Struény slovnik / glos& genetickych pojmi

Tento oddil Aktualni genetiky by mél, alespai podle naseho jgvodniho zan®ru, vzejit z
interakce studenti (a uZivateki obecr¥) a Witeli autord. Casto se stava, Zedkteré
pojmy jsou opakovarg predmétem dotaai a konzultaci studenfi, mnohdy proto, Ze se v
uc¢ebnich a jinych textech objevi ve form dale nevys¥tlovaného odkazu. A by mnohé z
nich jisté zaslouZzily samostatnou kapitolu (a nelze vyldiit, Ze v dalSich verzich Aktualni
genetiky se jim podrobrgjsiho pohledu dostane), na tomto migtby se postup® méla
shromazd’ovat kratk& shrnuti téch termini, o jejichz definici bude nejWtsi zajem a
budou spadat do Siroké oblasti genetiky a genomikysveé dotazy a navrhy prosim
adresujte autoraim na mail, uvedeny v odkaziKontakt . Dékujeme a doufame, Ze gloga
spini Ulohu, predestenou vySe.

Amesuav test

Tzv. Amesiv testslouzi pro identifikaci mutagenich latek. V 6Qelgh 20.stoleti vyvinul
Bruce Ames test, ktery dosud nese jeho jméno a galyuzivan jako rychly a relatign
levny zpisob posouzeni mutagenniho potencialu chemickyek.|&mesv test vyuziva
bakteriiSalmonella typhimurium, ktera dobe prospiva i na agaru s minimalnim
zastoupenim Zivin, dokaZze sama syntezovat i vSeahngokyseliny. Ames vySlechtil kmen
S. typhimurium, ktery ma mutantni gen pro synténinakyseliny histidinu. Pokud neni tato
aminokyselina fidana do Zivného média, nége tento his- kmenipzit. Princip Amesova
testu je potom zaloZen zéegplpokladu, Ze aplikace mutagenu vede k mutacimvrpmto
defektnim genu, z nichZkteré vréati jeho nositeli funkci syntézy histidifreverzni mutace).
Po vystaveni his- S. typhimurium testované latoe jsaktérie umighy na agar, ktery
neobsahuje histidin. Po inkubaci sé&iyoner mezi zastoupenimi@zivajicich kontrolnich
baktérii, které nebyly exponovany mutagenu (a eeykh dosSlo ke spontanni mutaci) a
prezivajicich bakterii exponovanych. Pokud doslgilispnnoha bakterii v exponované
skupire k reverznim mutacim, povazuje se tento nalez @eagrmutagenicity testované
latky.

Arabidopsis thaliana (Husengek rolni)

Asi nejdilezit¢jSi rostlinny model genetiky, prvni rostlina s kdetpé sekvenovanym
genomem .StarSiho data, ale stale relevantni j& wpistupnyc¢lanek z Vesmiru z roku 1999
http://www.vesmir.cz/clanek.php3?CID=867

Eugenika

Pojem eugenika byl poprvé pouzit v 19. stoletidhgitn matematikem aédcem, Sirem
Francisem Galtonem. Eugenika je Z&ema na studium metod, které povedou k dosazeni co
nejlepSiho genetického fondlovéka. Ackoli jiz Platdn vyslovil zakladni mySlenku pozitivn
eugeniky, kdy idealni potomstvo vzejde z "nejlepSimuzi a Zen, vesla eugenika do lidské
historie spiSe diky své negativni farndovedené ad absurdum v ideologii nacistického
Némecka (v jejimz dsledku bylo zlikvidovano gkolik miliénu lidi nezadoucich rasovyeh
zdravotnich charakteristik), ale i v nedobrovolngtérilizacich mentathpostizenych,
epileptiki a Wzt coby nositel "defektnich" a nezadoucickdicnych znak v USA mezi

lety 1902 az 1964 {jblizné¢ 63 000 sterilizaci). Etické otazky v souvisloséiugyenikou se v



souwrasnosti objevuji fedevsim ve vztahu k in vitro fertilizaci a preimpianimu
genetickému testovani embryi.

Homologni geny

Jako homologni jsou ozéavany geny odvozené z jednoho sgakeho (ancestralniho) genu.
Jiz v roce 1970 bylo navrZzeneéldni homologiich geinna dva typy: geny paralogni a geny
ortologni. Paralogni geny jsou vysledkem duplikaseestralniho genu, zatimco ortologni
geny jsou vysledkem speciacéikiadi je k dispozici celd#ada, nafiklad lidské geny pro
jednotlivé apoliupoproteiny jsou paralogni, aleyero apolipoprotein B dlovéka a potkana
jsou ortologni.
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MikroRNA

Skupina malych RNA molekul nazvana mikroRNA (amgicroRNA, miRNA) byla nedavno
identifikovana v genomech rostlin i Zigioht. Jedna se o skupinu evohd zartné
konzervovanou, coz nazfige jejich funkci v zasadnich biologickychkijith. Diky svym
specifickym vlastnostem agdpokladané funkci se v stasnosti miRNA&Si zng&nému
védeckému zajmu . "Zralé" molekuly miRNA jsotil@gizné 22 nukleotid dlouhé produkty
St€peni neaktivnich prekurzinrDoposud se potido celkow identifikovat asi 1000 miRNA,
z toho necelowtvrtinu u¢lovéka. Redpoklada se, Ze geny pro miRN#egdstavuji asi 1%
vSech predikovanych génMnoZstvi miRNA molekul v bikach se radikaklisi podle typu
burgk, vyvojového stadia - izeme nalézt odakolika kopii az po 50000. Obdobiako
tomu je u mRNA, pedpoklada se, Ze mnozZstevni zastoupeni vypovi@téwat & miRNA v
daném kontextu. MikroRNA nejsougkladany do protein ale fimo se dastni regulace
(represe) transkripce cilovych mRNA, a to prguatlobré na zaklad komplementarity
sekvenci obou molekul. Tento noebjeveny mechanismus post-transénipregulace
z&sada poopravil dosavadni nahled na proces realizacetipi@ informace. MikroRNA se
ukazaly jako dlezité regulatory v mnoha fyziologickych proceseudyf. v krvetvorlg,
sekreci inzulinu, vyvoji nervové soustavy nebo kangenezi. Poznani, Ze organismus
ptirozere vyuziva kratké RNA molekuly pro regulaci genovérese vedl k vyvoji techniky
RNA interference (viz).

RNA interference
Jedna se o techniku, ktera vyuziva nedavnéhe@nmijjste rostlinné i Zziv@iSné organismy

prirozere vyuziva kratké RNA molekuly pro regulaci genovérese. Pomoci této techniky je
mozné zkoumat funkci génsignaliz&nich a metabolickych drah, testovat efekiMe



rovréz vytvaet tzv.knock-down modely. Aplikaci malych dvaetzcovych RNA
nekodujicich Zadny protein je dosazeno utlumergl(ailencing) exprese cilovych gena
zakladt komplementarity sekvence vnesenych dsRNA a endwgesmskribovanych mRNA.
Dva druhy dsRNA, které se v podobnydifppdech pouZivaji, se ozhgi jako kratké
interferujici RNA (siRNA, short interfering RNA)kaatké viasenkové RNA (short hairpin
RNA, shRNA). Po vneseni siRNA nebo shRNA je stanavexprese cilového genu, aby se
zjistila mira ztlumeni.

SNP

Jednonukleotidovy polymorfismus(SNP z anglického single nucleotide polymorphisyh).
99.9% sekvence DNA se lidé od sebe vzagenelisi. Ze zbyvajiciho 0.1% rozdilu t¥&NP
pres 80%. Projekt lidského genomu nyni pékja mj. ve fornd identifikace miliérii SNP,
které jsou shromalovany ve veéejre pristupnych databazich, naplbSNP. MoZnost typizace
mnoha set tisic SNP v jednom vzorku pomoci D& by meéla usnadnit identifikaci alel,
zodpowdnych zaradu prevalentnich onemagri.



