pohl. dospélosti muize
byt prenesen do dalsi generace

recesivni letalni gen zabiji nositele jen v homozygotni
kombinaci a u heterozygotu je v populaci udrzovan.




AYA X ATA
(yellow)* (yellow)

AY A

AY | AYAY AYA
(dies) (yellow)

A AVA AA
(yellow) (wild)

A*A* aguti — Sedohnéda mys

A'A*  Zluta - prezije

AYAY  Zlutd — hyne béhem embryonalniho zivota

stepny pomer 2:1

Mutace dominantni viditelna: AYA* ...Zluta ne Sedohnéda
Mutace recesivni letalni: AYAY


http://www.google.cz/url?sa=i&rct=j&q=&esrc=s&frm=1&source=images&cd=&cad=rja&docid=Z59j1ZfP9aRnIM&tbnid=_LJ2KOdonzfzxM:&ved=0CAUQjRw&url=http://web.pdx.edu/~newmanl/ChapterOutlines/Chapter04.html&ei=0s9iUbnoFIvZPP7xgbgH&psig=AFQjCNE4o6_OgprSmqzOhbZwZPaM1guL0g&ust=1365516528619976
http://www.google.cz/url?sa=i&rct=j&q=&esrc=s&frm=1&source=images&cd=&cad=rja&docid=Z59j1ZfP9aRnIM&tbnid=_LJ2KOdonzfzxM:&ved=0CAUQjRw&url=http://web.pdx.edu/~newmanl/ChapterOutlines/Chapter04.html&ei=0s9iUbnoFIvZPP7xgbgH&psig=AFQjCNE4o6_OgprSmqzOhbZwZPaM1guL0g&ust=1365516528619976
http://www.google.cz/url?sa=i&source=images&cd=&cad=rja&docid=x54qLt9pPoQNXM&tbnid=ALZzckYJkBek2M:&ved=0CAgQjRwwADhW&url=http://hubpages.com/hub/Yellow-Animals&ei=U9NiUbi7L8mV7Aac24AQ&psig=AFQjCNHq8e3MR6qEJCLsOHvAzFeVMi3TQA&ust=1365517523856609
http://www.google.cz/url?sa=i&source=images&cd=&cad=rja&docid=x54qLt9pPoQNXM&tbnid=ALZzckYJkBek2M:&ved=0CAgQjRwwADhW&url=http://hubpages.com/hub/Yellow-Animals&ei=U9NiUbi7L8mV7Aac24AQ&psig=AFQjCNHq8e3MR6qEJCLsOHvAzFeVMi3TQA&ust=1365517523856609

K CEMU SLOUZI MENDELISTICKA
DEDICNOST?

Je to moznost (jedna ze dvou, druha je genomicka),
jak zjistit existenci genu.

Po zjisteni existence genu, lze studovat a ovlivhovat
stepeni vioh - projevy alel.

Hegp e




NEMENDELISTICKA DEDICNOST

nekteré kvalitativni znaky se dédi jinak, nez podle pravidel
mendelismu

vysledky kfizeni se liSi od o¢ekavanych vysledku podle
mendelismu — mozné priciny:

»>dédiénost znakl kédovanych geny na mitochondriich a
chloroplastech - maternalni dedichost

»dedicnost vazana na infekCni agens

»maternalni efekt

»genomovy imprinting

»>dédiénost komplexnich znakl (— kvantitativni genetika)




MATERNALNIi DEDICNOST

mitochondrie a chloroplasty maji vilastni DNA genomy

dedicnost podminéna geny na chloroplastech
a mitochondriich se vyrazne lisi od dedicnosti podminéné
geny v jadre

MITOCHONDRIE

v cytoplazme vsech aerobnich eukaryotickych bunék
S enzymy pro vetsSinu oxidacnich reakci

(tvorba energie pro bunku)

 pyruvatdehydrogenaza

* enzymy pro transport elektrontl a oxidacni fosforylaci
* enzymy Krebsova cyklu

* enzymy cyklu mastnych kyselin




MDNA

« vétSinou cirkularni, 2-vlaknita sroubovice
» vyjime€né linearni (néktera protozoa a nékteré houby)
* u savcu a hub s jinym genetickym kédem
(UGA ne terminace ale AK tryptofan)
 bez histonu
» geny pro rRNA (jednotlivé komponenty)
tRNA (vétsSinu)
nékolik specifickych protein
ostatni proteiny kédovany v jadre a transportovany
do mitochondrie:
DNA-polymeraza (bez opravné funkce)
RNA-polymeraza, proteiny ribozomd, ...

replikace probiha béhem celého bunécného cyklu
mitochondrie rostou a déli se samostatné



MtDNA je vyuzivana k analyze pribuznosti mezi jedinci
- maternalni dedicnost
- geneticky polymorfismus
(vysoce polymorfni usek 400 bp)
rodina posledniho ruského cara Mikulase Il (Romanovci)
pravost ostatku, Anna Anderson /+ 1989/ nebyla Anastazie

Alexej

Hemofilie B

nedostatek Faktoru
srazlivosti krve IX

mutovany rec. gen
na X chromozomu




CHLOROPLASTY

mista fotosyntézy u zelenych rostlin a fotosyntetizujicich
jednobunécnych eukaryot

CpPDNA

 vétsi nez mDNA: 80-600 kb (ryze 134.525 bp)
 velka cast jsou nekdédujici sekvence - introny
* 1 chloroplast obsahuje ruzny pocet molekul cpDNA
* geny pro rRNA (jednotlivée komponenty)
tRNA
proteiny translace, transkripce, fotosyntézy
cast proteinu kédovana v jadre a transportovany
do chloroplastu

chloroplasty rostou a deli se samostatné



Srovnani mitochondrie
s chloroplastem

—— 2 um —»

mitochondrialni vnitfni membrana

vnéjsi membrana

mezimembranovy prostor

matrix stroma— |
nitrothylakoidovy
prostor

DNA

ribosomy

membrana thylakoidu

MITOCHONDRIE CHLOROPLAST



ENDOSYMBIOTICKA EVOLUCE A STROM ZIVOTA
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PROMISKUITNI DNA

sinice proteobakterie
~ 3000 kb
~ 3000 gent

~ 4000 kb
~ 4000 genil

chloroplast

10-2000 kb
~ 60 genl

// mitochondrie

rostlinna bunka




Organelové genomy — pozustatky PROKARYOT

chloroplast

20-200 kb

20-200 proteinu
progenitor - cyanobacteria (Synechocystis sp.)
3.6 Mb
3000 proteinu

mitochondrie

6-400 kb (u ¢lovéka 16,6 kb, 37 genu)

3-67 proteinu
progenitor - alpha-proteobacteria (Mesorhizobium loti)
7 Mb
6 700 proteinu




Endosymbioticky genovy prenos:
- transport genu, reimport proteinu

Protechacterium-liks




MECHANISMY GENOVEHO PRENOSU

reverzni
transkripce

1. organelova DNA . RNA 'anskripce pna
vclenéni do cDNA
(jaderného genomu)

2. rozpad membrany organely,
rozpad chromozomu organely ...... ,,ObFi* kusy DNA
vclenéni do cDNA
(jaderného genomu)

vClenéni promiskuitni DNA do AUTOZOMU - méneé Casto
brani mu opravné mechanismy
u rekombinace

do GONOZOMU Y - Casto, opravné mechanismy
neodstrani promiskuitni DNA




EFEKTY PROMISKUITNI DNA

useky DNA prenesené do jadra se mohou rekombinovat
vcetné opravy mutace — poskozeni

(u nepohlavné se reprodukujicich organel nefunguji opravné
mechanismy na bazi rekombinace DNA)

vclenéni useku organelové DNA do aktivnhiho genu nebo
regulacni sekvence cDNA muze vést k mutaci - onemocnéni



RIBOZOMY — VELIKOST
V SVEDBERGOVYCH SEDIMENTACNICH
JEDNOTKACH S

cely LSU [ rDNA SSU | rDNA
ribozom
EUKARYOTA 80 60 28 58 5 140 18
PROKARYOTA 70 50 23 5 30 16
CHLOROPLASTY |70 50 23 5 4.5 |30 16
MITOCHONDRIE |60 45 16 35 12




RUBISCO - ribuléza-1,5-bisfosfat-karboxylaza/oxygenaza je vyznamny protein

v chloroplastech
(fixace CO, v Calvinové cyklu v temnostni fazi fotosyntézy)

polypeptid z podjednotek

4 malé podjednostky koédovany v jadre
4 velké podjednotky koédovany v cpDNA

- hlavni protein v chloroplastech vSech rostlin
- tvori 50 % proteint vSech zelenych rostlin
=> nejrozsirenéjsi protein na svete!


http://en.wikipedia.org/wiki/Image:Rubisco.png
http://en.wikipedia.org/wiki/Image:Rubisco.png

IDENTIFIKACE MATERNALNI DEDICNOSTI

1. znaky potomku se nevystépuji v pomérech odpovidajicich
mendelismu (dediénost neni ovlivhéna meiozou)

2. obvykle uniparentalni (maternalni) dédi¢nost
vSichni potomci maji fenotyp 1 rodice

obvykle matky — MATERNALNI DEDICNOST

mnozstvi cytoplazmy v samici gameté je obvykle mnohem veétsi nez
v sam¢i gameté = zdrojem mitochondrii (chloroplastii) potomka je
matka

3. neplati identita reciprokych krizeni

4. extranuklearni geny nemohou byt lokalizovany (mapovany)
na jadernych chromozomech

5. maternalni dedi€énost neni ovlivnéna nahradou jadra s jinym
genotypem



Pr ..
Geny pro barvu rostlinnych chloroplastu lezi na cpDNA.

Nezbarvené chloroplasty jsou vysledkem mutace genu
na cpDNA.

R’
panagovanost rostlin |- W %
— ‘v.\ \ ,& \)// /

LN

I3




PANASOVANOST ROSTLIN

Fenotyp Fenotyp Fenotyp
samid&i rostliny | samgi rostliny potomka

(vajitka (py!)

* podle mnozstvi chloroplastui/leukoplastti
v cytoplazmeé vajicka (nahodné rozdéleno)




Onemocheéni s defekty mtDNA

genové mutace na mtDNA
— rada genetickych onemocneéni (vc. cloveka)

Napr. (u ¢lovéka).
mutace genu pro proteiny elektrontransportniho retézce
— degenerace n. opticus

castecna slepota u dospeéelych stredniho véku

LHON (Leber’s hereditary optic neuropathy)

Projevy zavisi na podilu mutovanych a normalnich
mitochondrii.

LiSi se u ruznych tkani a jedincu.

Projevy jsou silnéjsi s relativné vyssim poctem
mutovanych mitochondrii.




VYJIMKY Z MATERNALNI DEDICNOSTI

MYSI:

Paternalné zdédénych mitochondrii je 104

u mitochondrialni dédicnosti se nejedna vyhradne

o maternalni dedicnost

(mutace v mechanismu likvidaci mitochondrii ze spermii)

omezené lze pripustit rekombinaci mezi maternalnimi
a paternalnimi mitochondriemi

? rozsahu

? evoluéniho vyznamu

ROSTLINY:
u nékterych rostlin se chloroplasty dédi - od obou rodici
- paternalné



MATERNALNI EFEKT

Fenomén odlisny od maternalni dedi¢nosti
extranuklearnich geni!

Fenotyp jedince je ovlivhén maternalnim jadernym
genomem jako vysledek pritomnosti mRNA (a nasledné
proteinu), ktery je v oocytu pred fertilizaci.

Muze tak byt ovlivhén ¢asny vyvoj embrya.



Priklad:
oravotocive nebo vinuti ulity
u plze plovatka toulava (Lymnaea peregra)

smer vinuti odlivhuje par alel
D — dominantni (pravotocivost)
d - recesivni (levotocCivost)

pravotociva

Podstata: -
Geny matky ovlivihuji svymi produkty orientaci
mitotického vieténka v prvni mitéze po fertilizaci a podle
této orientace se pak vine (doprava nebo doleva) ulita.




Fenotyp potomka ale vzdy zavisi na genotypu matky!

P generace | Matka DD Otec dd (dd, dd)
F, Dd (samice, samci)

F, DD Dd Dd dd
F, DD DD, Dd, dd |DD, Dd, dd

F1 - uniformni
F2 — uniformni

F3-3:1 pravotociva




P generace | Matka dd (dd, dd) | Otec DD

F, Dd (samice, samci)
F, DD |Dd Dd dd
F, DD |DD,Dd,dd |DD,Dd,dd |dd

F1 - uniformni
F2 - uniformni

F3-3:1 pravotociva




DEDICNOST VAZANA
NA INFEKCNI AGENS

Neéktere typy nemendelistické dédiCnosti eukaryot nezavisi
na genech mtDNA nebo cpDNA.

nékdy jde o znaky pfenasené symbiotickymi viry nebo
bakteriemi

lokalizace v cytoplasmé — k prenosu dochazi pfi michani
cytoplasmy (pri fertilizaci)

Pr..

U nékterych kvasinek jsou symbiotické RNA viry L a M

spole€né vyvolavaji produkci toxinu, ktery zabiji kvasinky bez M viru
nebo bez obou virt

(vicéi vlastnimu toxinu je kvasinka odolna)

Produkce toxinu je znak (vlastnost) ovlivnéna
pritomnosti/nepfitomnosti genomu 2 virtl v eukaryotické bunce




GENOMOVY IMPRINTING

(rodicovsky imprinting)

U kvalitativnich znaktl obvykle plati pravidlo reciprocity
(pro projevy genu neni vyznamné, zda alela pochazi od otce nebo od matky)

VYJIMKY:

« geny vazané na pohlavi (sex-linked genes) — bilé o€i octomilek
(gen pro barvu o€i vazan na X chromozom)

* geny lezi na mitochondriich a chloroplastech (maternalni
dedicnost)

¢ genomovy imprinting

Tyka se genu na autosomech v jadre, homolognich alel

- nékteré alely jsou jinak modifikovany (metylovany/
nemetylovany) v samci gameteé a jinak v samici gameteé

- k metylaci dochazi béhem gametogeneze — poruchy
metylace mohou vyustit v jinou aktivitu alely — v jiné
projevy genu (metylace je spojena s inaktivaci alely)




teoreticky:
mel by byt stejny vysledek, kdyz se v zygote uplatni
2 alely od otce nebo 2 alely od matky

prakticky:
experiment umysi s chromozomem 11
2 X chromozom od samce — obrovské mlade
2 X chromozom od matky —» abnormalné malé mlade

Neuplatni-li se z néjakého duvodu obé alely genu,

mohou byt u potomku jiné znaky, nez podle Mendelovych
pravidel.

Vysledek zavisi na tom, zda se uplatni alela od matky nebo
otce.



Pr.: Projevy mikrodelece segmentu 15g11.2-q12 u clovéka
(mikrodelece ¢asti chromozomu 15) — ﬁT

Frekvence 1/25000

Uplatni-li se chromozom (nedeletovana
c¢ast) 15 od matky: Prader-Willi Syndrome
mentalni retardace,
obezita,
malé ruce a nohy

Uplatni-li se chromozom (nedeletovana ¢ast) 15 od otce:
Angelman Syndrome
mentalni retardace,
velka usta, rudé tvare,
nesmysiny smich, tiky




e . 2020/2021, Ivan Literak
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POPULACNI GENETIKA

geneticka struktura populace a jeji zmény
behem generaci

* Pro€ existuji ruzné fenotypy (genotypy) uvnitr
populace?

« Co urcuje frekvenci urcitych genotypu?

» Jaky je vliv selekce a dalSich faktori na genetickou
strukturu populaci?



VYZNAM:

- ovlivnéni vyskytu genetickych onemocneni
- zemedelska genetika: slechténi rostlin
a domacich zvirat
- studium rezistence: napf. proti pesticidum,
antibiotikum
- ochranarska genetika: metodika zachrany
ohrozenych druht

vychazi z MENDELISMU - genetiky kvalitativhiho znaku
u individua




Variabilita tvaru a barev

TYPY GENETICKE VARIABILITY
V POPULACI

Pr.:
plz paskovka hajni
Cepaea nemoralis

variabilita je dana alelami
skupiny pribuznych gen,
frekvence alel urcujicich
barvu a pruhy se liSi oblast
od oblasti

(i zahrada od zahrady)

Helix nemoralis Linné
Trure, J. H. James.

H. nemoralis s.v. albescens Pic.

H. nemoralis v. rosea Baudon,
Knottingley, J. Cordukes.

Limerick, I. Collier.

H. nemoralis v. lateritia D. & M.
Blagdon, Miss Hele.

H. nemoralis v. castanea Picard.
Blagdon, Miss Hele.

H. nemoralis v. fascialba Picard.
Barnsley, W. E. Brady.

H. nemoralis v. olivaccosonata Coll.
Magilligan, E. Collier.

H. nemoralis v. roseolabiata Kob.
Bath, Miss Hele.

J. W. Taylor, del. aa nat.

H. nemoralis v. rubella Picard,
Valentia Island, E. Collier.

-

H. nemoralis v. flavovivescens Pic.
Bristol, Miss Hele.

I Ballyvaughan, k. Collicr I
H. nemoralis v. olivacea Risso. ‘H nemoralis v. citrinozonata Ckll.

Carrickfin, E. Collier.

. H. nemoralis v. fascialba Picard.

Barnstey, W. E. Brady.

H. nemoralis s.v. mista B. & B.
. Hereford, Dr. Boycott.

ﬁ’\" H. nemoralis s.v. tenuis Baudon,
LEnnistinmon, P. H.Grierson.

H. nemoralis v. rubra Baudon,
Lisdoonvarna Spa, F. Collier.

é

H. nemoralis v, studeria Moq.
Castleton, G. H. Taylor.

. nemm alis v. hyalozonata Taylor.
Carrickfin, E. Collier.

O

H. nemoralis v. rubello-libellnla Ckil
Bordeaux, R. F. Scharf.

Taylor Bros., Leeds.




TYPY GENETICKE VARIABILITY
V POPULACI

Variabilita chromozomovych
struktur

detekovatelna studiem
barvenych chromozomii

Pr.: 30 let studia zmén chromozomovych
struktur u Drosophila pseudoobscura v USA



TYPY GENETICKE VARIABILITY
V POPULACI

Variabilita proteind (produkti genové exprese)
PF..

B-globin v lidskych erytrocytech

3 hlavni genotypy A,A, — tvorba B-globinul

A,A, — tvorba B-globinul a B-globinu2
A,A, = tvorba B-globinu2

Kodominance

B-globin2 v srpkovitych erytrocytech
u c¢asti populace lidi hl. v Africe

A, = alela Hb® (v nékterych oblastech
Afriky frekvence > 12 %)

vyhodnost: heterozygoti A,;A, jsou vysoce rezistentni k malh : "
nevyhodnost: homozygoti A,A, trpi anémii (srpkovita anémie), nedostatecny

prenos kysliku



Chromosome 11
{3 globin gene

Chromosome 16
« globin gene

HEMOGLOBIN (tetramerni protein)

2 pary jednoretézcovych podjednotek:
a-globin a B-globin

kazdy retézec obsahuje
hemovou skupinu s Fe?*
pro vazbu O,

(b} Human g-globin gene cluster (chromosome 11)
g2 € Gy, A, g

l1m€

)
777 "’T‘- .. szza 5 .
/

> Alu site




Molekularni zaklad rozdili mezi B-globinem1 a B-globinem2:

jedina bodova mutace v 6. kodonu genu (gen ma celkem 146 kodonti)
pro tvorbu B-globinu, ktera méni kys. glutamovou na valin

[Val { His ¥ Leu { Thr { Pro HTIUK Glu P [Val H His K Leu H Thr }{ Pro HEZIBH Glu P
| 2 3 4 5 6 7 o 146 1 2 3 4 5 6 7 ... 146

(a) Normal red blood cells

(b) Sickled red blood cells
and normal hemoglobin

and sickle-cell hemoglobin

percent of
population
that has the

sickle-cell allele
(Hemoglokin =)

| REY

B 1214

1042
5-10




MERENI GENETICKE VARIABILITY

Jak se da charakterizovat geneticka variabilita v populaci?

POPULACE

biogeograficky: skupina jedinct daného druhu v urcitém
vymezeném prostoru

populaéné geneticky: skupina jedinct daného druhu,
jejiz €lenové se mezi sebou krizi

(na urcitém misté v urcitém case)

jedinci populace tvori gamety

(s ruznou genetickou vybavou - viz rekombinace)

vSechny gamety vytvorené jedinci populace =
GAMETOVY FOND POPULACE

soubor gentu (Iépe alel) v populaci = GENOFOND POPULACE




CHARAKTERISTIKY POPULACE:

e velikost: podle poctu jedincu
malé populace (desitky)
velké populace (stovky a vice jedincu)

o efektivni velikost - poCet reprodukujicich se
jedincu

e generacni interval - méritko casu v populaci

e genotypové a alelové frekvence,
heterozygotnost




FREKVENCE GENOTYPU

podil uréitého genotypu v souboru v§ech genotypt v populaci
0-1(0-100 %)

N =400 lidi z jedné vesnice v zapadni Africe
A,A; frekvence genotypu P
A,A, frekvence genotypu H
A,A, frekvence genotypu Q
genotyp A;A; ma 320 lidi (N,), A;A, ma 72 lidi (N,), A,A, ma 8 lidi (N,)
P=N,/N=0,8
H=N,/N=0,18
Q = Ny/N =0,02

P+H+Q=1



polymorfni geny (= 2 alely)
tvori geneticky heterogenni populace

monomorfni geny (1 alela nebo je-li frekvence
nejobvyklejsi alely > 99 %)
tvori geneticky homogenni populace




FREKVENCE ALEL

relativni Cetnost v souboru vsech alel stejného genu
0-1(0-100 %)

p ... frekvence A,
g ... frekvence A,

Pa; = (Ny+ 1/2N,)/N = 0,89
Jar = (N3 + 1/2N,)/N = 0,11

p+qg=1



HETEROZYGOTNOST POPULACE

podil heterozygotu
H, ... podil heterozygotu v genu A

pro vice (n) genu:
H=1/n (Hy + Hg+ Hc+ ...)

pro 5 genu:
H=1/5 (ﬂA"'HB"'Hg"'HD“"ﬂg)

A, C, E ... polymorfni geny
B a D ... monomorfni geny

H=1505+0+0,1+0+0,2)=0,16



do 20 % genu pro proteiny (studovano elektroforeticky)
je polymorfnich
asi 10 % z nich je v heterozygotnim stavu

Heterozygotnost pri testovani biochemického
polymorfismu:

¢lovék (71 gentl) ... 0,067
tj. Clovék je heterozygotni v 6,7 % genu (lokusu)

slon (32) ... 0,089

gepard (druh ohrozeny vyhynutim) (52) ... 0,0 !!!
mala populace - ztrata genetické variability
dusledkem genetického driftu




HARDYUV-WEINBERGUV ZAKON

William Castle - americky genetik, 1903
Godfrey Hardy - anglicky matematik, 1908
Wilhelm Weinberg - néemecky lékar, 1908

objev jednoduchého vztahu mezi alelovymi
a genotypovymi frekvencemi:

Genotypové frekvence jsou binomickou funkci
alelovych frekvenci.

V dostatecneé velké panmiktické populaci se alelové a
genotypoveé frekvence z generace ha generaci hemeni.

(Hardy-Weinbergova rovnovaha)



Pro gen s 2 alelami:

gen A: alely A;a A,, jejich frekvencejep ag
(pamatuj p+qg=1!
alely jsou v gametach rovnhomérné u samcu i samic

pfi uréité frekvenci alel: pro vSechny frekvence alel:

Female gametes (frequency)

- A (p) > Ay(q) —> 9
A '
5 0.8
§ 5
is : © 0.6
> ] =
g | 8
3 Ailp) AA;(p?) ¢ AAxpa) &
£ 204
£ ] ‘5’
& ' 0.2
) \
44 '
= ¥V i S e e N e s e
T i 0.0
| ’ 0.0 0.2 0.4 0.6 0.8 1.0
As(q) A1As(pa) b AAe) Frequency of A(q)
l FIGURE 19.7 The allelic frequencies of three different
genotypes for a population in Hardy-Weinberg proportions
FIGURE 19.6 Hardy-Weinberg proportions as generated illustrating that heterozygotes are the most common genotype

from the random union of gametes, using a unit square. when allelic frequencies are intermediate.



pak se da odvodit:

(p+Q)=p2+2pq+qg>=1

pomoci tohoto vzorce je mozné spocitat podle
alelovych frekvenci jaka bude (idealni, odhadovana)
genotypova frekvence (pro dalsi generaci)

Pr.:
p=04 9g=1-04=0,6

genotypova frekvence:

0,42+2x%x04%x0,6+0,6°= 0,16 + 0,48 + 0,36



POZNAMKY:

» maximalni heterozygotnost je,
kdyz p=q=0,5
(polovina jedinct jsou heterozygoti)

> ¢im ma alela mensi Cetnost, tim Casteji
(relativne) se vyskytuje v heterozygotnich

genotypech:

g 2pq q° 2pq : g°
05 05 0,25 2:1
01 0,18 0,01 18: 1

0,01 0,0198 0,0001 198:1

q - frekvence alely A, v populaci, 2pq - frekvence heterozygotu A, A,
g2 - frekvence homozygotu A,A,,

2pq : g2 - pomér frekvence heterozygotu (A;A,) a homozygotu (A,A,)



Pro gen s vice alelami:

pro3alelyp,qg,r
(P+q+r)2=p2+2pg+g2+2pr+2qr+r2=1

Pro gen na X chromozomu

(s 2 alelami) A, A,

frekvence gamet u samic A;(p)+ A, (Q)
frekvence gamet u samcu A, (p)+ A, (q) + Y

frekvence genotypul u samic: p? + 2pq + g2 =1
frekvence genotypu u samcu (hemizygoti): p +q =1



PODMINKY PLATNOSTI HW ZAKONA:

* populace je velka (stovky a vice dospélych individui)

« alely se v populaci nahodné paruji (random mating),
tzv. panmikticka populace

* rozmnozuji se jedinci stejné generace (generace se
neprekryva)

* neprobiha selekce (jedinci vSech genotypu maji
stejnou plodnost)

* nevznikaji mutace

* nedochazi ke genetickému posunu (genetic drift)

* nedochazi k toku (importu, migraci) genu (genetic
flow)

“idealni” populace, kde se neprojevi evolucni faktory



Ovéreni platnosti HW zakona
pro realnou situaci s konkrétnimi geny:

Porovnanim zda skute¢na frekvence genotypl
odpovida idealni (ocekavaneé) frekvenci

x° - test (chi-kvadrat test)



VLIV TYPU ROZMNOZOVANI NA GENETICKOU
STRUKTURU POPULACE

Autogamie (self-fertilization, selfing, samooplozeni)
oplozeni samicich gamet samcimi ze stejného jedince
(samosprasne rostliny, nekteri hermafroditi)

nekdy povazovana za extréemni typ inbridingu

Inbriding (kFizeni blizce pribuznych jedincu)

Pri autogamii a inbridingu

HW neplati (neni nahodné parovani gamet):

- zvySovani frekvence homozygotu (homozyqgotizace
populace)
(u autogamni populace velmi rychle)

- alelové frekvence zustavaji nezménéné




Model autogamni populace

generace
G, 8008@
/ \
G, 000® 4008 20008

G, 2000® 1009® 2000® _1008® 20000

G, 3008@ 50e® |1008e 5S0@e 3000@

& N

, 3500@ 2508 (5088 2500 350060

% %
heterozygotl homozygotu
100 0
50 50
25 75
12,50 87,50
6,25 93.75



vyuziti:

vytvareni linii organismu pozadovanych vlastnosti
u kulturnich rostlin - autogamie
pri Slechténi zivoéichi - inbriding

negativni medicinsky aspekt:
s CastéjsSim vyskytem recesivnich homozygotu roste
pocet jedincll postizenych recesivnimi chorobami

pravdépodobnost vzniku fenylketonurie je u déti bratrance a sestrenice 7 x vyssi nez u déti
nepribuznych rodic¢i (fenylketonurie je pomérné Casté vrozené metabolické onemocnéni, které
u postizenych déti vede k nezvratnému tézkému poskozeni centralniho nervového systému).

meéreni inbridnosti:

koeficient inbridingu f = pravdépodobnost, ze se
setkaji 2 puvodoveé stejné alely (0 - 1)

vypocita se z genotypovych frekvenci

nebo se vysleduje z rodokmenu




Outbreeding kFizeni nepribuznych jedincu

- mUze byt nenahodné ovlivhéno
vybér partnert podle uréitych znaku
pozitivheé (positive assortative mating)
- Zzeny si vybiraji vyssi muze
negativne (negative assortative mating)
- z vybéru vyloucen jedinec s téelesnou vadou
- i kfizeni jedincu z riuznych populaci
(vnasi do populace nove alely)

Panmixie - nahodné (ni€¢im neomezené) pareni
(uplatnéni gamet)

lidska populace: ano i ne (pro riizné geny)



VLIV MUTACI NA GENETICKOU STRUKTURU POPULACI

MUTACE - hl. zdroj genetické variability

1 baze, nékolik bazi, cast chromozomu, cely chromozom, skupina
chromozomi

* spontanni

 indukované (vliv mutagenu)

* neopakované (non-recurrent)

- opakované (recurrent) s urcitou rychlosti (frekvenci) za 1 generaci

A, (standardni alela) se méni rychlosti u (forward mutation rate) na A,
A, se meni rychlosti v (backward mutation rate) na A,

nova frekvence (po 1 generaci) A;: p‘=p-up
nova frekvence A,: q°=q - vq

pfi kombinaci vlivu obou sméri mutace zména ve frekvenci A,:
A(deltayg=up-vq (t.q°=q+up-vq; p*=p-up +vQq)



Vliv mutace na genetickou strukturu populace zavisi na:
 puvodnich alelovych frekvencich
 na rychlosti mutability v obou smérech

obvykla uroven mutability je 104az 103

zpétné mutace jsou asi 10 x méneé casté

1 q=00 wu=10° v=10°

p =
A g =up-vq =0,00001

Mutace obvykle plisobi jen malé zmény alelovych
frekvenci v populaci

ale vyznamné z evolucniho hlediska




VLIV GENETICKEHO POSUNU NA GENETICKOU
STRUKTURU POPULACI

Geneticky posun (genetic drift) je zména alelovych

(genotypovych) frekvenci v populaci
zpusobena neuplnym predanim alelového fondu

Z generace na generaci

je to nahodny (stochasticky) proces u:
- malych populaci
- alel s nizkou frekvenci

Pr.. Alely A5 (hody kostkou)

alely/strany kostky 1 2 3 4 5 6

velky pocet hodu 1 : 1 :1 :1 :1 :1

12 hodi 1 2 4 2 3 0




PROJEVY GENETICKEHO POSUNU

1. vyrazné kolisanim (fluktuace) alelovych frekvenci mezi
generacemi

2. fixaci alel (p > 1,0)

3. eliminaci alel (q —» 0,0)

4. nizkou heterozygotnosti (homozygotizace populace)

pravdéepodobnost bezztratového predani alelového fondu se
zmensuje s klesajici velikosti populace a snizujici se frekvenci alel

malé populace

vyrazné zmeény alelovych frekvenci

— pri¢ina nizké heterozygotnosti u nékterych ohrozenych druhu
(viz gepard)

— shizeni genetické variability populace !!!

velké populace
— vliv genetického driftu je maly




OCHRANA ZIVOCICHU

INn Situ (rezervace) x ex situ (zoo), zachranné programy

malé populace — inbreeding, geneticky drift — bottleneck
effect (napr. gepard)

genetic
+—— haottleneck
event

size of population




VLIV TOKU GENU NA GENETICKOU STRUKTURU
POPULACI
Rada druhtt ma malé populace oddélené ekologickou
nebo jinou bariérou
- pstruh obecny (forma potocCni, jezerni, tazna)
- hrabos polni (pole osetrovana rodenticidy,
pole bez rodenticidu)

mezi populacemi existuje genetické spojeni - primarne
tok genu (gene flow, migrace genu)

tok genu vnasi nové alely do populace —» méni
alelovou (genotypovou) frekvenci populace

genetické varianty se prenaseji z populace do
populace (zvysuje se geneticka variabilita populace)



tok genti - jednosmérny
- vzajemny
- jednorazovy
- periodicky
- trvaly

rozsah zmeén alelové frekvence se da spocitat:
A(delta)g=q9g -q

g ... frekvence alely A, pred tokem genu
q ... frekvence alely A, po toku genu

v nékterych pripadech mohou byt zmény alelovych
frekvenci velmi rychlé

a mohou vyrovnavat velikost zmén pusobenych
genetickym driftem v malych populacich




VLIV SELEKCE NA GENETICKOU STRUKTURU
POPULACI

Prirodni selekce (prirodni vybér, natural selection)
ucinky selekce:
1. preference jedinctii s vyhodnym genotypem — pozitivni selekce
2. omezeni rozmnozovani jedinci s nevyhodnym genotypem — negativni
selekce

HAPLOIDNi ORGANISMY

Populace s nepohlavnim mnozenim (napfr. bakterie)

zména genofondu zavisi na mutaci (Cetnost asi 10° na generaci) a
selekci

mutace genu pro citlivost bakterie na streptomycin strv gen strR
(resistence na streptomycin)

neni-li streptomycin v prostredi:

tato mutace je selekéné neutralni

prostredi se streptomycinem:

bakterie-str> hynou (selekce proti jedinctim s str®)
bakterie-strR? prezivaji, dal se mnozi




DIPLOIDNi ORGANISMY

na fenotypovy znak maiji vliv 2 alely !

selekce nastane, kdyz jedinci s ruznymi genotypy maji
nestejny pocet potomkii

rozdilna rozmnozovaci uspésnost (plodnost, zivotnost,
odolnost k nemocem, schopnost prezit nepriznivé
podminky)

= reprodukcni zdatnost — fitness urcéitych genotypu

Nejvyssi fithess — nejvic potomku

Urovné selekce:

e gamety

« zygota, embryo, plod, predreprodukcni véek
« dospély jedinec




FITNESS (relativni fitness, mean fitness, adaptivni
hodnota genotypu, reprodukcni zdatnost, w)

AA, Aa, aa maji stejny pocet potomku (1:1:1)
Waa =
Waa =

Je-li relativni €etnost nékterého genotypu nizsi, pusobi
selekéni tlak

Vyjadreni koeficientem selekce s=1-w
Pak plati w=1-s

s = 0.3 (prispéevek do zygotového fondu je snizen
o0 30 % proti vyhodnéjSimu genotypu)



Pr.: Industrialni melanismus

Pid’alka drsnokridlec brezovy
(Biston betularia)

Pokus: svétlé i tmavé (mutovane)
jedince napichali

na tmaveé pozadi a svetlé pozadi
70 a 70 na tmavé pozadi

70 a 70 na sveétlé pozadi

Tmave pozadi Svetlé pozadi

Prezilo 58 tmavych (ze 70) |24 tmavych (ze 70)
Prezilo 39 svetlych (ze 70) |32 svétlych (ze 70)

Jaky je selekcni tlak (koeficient selekce) proti méneé
vyhodnému fenotypu?



Na tmavém pozadi

prezilo 58 tmavych, jejich podil je 58/70 = 0.83

V tomto pripadé tmavy - nejvyhodnéjsi fenotyp ma
w=1

Svetlych prezilo 36, jejich podil je 36/70 = 0.56
Svetly fenotyp ma w = 0,56/0,83 = 0,67

s proti nevyhodnéjsimu (svetléemu) fenotypu je
1-0,67=0,33

Na svetlém pozadi
s proti nevyhodnéjsimu (tmavému) fenotypu je 0,25

Selekéni tlak proti nevyhodnym fenotypum byl
rozdilny!

Nasledné se daji spocitat noveé alelové frekvence v
populaci



TYPY SELEKCE U DIPLOIDNICH DRUHU

W =
Selekce proti Genotyp

AA Aa aa
Zadnému fenotypu 1 1 1
Dominantnimu f. 1l-5s 1 1
Recesivnimu f. 1 1 1-5
Homozygotim 1-5s 1 1-5s
Heterozygotiim 1 1-5s 1
Vliv selekce

genotypy s vyhodnym fenotypem zvysSuji svou €etnost
— meéni se alelové i genotypové frekvence
(az k eliminaci nékterych alel)

selekci se uskutecnuje geneticka adaptace populaci k ménicim
se podminkam prostredi
(trvaly, nepretrzity proces)



VYHODA HETEROZYGOTNOSTI

Jestlize heterozygoti maji vyssi fithess nez oba
homozyqgoti, obé alely se uchovavaji v populaci
V rovhovaze.

Selekce proti heterozygotum muze vést k fixaci
urcité alely nebo eliminaci jiné alely.
(snizeni genetické variability populace)

MEDICINA pusobi proti pfirodni selekci

Umeéla selekce
Slechteni domacich zvirat
Slechténi odrud zemédeélskych a okrasnych rostlin



NEKTERE PRAKTICKE APLIKACE POPULACNI
GENETIKY

GENETICKA ONEMOCNENI

studium frekvence genetickych onemocnéni v populacich
lé€ba (prevence) genetickych onemocnéni

geneticka onemocnéni:
- vzacna (napr. jen v nékolika rodinach)
- rel. €asta v nékterych populacich

vliv mutace a selekce

mutace zvysuje frekvenci alel, které jsou pricinou onemocnéni
selekce redukuje frekvenci téchto alel

na geneticka onemocnéni muiize mit vliv také
gen. drift, tok genu a inbriding




STUDIUM EVOLUCE

Studium nékterych molekularnich zmeén v evolucne
vyznamné dobe:
- mnozstvi DNA
- nukleotidové sekvence
- AK sekvence v proteinech

studium zmeén (mutaci, nukleotidovych substituci) alel
(sekvenci), které nemaiji selekéni vyhodu nebo
nevyhodu — jsou selek€éné neutralni

jejich zmény v case ovliviuje hl. gen. drift

rychlost zmen je v rade pfipadﬁ znama —
odvozeni MOLEKULARNICH HODIN



Cetnost AK substituci u proteinti na 1 generaci:

Fibrinoproteiny 0.9 x 108
Hemoglobin 0.14 x 108
Cytochrom c 0.03 x 108
Histon 4 0.0006 x 108



Studium FYLOGENEZE podle podobnosti a rozdilnosti:

- morfologicke

- biochemické

- imunologicke

- molekularni (nukleotidové sekvence, AK sekvence)

podle doby, kdy doslo k diferenciaci (molekularni
hodiny)
je mozné urcit genetické vzdalenosti

vysledek: kladogramy — FYLOGENETICKE STROMY



Fylogeneticky strom odvozeny z poradi nukleotidu
v ribosomalni RNA (geny rDNA)

\ACHAEA (BACLL)

organismy z hlubokych
chladnych mofi SiovBk kq
Haloferax /

Sulfolobus
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Thermofilum
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v CYanobactena . orkych (hovezi bachor)
Q§ i Framen Methanococcus O)\
/i(/ \ Dictyostelium v
14
é) E. coli Euglena
Q / L ‘ .trypanosoma
Thermomicrobium spole¢ng  12mena na 10 nukloetidd Biardia anaerobni,
praburika Trichomonas | €z Mitochondri

Aquiflex (horké prameny)
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MtDNA

studium genetické variability a fylogeneze

mitochondrie maji vilastni DNA dedéenou maternalne

divod éastého vyuzivani:

» pokud maiji jedinci identickou mtDNA,
maji spoleéného materského predka

» snadna separace od jaderné DNA pri zpracovani
bunék

* u savcu je podil substituci nukleotidii u mtDNA
5-10 x vétsSi nez u jaderné DNA
(nepusobi zde u€inny systém opravy DNA)

* mtDNA obsahuje jen malé mnozstvi DNA
Vv porovnani s jadernou DNA
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PROBLEMY MALYCH POPULACI

vzacné a ohrozené druhy
zvirata v ZOO

v malych populacich:

- homozygotizace

- ztrata genetické variability

- fixace alel s nezadoucimi u€inky

— shizeni fithess !!!
vlivem hl. genetického driftu, ale také inbridingu a selekce

navic: nemoci mohou drasticky snizit az zlikvidovat malou populaci

urcita vyhoda — populace ohrozenych druhti maji obvykle dlouhy
generacni interval
(homozygotizace nepostupuje tak rychle):




Podil heterozygotnosti populace pfi rizné velikosti
populace a rizném generaénim intervalu
v populacich po 100 letech reprodukce:

Velikost Generacéni interval

populace

N 1 rok 2 roky 5 let 10 let

10 0.01 0.08 0.36 0.6

50 0.37 0.61 0.82 0.90

250 0.82 0.90 0.96 0.98
RESENI:

-k malym populacim v zajeti pridavat noveé
jedince z pfrirody (€asto nelze z ruznych
divodu)

-vyména jedincu mezi chovateli (ZO0),
nebo vyména gamet (umeéla inseminace)
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ZNAKY
KVALITATIVNI: gen — znak
barva hrachu: zluta x zelena
(i komplikovanéji — penetrace, expresivita, genové interakce)

KVANTITATIVNI (VETSINA):

 hmotnost mladéte po narozeni

- vySka koneé

 pocet vajicek nakladenych octomilkou Drosophila
* obsah tuku v mléce kravy

vcetné komplexnich znaku:
* hodnota IQ
* schopnost ucit se

charakteristicka je kontinualni variabilita fenotypu

Otazky:
Cim je dana kontinualni variabilita fenotypu?

Maji na tuto variabilitu vliv faktory prostredi?
Existuji vztahy mezi riznymi kvantitativhimi znaky (hmotnost/vyska)?



HISTORIE STUDIA KVANTITATIVNICH ZNAKU

konec 19. stoleti:
- pouziti statistickych metod k charakterizaci
kvantitativnich znaku
- prukaz statisticky vyznamné zavislosti mezi nékterymi |
kvantitativnimi znaky rodic¢u a potomku:

Francis GALTON (bratranec Ch. Darwina, zakladatel eugeniky...)
K. PEARSON

vyska, hmotnost, mentalni vlastnosti clovéeka jsou dédicne, ? jak

1903 W.L. JOHANNSEN (dansky botanik, autor terminu gen)
hmotnost fazoli zavisi na: 1. dédi¢nosti
2. vlivu prostredi

1909 H. NILSON-EHLE (svédsky genetik)
kvantitativni znaky se deédi jinak nez kvalitativni
navrhl koncept polygenni dédi¢nosti kvantitativhich znakii




nezbytna znalost

STATISTIKY

pro pochopeni problematiky

studium variability kvantitativnich znaku v populaci

POPULACE A JEJi VZORKOVANI (SAMPLING)

» znak hodnotit u v§ech ¢lenti populace

* znak hodnotit u reprezentativniho vzorku, nahodny vyber, dostatecny

pocet jedincl

DISTRIBUCE HODNOT ZNAKU

distribuce frekvence vyskytu urcité hodnoty znaku

Pr. Johannsen 1903: hmotnost fazoli

Hmotnost | 50- | 150- | 250- | 350- 450- 550- 650- 750- 850- )
(mg) 150 | 250 350 450 550 650 750 850 950

Pocet 5 38 370 1676 2255 928 187 33 2 5494
fazoli




PRUMER X
(mean, aritmeticky prumeér)
popis souboru, rychla charakteristika pro porovnani souboru

2%

n
ROZPTYL g2 A SMERODATNA ODCHYLKA s

(variance and standard deviation)

S2:Z(xi_)_c)2 K\ :\p

n—1
udava rozpéti, jak jsou hodnoty rozdéleny kolem primeéru
charakterizuje fenotypy ve skupiné

X —

+1s...66%, +25...95%, +3s...99 % pripadu

ANALYZA VARIANCE
(ANOVA, analyza rozptylu)
zda rozdily v primérech jsou signifikantni




KORELACE

zda existuje vztah mezi proménnymi (mezi kvantitativnimi znaky)

délka paze/ délka nohy

Korelaéni koeficient r r= 0az+1nebo0az-1
Pozitivni korelace (vic, vic)

Negativni korelace (vic, méne)

Cim je bliz k £ 1, tim je korelace silnéjsi

Pozor na chybné zavery:
— korelace nevyjadruje pric¢inu ucinku ve vztahu

1. spocitat kovarianci

O =%y, ny.—(ZXZy,)

COV. =
i n-1 n-1

2. spodcitatr = X



REGRESE

presnéji vyjadruje zavislost promeénnych

kdyz se zmeéni hodnota jednoho znaku, jak se zmeéni hodnota
druhého znaku

regresni primka (krivka)

vyjadreni rovnici ... pr.: jednoducha linearni regrese:

y = a+Dbx

a — regresni koeficient urcujici sklon regresni primky
b — regresni koeficient urCujici posunuti ve svislé ose

COV _ _ Y

a=—> b=y—-ax e

X

Vyska otcu y, vyska synu X



@ POLYGENNI DEDICNOST

1. Znaky s kontinualnim fenotypem jsou kédovany mnoha lokusy
(kazdy zvlast’ je ale dédén podle Mendelovych pravidel)

1 lokus — 2 alely AA Aa aa 3varianty

2 lokusy — kazdy 2 alely 32 (=9) variant
3 lokusy — kazdy 2 alely 33 (=27) variant
n lokusl — kazdy 2 alely 3" variant

je-li vice alel nez 2, po€et kombinaci vyrazne roste

fenotyp kvantitativniho znaku je dan uéinkem a vylouéenim ucinku
urcitého poctu alel (alelovych pari), z nichz kazdy ma maly U€inek
na vysledny fenotyp

alelové pary s malym u€inkem jsou tzv. polygeny, tvofrici
mnohocetné genoveé série
polygeny maji aditivni (nékdy multiplikativni) ucinek na fenotyp

molekularne geneticky se pri mapovani genomu hledaji
tzv. QTL (quantitative trait loci)



Dosud mnoho nejasného:

« Kde v genomu lezi polygeny?

 Kolik genu uréuje kvantitativni znak?

» Jak velky je ucinek jednotlivych polygenti?

» Jaka je regulace exprese polygenu?

 Kolik biochemickych cest ovliviiuji série polygenti?

|

2. Kazdy genotyp se projevi ve fenotypu v uréitém rozsahu
(norma reakce) vlivem faktoru prostredi

multifaktorialni znaky = kvantitativni znaky zalozené polygenné
a ovlivhované prostredim



Pr. Dédicnost velikosti kvétu tabaku

P P, )_((prﬁmér) = 93,1 mm P, )_( = 40,4 mm
Dvé homozygotni linie — velkokvéty a malokvéty tabak

F, X =63,5mm
rozptyl (variance) = 8,6 mm?
F, X =68,8mm
(témer stejné jako v F,)
rozptyl (variance) = 42,4 mm?
(vyrazneé vetsi nezv F,)




Obecné plati:

1. hodnota Kl v F, je priblizne mezi )_Ql a )_(Pz
2. hodnota )_<F2 je velmi blizka hodnoté)_(Fl
3. rozptyl (variance) v F, je vyrazné vétSi nez v F,

4. extremni hodnoty v F, dosahuji extremnich hodnot
obou P



HERITABILITA DEDIVOST

Cast populaéni variability fenotypu zavisi na genetickych faktorech

FENOTYPOVA VARIABILITA V, (phenotypic variance)
Vo =V + Vi
Vo # Vg + Ve
Vp =V + Vg +2C0Vs e + Ve
Vs ... geneticka variabilita
Ve ... enviromentalni variabilita (vliv prostredi)
COVq ... variabilita dana tim, ze se 2 znaky v jednom prostredi
ovliviuji navzajem
Ve.e --- Variabilita dana tim,
ze v ruznych prostredich muze byt efekt rizny
Ve =Vat Vp+V,
V, ... aditivni geneticka variabilita (barva obilek pSenice)
Vp ... dominantni (vztah mezi alelami: dominance/recesitvita) gen. var.
V, ...interakéni (geny v interakci, pr. epistatické) gen. var.
Ve = Vgg + Vis + Ve
Vg --- celkovy ucinek prostredi, pr. teplota (vzdy nejaka)
Vg, ... specialni u€inek prostredi, pr. expozice slunci — pigmentace kutize
Vg, -.. maternalni efekt, pr. dostatek mléka pro novorozence




HERITABILITA v SirSim pojeti V
(broad-sense heritability) h 2 G
B =
VP
HERITABILITA v uzSim pojeti V
(narrow-sense heritability) h 2 _ A
N —
VP
0-1

1 veskera variabilita je geneticky podminéna
0 variabilita neni geneticky podminéna

- heritabilita uré¢uje podil fenotypové variability mezi jedinci v populaci,
ktery vyust'uje z genetickych rozdilti mezi jedinci
- heritabilita je charakteristicky rys populace (jedinec nema heritabilitu)
- heritabilita neni fixni pro druh
(rzna i v raznych populacich téhoz druhu)




VYPOCET HERITABILITY

porovnani skupin jedincu s riznym stupném pribuznosti:

= blizce pribuzni jedinci by méli mit mensi fenotypovou variabilitu,
je-li tato variabilita dana geneticky

porovnani:

rodi€e x potomci

sourozenci x polosourozenci
identicka a neidenticka dvojcata
jedinci pri selek€nich experimentech

vypocet pomoci korelace a regrese

|e-li vyznamna aditivni geneticka variabilita,

— rodi¢e a potomci budou podobni

IEN

h2, =1 ... plny aditivni u€inek

h2y =0 ... zadny aditivni u€inek genu na fenotypovou variabilitu




Heritabilita nékterych znaku psu:

fenotyp

Velikost vrhu
hloubka hrudnfku
SfFka hrudniku
délka &enichu
Nervozita

lovecké dovednosti




Vyznam kvantitativni genetiky pro selekci:

geneticky zaklad variability znaku je zakladni predpoklad selekce

selekce prirodni — evolucni biologie

selekce umeéla —» slechténi rostlin
— Slechténi zivocichu

pro cilenou umélou selekci je nutné znat h?



J. G. MENDEL:

v 7. pokusu prvni série krizeni hrachu

rodice s dlouhym stonkem — 6 stop
X

rodice s kratkym stonkem — 1 stopa

—

potomci (hybridi F;) — stonek 7 stop

jeden z prvnich kvantitativné vyjadrenych projevu
suxuriace®, ,,hybridni sily“, dnes HETEROZE



HETEROZA

= zvy8ené zdatnost, vitalita, produkce F, hybridl po kFiZenf
geneticky vzdalenych rodi¢ovskych linif s dobrou
kombinaénfi schopnostf

1763, n€mecky botanik J.G. Kélreuter, tzv. LUXURIACE
1914, termin HETEROSIS, am. genetik G. Shull

CHARAKTERISTIKY:

tyka se kvantitativnich znakd
v F, odchylky od prim&ru P, F, # pruamér P
F, > prumér P ... pozitivni heteréza,
heterézni efekt 0.3 ... 0 30 % vyraznéjsi
znak nez prumeér rodicéu
(F, < prumér P ... negativni heteréza)
pouze Vv F,
jen nékteré rodiGovské kombinace dajf heteré6zu
(nejvyrazn&jsi u inbridnich linif)




b4

PRICINY:

1. mechanismy genomové (jaderné) heterézy

— alelické mechanismy (uvnit¥ 1 genu, polygenu)
teorie dominance: vice ,dobrych“ dominantnich alel
AAaa, X aaAA,
Aja Asa,
teorie superdominance: heterozygotnost ve vétsim po&tu
lokust polygenu je vwhodné&;jsf

— nealelické mechanismy
teorie genové interakce --- MAJORGENY X polygeny
ucinek epistaticky, komplementarni

2. mechanismy plazmatické (mitochondrialni) heterozy

souvislost s maternalni dédi€énosti, geny v mitochondriich matek
- A4 nry V 4 y - A4 x .. , ,
ovliviluji bazalni metabolismus bunky jé\ o ;EJlny vysledek F,

VYUZITI:

Hybridiza¢ni programy - kur domaci, prase domaci
- kukurice, slunecnice, vétSina druht zeleniny
(napf. hybridni odradda mrkve Jaguar)
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