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SEKVENACE DNA
externi soubory:

http://www.dnalc.org/ddnalc/resources/animations/cycseq.exe



Ukol & 5a, str. 94

S’-GAGCGATCGCCTCACCGGCCCATC-3 5’-GAGCGATCGCCTCACCGGCCCATC-3
G



Ukol & 5b, str. 94

S’-GAGCGATCGCCTCACCGGCCCATC-¥
G

5’-GAGCGATCGCCTCACCGGCCCATC-¥

Trp

Ser252Trp S252W



» PFiSti generace* sekvenacnich platform, pf.: SOLiID

TA AC GA)

GC CA CC TC
CG GT (GG) AG
"A_T) TG) TT CT




SOLID: prepiste vysledky z barevného prostoru do sekvence (prvni baze je
G). Ktera sekvence obsahuje mutaci a ktera chybu?
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Ukol &. 6, str. 70

............ AAA GA TT GGA ACT AGGTCA ...........

7. 4

............ AAA GAT TGG AAC

Leu Term

............ GCCTGG CAC... ... ....
Ala Trp His



Achondroplazie je nejcastéjSi genetickou pri¢inou malého vzristu. Bylo
zjiSténo, Ze pri¢inou onemocnéni je mutace v genu FGFR3. Asi 95% pacientii ma
jediny typ mutace, a sice 1138G>A, coz vede k zaméné glycinu v pozici 380 na arginin.
Touto mutaci se zaroven vytvari restrikéni misto pro Sfcl

FGFR3

H R

5° AGCTACGGGGTGGGC 3°
3° TCGATGCCCCACCCE 5°

Sfel 5" AG 37 ==
3’ GAyrTC 5 SYGVG

5° AGCTACAGGGTGGGC 3 |
/3’ TCGATGTCCCACCCG

SYRVG



UKol: stanovte riziko, Ze v manZeltim, ktefi trpi achondroplazii se narodi dité
postiZzené homozygotni formou tohoto onemocnéni (tento genotyp je neslucitelny s
postnatalnim Zivotem, navic téhotenstvi matek s achondroplazii pro né predstavuje
znacnou zatéz):
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Reseni: oba rodice jsou heterozygoti pro G380R, stejné tak otec téhotné Zeny.
DNA plodu obsahuje pouze alelu s pritomnosti restrikéniho mista, tedy mutovanou,
plod je tudiZ homozygot (AA) a je indikovano preruseni téhotenstvi . Pozn.: V rodiné
otce se jedna o novou mutaci (rodice zdravi)




Domaci ukol:
U malé ¢asti nemocnych je achondroplazie zpiisobena jinou mutaci v genu FGFR3, ve
stejném kodonu, 1138G>C.
a) K jaké zméné aminokyseliny dojde?
b) Navrhnéte primou DNA diagnostiku - blizSi informace na strankach ustavu



Sekvence DNA o délce 10kb obsahuje jedno cilové misto pro restrikéni
endonukleazu Pst I a jedno misto pro enzym Bgl I1. Byly provedeny tfi samostatné
reakce:

Nakreslete restrikéni mapu této 10 kb dlouhé sekvence DNA s vyznaCenymi
cilovymi misty pro oba uvedené enzymy.






Ukol & 4, str. 83



Ukol & 4, str. 83
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Ukol & 4, str. 83
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“"Ktery ze tri podezrelych je nejpravdépodobnéji vinen?
Autoradiogram Southernova blotu, hybridizovaného se sondou proti hojné repetitivni
sekvenci (typu minisatelitu). Alely rizné délky z mnoha lokusu se skladaji dohromady
v ,,otisk®“ charakteristicky pro jedince. Tato konktétni metoda jiz nicméné vysSla z

mody.
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Ukol & 3, str. 68

GAG GAG AAG U



Ukol & 3, str. 68
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Ukol & 3, str. 68 a

GUG CAU CUG ACG
GUA CAC CUA ACA
GUC CUC ACC
GUU CUU ACU
UuG
UUA
G A G jAC
A G A AAU
C C
U U
CUG CUG GUG GUG
CUA CUA GUA GUA
CUC CUC GUC GUC
CUU CUU GUU GUU
UUG UUG
UUA  UUA

CCG
CCA
CccC
CCU

GUG
GUA
GUC
GUU

UAC
UAU

Gly Arg Ser Gly
G-G GAG AIAG Jcc dcc G GG G UGG
ca dca A GcA A
fcc dcc C (el e ole C
ycu dcu U G[U U
G
A
GAC GAG GUG GGG GGG GAG GCG CUG GGG CGG
GAU GAA GUA GGA GGA GAA GCA CUA GGA CGA
GUC GGC GGC GCC CUC GGC CGC
GUU GGU GGU GCU CUU GGU CGU
UuG
UUA
CCG UGG ACG CAG CGG UUU UUU GAG UCG UUU
CCA ACA CAA CGA UUC UUC GAA UCA UUC
ccc ACC CGC ucc
ccu ACU CGU uCcu
AGC
AGU



Ukol & 3, str. 68 b

GUG CAU CUG ACG CCG GAG GAG
GUA CAC CUA ACA cCcA
GUC CUC ACC cccC
GUU CUU ACU cCcu
uuG
UUA
G G GAG
G GAA
G
G
CUG CUG GUG GUG UAC CCG UGG
CUA CUA GUA GUA UAU cCcA
CuC CuC GuUC GucC CCcC
CUU CuU GUU GUU CCU
uuG UUG
UUA UUA

GUG
GUA
GUC
GUU

ACG
ACA
ACC
ACU

Gly
U G G Ack 6dc cC UdG
U G G ach cda c
U G G ACk G C
U G G ACp st C
U
U
GGG GGG GAG GCG CUG GGG CGG
GGA GGA GAA GCA CUA GGA CGA
GGC GGC GCC CUC GGC CGC
GGU GGU GCU CUU GGU CGU
uuG
uuA
CAG CGG UUU UUU GAG UCG UUU
CAA CGA UUC UUC GAA UCA UUC
CGC ucc
CGU ucu
AGC
AGU



Ukol & 3, str. 68 ¢

al

GUG CAU CUG ACG CCG GAG GAG AA (;UqG cdc cUc a cdc cC uvdc
GUA CAC CUA ACA CCA uda ¢ G A Gda
GUC CUC ACC CCC udc cdc cyc a cdc c
GUU CUU ACU CCU uqu G cyu A cqu c
UUG U
UUA U
G G GAG GUG GGG GGG GAG GCG CUG GGG CGG
G GNAA GUA GGA GGA GAA GCA CUA GGA CGA
G GUC GGC GGC GCC CUC GGC CGC
G GUU GGU GGU GCU CUU GGU CGU
UG
uuA
CUG CUG GUG GUG UAC CCG UGG ACG CAG CGG UUU UUU GAG UCG UUU
CUA CUA GUA GUA UAU CCA ACA CAA CGA UUC UUC GAA UCA UUC
CUC CUC GUC GUC ccc ACC CGC ucc
CUU CUU GUU GUU ccu ACU CGU ucu
UUG UUG AGC
UUA  UUA AGU



