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PŘEDMLUVA

Tento učební text je aktualizované vydání Základů biologie a genetiky člověka z roku 2008. 
Struktura předchozího vydání je zachována. Vzhledem k rychlému nárůstu informací z oblasti 
molekulární genetiky člověka, rozšiřujeme nové vydání hlavně o poznatky z této oblasti. 

Učební text shrnuje základní znalosti rozsáhlého a dynamicky se rozvíjejícího oboru 
lékařské biologie a genetiky. Oproti předešlému vydání je rozšířen zejména v oblasti mole-
kulární genetiky, ale i buněčné signalizace, epigenetické (negenetické) regulace genetické 
informace a o nové poznatky týkající se farmakogenetiky a nutrigenetiky. 

Genetika je propojena s většinou klinických oborů, jako je například interna, gynekologie, 
pediatrie, neurologie, psychiatrie atp. Znalost molekulární podstaty pochodů v organismu 
je proto nezbytná jednak pro přesné stanovení diagnózy, ale neméně důležitá i pro léčbu. 
Stále větší důraz je kladen na cílenou individuální léčbu. Tato personifikovaná léčba souvisí 
s vývojem nových typů léků, které musí zohlednit genetickou podstatou onemocnění a ode-
zvu pacienta na ni.

Učební text Základy biologie a genetiky člověka je napsán zejména pro studenty bakalář-
ských nelékařských studijních oborů, ale také pro studující některých oblastí chemie.
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1 MENDELOVSKÁ DĚDIČNOST 

Genetika – nauka o dědičnosti
Genetika se jako vědní obor začala systematicky rozvíjet ve dvacátém století. Zakladatelem 
genetiky je brněnský opat Johan Gregor Mendel (1822–1884).

Bez znalosti podstaty přenosu genetické informace (geny; chromosomy) matematickou 
analýzou hybridizačních pokusů, které několikerým opakováním ověřoval, vyvodil, že rodič 
má dva párové „faktory“, které podmiňují znak. Na potomka se přenáší od každého rodiče 
pouze jeden z nich.

Klasické Mendelovy pokusy se zahradním hrachem daly základ poznatkům o přenosu 
genů z jedné generace do generace další. Při hybridizačních pokusech s hrachem si Men-
del vybral sedm párů odlišných znaků, například kulatá nebo svraštělá zrna, vysoké rostliny 
a zakrslé, červené a bílé květy, zelená a žlutá semena atd. 

1.1 ZÁKLADNÍ GENETICKÁ TERMINOLOGIE

Pro oživení základních genetických termínů uvádíme před kapitolou, která se týká Mendelo-
vých zákonů, stručnou genetickou terminologii.

Gen je úsek DNA se specifickou funkcí. Geny rozlišujeme na: (a) strukturní geny pro 
syntézu specifického polypeptidického řetězce, (b) geny pro syntézu RNA (tRNA, rRNA) 
a (c) geny regulační. Podle nich vytvořené bílkoviny regulují expresi strukturních genů 
a ovlivňují diferenciaci buněk.

Geny při replikaci vytvářejí své vlastní přesné kopie, které se přenášejí do dalších generací 
buněk. 

Strukturní geny většinou obsahují úseky, které jsou přepisovány do mRNA a účastní se 
proteosyntézy – exony a úseky, jejichž funkce dosud nebyla zcela objasněna, a které jsou při 
postranskripčních úpravách mRNA odstraněny – introny (viz kapitola Molekulární genetika). 

Gen je možné chápat jako jednotku funkce nebo jako jednotku informace, podle které se 
vytváří podoba organismu – fenotyp. Vyskytuje se v rozdílných formách – alelách, které se 
liší ve svém vlivu na realizaci znaku. Při realizaci vlohy ve fenotypu se uplatňují mezialelní 
interakce a případný vliv prostředí. Projev konkrétní alely ovlivňuje: a) penetrance – prav-
děpodobnost realizace znaku a b) expresivita – síla projevu.

Geny podle vlivu na fenotypový projev lze rozdělit na dva typy – major-geny a minor-geny. 
Major-geny – geny velkého účinku. Vliv prostředí je obvykle nevýznamný, nebo málo 

významný. Kódují tzv. kvalitativní znaky – tj. znaky kódované jedním nebo jen několika 
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málo geny (krevní skupiny, barva hrachových semen, struktura hemoglobinu – viz Mono-
genní dědičnost). 

Minor-geny – geny malého účinku. Jednotlivé znaky jsou kódované mnoha geny. Jsou 
to tzv. kvantitativní znaky. Jednotlivé geny mají malý účinek na realizaci znaku. Vzájemné 
interakce mezi alelami těchto genů jsou velmi složité. Účinky jednotlivých alel různých genů 
se často sčítají nebo násobí (viz Multifaktoriální dědičnost). 

Exprese eukaryotních genů je souhrn všech dějů, které se podílejí na průběhu transkrip-
ce a translace.

Genotyp je genetická výbava jedince, soubor všech alel jedince. V užším pojetí je to 
dvojice alel téhož lokusu na homologních chromosomech.

Znak představuje z genetického hlediska každou definovatelnou vlastnost organismu. 
Například krevní skupinu, barvu očí, výšku, polydaktylii (nadpočetné prsty), rozštěp rtu atp.

Soubor všech znaků individua představuje fenotyp jedince. V užším smyslu je fenoty-
pem míněna konkrétní forma znaku. Fenotyp je určován genotypem a může být modifikován 
vnějším prostředím.

Alely jsou různé formy genu odpovědné za jeho odlišné projevy. V rámci populace může 
mít jeden gen i více forem (mnohotná alelie – např. krevní systém ABO, polymorfismus 
transplantačních antigenů kódovaný geny HLA komplexu).

Interakce alel téhož genu (ležících ve stejném lokusu na homologních chromosomech): 
dvě shodné alely znamenají homozygotní stav (homozygotní genotyp). Jedinec může být buď 
dominantní homozygot (AA) nebo recesivní homozygot (aa). Dvě odlišné alely (Aa) podmiňují 
heterozygotní stav (heterozygotní genotyp). Alely téhož genu mohou mít vůči sobě vztah:
a)	 Úplné dominance a recesivity, kdy fenotyp jedince určuje dominantní alela již v jedné 

dávce. Fenotyp odpovídající recesivní alele je při lokalizaci genu na autosomech realizován 
jen u recesivních homozygotů. V případě genů lokalizovaných na heterochromosomu X, je 
recesivní alela u mužů vyjádřena i v jedné dávce – hemizygotní stav (pseudodominance).

b)	 Neúplné dominance, kdy fenotyp heterozygota není shodný s fenotypem homozygotů. 
Například u dominantního homozygota (AA) jsou u rostliny nocenky květy zabarveny 
červeně. Heterozygotní rostliny (Aa) mají květy zbarveny růžově a recesivní homozygoti 
(aa) bíle.

c)	 Kodominance, genový produkt obou alel se rovnocenně projeví ve fenotypu. Jako příklad 
můžeme uvést krevní skupiny AB nebo MN. Jedinci s těmito krevními skupinami jsou 
heterozygoty. Kodominantní vztah mají např. také alely genů, které kódují transplantační 
antigeny.
Monogenní dědičnost znamená situaci, kdy znak je určován jedním párem genů. Dědič-

nost odpovídá Mendelovým zákonům. Vnější prostředí má většinou jen malý nebo žádný vliv 
na expresi monogenně podmíněných znaků. Jednou z výjimek je fenylketonurie (monogenně 
děděná metabolická vada – viz dále), kdy dieta některé fenotypové projevy onemocnění potlačí. 

Pojem multifaktoriální dědičnost vyjadřuje skutečnost, že na expresi znaku se podílí 
jak genetická predispozice, tak faktory vnějšího prostředí. Dědičnost je kontrolována mnoha 
geny (polygenní dědičnost).

Zpětné křížení je křížení heterozygota (F1 generace) s homozygotem (P generace). Tes-
tovací zpětné křížení (backcross – Bc) je křížení heterozygota s recesivním homozygotem 
parentální (P) generace. 

Interakce nealelních genů – interakce mezi alelami dvou odlišných genů se uplatňují při 
realizaci jednoho znaku (viz Dihybridismus).

Ukázka elektronické knihy
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1.2 MONOHYBRIDISMUS

V hybridizačním pokusu Mendel sledoval jeden pár vybraných znaků, například zabarvení 
semen. Hybridizační pokusy vždy začínal křížením rostlin z tzv. „čistých linií“ pro sledovaný 
znak. Parentální linie (rodičovské) byli tedy homozygotní pro zvolenou variantu znaku (např. 
pro žlutá nebo zelená semena; červené versus bílé květy atp.). Křížením jedinců parentál-
ní generace získal hybridy (křížence) první filiální generace (F1) a jejich samosprášením 
potomstvo druhé filiální generace (F2). Ve všech pokusech se všechny rostliny v F1 generaci 
vždy podobaly pouze jednomu z rodičů. F1 generace byla vždy uniformní. Uniformita F1 
generace bývá nazývána 1. zákonem dědičnosti Mendelova typu.

V našem konkrétním případě měly všechny rostliny F1 generace žlutá semena. Ty zna-
ky, které se u F1 hybridů manifestovaly ve fenotypu, nazval Mendel dominantní a ty, které 
se v F1 generaci nemanifestovaly, recesivní. Po samosprášení rostlin F1 generace se v F2 
generaci vyskytly jak rostliny s dominantním fenotypem (žlutá semena), tak s recesivním 
(zelená semena). Dominantní a recesivní znaky byly vždy v poměru 3 : 1. Přechodné 
formy mezi znaky nebyly pozorovány. Alely sledovaného genu si označíme A (dominantní) 
a a (recesivní).

Samosprášením jednotlivých rostlin F2 generace vznikla F3 generace. Rostliny s rece-
sivním fenotypem v F2 generaci měly v F3 generaci pouze potomstvo s tímto fenotypem 
(v našem případě zelená semena). Potomstvo rostlin s dominantním fenotypem (žlutá seme-
na), mělo v F3 generaci převážně dominantní, ale i recesivní fenotyp. Mendel z těchto pokusů 
odvodil, že fenotypový poměr 3 : 1 v F2 generaci je podmíněn genotypovým poměrem 
1 (AA) : 2 (Aa) : 1 (aa).

Z těchto párových “faktorů” však pouze jeden je předáván potomkovi. Který z nich, 
je náhodný jev. Tento závěr je označován jako 2. Mendelův zákon, zákon náhodné seg-
regace genů do gamet.

Genotyp parentální generace (jejích somatických buněk) je AA a aa. Pohlavní buňky (game-
ty) mají, na rozdíl od somatických buněk (tělních), pouze jednu alelu (formu genu) pro každý 
znak. Gamety rodiče homozygotní linie se žlutými semeny nesou alelu A, gamety homozygotní 
linie se zelenými semeny alelu a. V F1 generaci je fenotyp podmíněn genotypem Aa. Každý 
jedinec F1 generace tvoří dva typy gamet A a a s 50% pravděpodobností (viz Meióza).

Hybridizační pokus provedený na zahradním hrachu (sledovaný znak – zabarvení 
semen) znázorňuje Tabulka 1.1.

Tab. 1.1 Fenotypy, genotypy a gamety v parentální generaci

Parentální generace (P)
Fenotyp žlutá zelená
Genotyp AA aa
Gamety A a

Ukázka elektronické knihy
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