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1. ½#Y[!5bN ½#Yhb¸ D9b9¢LY¸ 

 
MONOHYBRIDISMUS 

± ƘȅōǊƛŘƛȊŀőƴƝƳ Ǉƻƪǳǎǳ aŜƴŘŜƭ ǎƭŜŘƻǾŀƭ ƧŜŘŜƴ ǇłǊ ǾȅōǊŀƴȇŎƘ ȊƴŀƪǻΣ ƴŀǇǌƝƪƭŀŘ ȊŀōŀǊǾŜƴƝ ǎŜƳŜƴΦ tǌƛ ƘȅōǊƛŘƛȊŀőƴƝŎƘ 

ǇƻƪǳǎŜŎƘ ǾȌŘȅ ȊŀőƝƴŀƭ ƪǌƝȌŜƴƝ Ǌƻǎǘƭƛƴ ƻŘ ǘȊǾΦ őƛǎǘȇŎƘ ƭƛƴƛƝ ǇǊƻ ǎƭŜŘƻǾŀƴȇ ȊƴŀƪΦ tŀǊŜƴǘłƭƴƝ ƭƛƴƛŜ όǊƻŘƛőƻǾǎƪŞύ ōȅƭƛ ǘŜŘȅ 

ƘƻƳƻȊȅƎƻǘƴƝ ǇǊƻ ȊǾƻƭŜƴƻǳ ǾŀǊƛŀƴǘǳ Ȋƴŀƪǳ όƴŀǇǌΦ ǇǊƻ Ȍƭǳǘł ŀ ƴŜōƻ ȊŜƭŜƴł ǎŜƳŜƴŀΤ őŜǊǾŜƴŞ ǾŜǊǎǳǎ ōƝƭŞ ƪǾŠǘȅ ŀǘǇΦύΦ YǌƝȌŜƴƝƳ 

ƧŜŘƛƴŎǻ ǇŀǊŜƴǘłƭƴƝ ƎŜƴŜǊŀŎŜ ȊƝǎƪŀƭ hybridy όƪǌƝȌŜƴŎŜύ ǇǊǾƴƝ ŦƛƭƛłƭƴƝ ƎŜƴŜǊŀŎŜ όCмύ ŀ ƧŜƧƛŎƘ ǎŀƳƻǎǇǊłǑŜƴƝƳ ǇƻǘƻƳǎǘǾƻ ŘǊǳƘŞ 

ŦƛƭƛłƭƴƝ ƎŜƴŜǊŀŎŜ όCнύΦ 

 

±Ŝ ǾǑŜŎƘ ǇƻƪǳǎŜŎƘ ǎŜ ǾǑŜŎƘƴȅ Ǌƻǎǘƭƛƴȅ Ǿ Cм ƎŜƴŜǊŀŎƛ ǾȌŘȅ ǇƻŘƻōŀƭȅ ǇƻǳȊŜ ƧŜŘƴƻƳǳ Ȋ ǊƻŘƛőǻΣ F1 generace ōȅƭŀ ǾȌŘȅ 

ǳƴƛŦƻǊƳƴƝΦ ¦ƴƛŦƻǊƳƛǘŀ Cм ƎŜƴŜǊŀŎŜ ōȇǾł ƴŀȊȇǾłƴŀ мΦ ȊłƪƻƴŜƳ ŘŠŘƛőƴƻǎǘƛ aŜƴŘŜƭƻǾŀ ǘȅǇǳΦ V ƴŀǑŜƳ ƪƻƴƪǊŞǘƴƝƳ ǇǌƝǇŀŘŠ 

ƳŠƭȅ ǾǑŜŎƘƴȅ Ǌƻǎǘƭƛƴȅ Cм ƎŜƴŜǊŀŎŜ Ȍƭǳǘł ǎŜƳŜƴŀΦ ¢ȅ ȊƴŀƪȅΣ ƪǘŜǊŞ ǎŜ ǳ Cм ƘȅōǊƛŘǻ ƳŀƴƛŦŜǎǘƻǾŀƭȅ ǾŜ ŦŜƴƻǘȅǇǳΣ ƴŀȊǾŀƭ aŜƴŘŜƭ 

ŘƻƳƛƴŀƴǘƴƝ ŀ ǘȅΣ ƪǘŜǊŞ ǎŜ Ǿ F1 generaci nemanifestovaly, ǊŜŎŜǎƛǾƴƝΦ 

 

tƻ ǎŀƳƻǎǇǊłǑŜƴƝ Ǌƻǎǘƭƛƴ Cм ƎŜƴŜǊŀŎŜ ǎŜ v F2 generaci vyskytly jak rostliny s ŘƻƳƛƴŀƴǘƴƝƳ ŦŜƴƻǘȅǇŜƳ όȌƭǳǘł ǎŜƳena), tak 

s ǊŜŎŜǎƛǾƴƝƳ όȊŜƭŜƴł ǎŜƳŜƴŀύΦ 5ƻƳƛƴŀƴǘƴƝ ŀ ǊŜŎŜǎƛǾƴƝ Ȋƴŀƪȅ ōȅƭȅ ǾȌŘȅ v ǇƻƳŠǊǳ о Υ мΦ tǌŜŎƘƻŘƴŞ ŦƻǊƳȅ ƳŜȊƛ Ȋƴŀƪȅ ƴŜōȅƭȅ 

ǇƻȊƻǊƻǾłƴȅΦ !ƭŜƭȅ ǎƭŜŘƻǾŀƴŞƘƻ ƎŜƴǳ ƻȊƴŀőƝƳŜ A όŘƻƳƛƴŀƴǘƴƝύ ŀ a όǊŜŎŜǎƛǾƴƝύΦ 

 

{ŀƳƻǎǇǊłǑŜƴƝƳ ƧŜŘƴƻǘƭƛǾȇŎƘ Ǌƻǎǘƭƛƴ Cн ƎŜƴŜǊŀŎŜ ǾȊƴikla F3 generace. Rostliny s ǊŜŎŜǎƛǾƴƝƳ ŦŜƴƻǘȅǇŜƳ Ǿ Cн ƎŜƴŜǊŀŎƛ ƳŠƭȅ 

v F3 generaci pouze potomstvo s ǘƝƳǘƻ ŦŜƴƻǘȅǇŜƳ όǾ ƴŀǑŜƳ ǇǌƝǇŀŘŠ ȊŜƭŜƴł ǎŜƳŜƴŀύΦ tƻǘƻƳǎǘǾƻ Ǌƻǎǘƭƛƴ ǎ ŘƻƳƛƴŀƴǘƴƝƳ 

ŦŜƴƻǘȅǇŜƳ όȌƭǳǘł ǎŜƳŜƴŀύΣ ƳŠƭƻ Ǿ Cо ƎŜƴŜǊŀŎƛ ǇǌŜǾłȌƴŠ ŘƻƳƛƴŀƴǘƴƝΣ ŀƭŜ ƛ ǊŜŎŜǎƛǾƴƝ ŦŜƴƻǘȅǇΦ 

 

Mendel z ǘŠŎƘǘƻ Ǉƻƪǳǎǻ ƻŘǾƻŘƛƭΣ ȌŜ ŦŜƴƻǘȅǇƻǾȇ ǇƻƳŠǊ о Υ м Ǿ F2 generaci ƧŜ ǇƻŘƳƝƴŠƴ ƎŜƴƻǘȅǇƻǾȇƳ ǇƻƳŠǊŜƳ м ό!!ύ Υ н 

(Aa) : 1 (aa). Z ǘŠŎƘǘƻ ǇłǊƻǾȇŎƘ αŦŀƪǘƻǊǻά ǇƻǳȊŜ ƧŜŘŜƴ ƧŜ ǇǌŜŘłǾłƴ ǇƻǘƻƳƪƻǾƛΣ ƪǘŜǊȇ Ȋ ƴƛŎƘΣ ƧŜ ƴłƘƻŘƴȇ ƧŜǾΦ ¢Ŝƴǘƻ ȊłǾŠǊ ƧŜ 

ƻȊƴŀőƻǾłƴ Ƨŀƪƻ нΦ aŜƴŘŜƭǻǾ ȊłƪƻƴΣ Ȋłƪƻƴ ƴłƘƻŘƴŞ ǎŜƎǊŜƎŀŎŜ ƎŜƴǻ Řƻ ƎŀƳŜǘΦ 

 

tƻƘƭŀǾƴƝ ōǳƶƪȅ όƎŀƳŜǘȅύ ƳŀƧƝΣ ƴŀ ǊƻȊŘƝƭ ƻŘ ǎƻƳŀǘƛŎƪȇŎƘ ōǳƴŠƪ όǘŠƭƴƝŎƘύΣ ǇƻǳȊŜ jednu alelu (formu genu) ǇǊƻ ƪŀȌŘȇ ȊƴŀƪΦ 

DŀƳŜǘȅ ǊƻŘƛőŜ ƘƻƳƻȊȅƎƻǘƴƝ ƭƛƴƛŜ ǎŜ ȌƭǳǘȇƳƛ ǎŜƳŜƴȅ ƴŜǎƻǳ ŀƭŜƭǳ !Σ ƎŀƳŜǘȅ ƘƻƳƻȊȅƎƻǘƴƝ ƭƛƴƛŜ ǎŜ ȊŜƭŜƴȇƳƛ ǎŜƳŜƴȅ ŀƭŜƭǳ ŀΦ 

DŜƴƻǘȅǇ ǇŀǊŜƴǘłƭƴƝ ƎŜƴŜǊŀŎŜ ƧŜ AA a aa. V Cм ƎŜƴŜǊŀŎƛ ƧŜ ŦŜƴƻǘȅǇ ǇƻŘƳƝƴŠƴ ƎŜƴƻǘȅǇŜƳ Aa. YŀȌŘȇ ƧŜŘƛƴŜŎ Cм ƎŜƴŜǊŀŎŜ ǘǾƻǌƝ 

dva typy gamet A a a s рл ҈ ǇǊŀǾŘŠǇƻŘƻōƴƻǎǘƝΦ 

 

IȅōǊƛŘƛȊŀőƴƝ Ǉƻƪǳǎ ǇǊƻǾŜŘŜƴȇ ƴŀ ȊŀƘǊŀŘƴƝƳ ƘǊŀŎƘǳ όǎƭŜŘƻǾŀƴȇ Ȋƴŀƪ ς ȊŀōŀǊǾŜƴƝ ǎŜƳŜƴύ 

Fenotypy, genotypy a gamety v ǇŀǊŜƴǘłƭƴƝ ƎŜƴŜǊŀŎƛ 

tŀǊŜƴǘŜǊłƭƴƝ ƎŜƴŜǊŀŎŜ όtύ 

Fenotyp Ȍƭǳǘł ȊŜƭŜƴł 

Genotyp AA aa 

Gamety A a 

 

YǌƝȌŜƴƝƳ ǇŀǊŜƴǘłƭƴƝ ƎŜƴŜǊŀŎŜ !! Ȅ ŀŀ ǾȊƴƛƪł ƎŜƴŜǊŀŎŜ F1 s ǳƴƛŦƻǊƳƴƝƳ ȊōŀǊǾŜƴƝƳ ǎŜƳŜƴΦ {ŜƳŜƴŀ Ƨǎƻǳ Ȍƭǳǘł Ƨŀƪƻ ǳ ǊƻŘƛőŜ 

s ŘƻƳƛƴŀƴǘƴƝƳ ƎŜƴƻǘȅǇŜƳΦ DŜƴƻǘȅǇ ƧŜŘƛƴŎǻ Cм ƎŜƴŜǊŀŎŜ ƧŜ ƘŜǘŜǊƻȊȅƎƻǘƴƝ Aa. 

 

Fenotyp, genotyp a gamety v ǇǊǾƴƝ ŦƛƭƛłƭƴƝ ƎŜƴŜǊŀŎƛ 

tǊǾƴƝ ŦƛƭƛłƭƴƝ ƎŜƴŜǊŀŎŜ όCмύ 

Fenotyp Ȍƭǳǘł 

Genotyp Aa 

Gamety A (50%) a (50%) 

 

±ȊłƧŜƳƴȇƳ ƪǌƝȌŜƴƝƳ ƧŜŘƛƴŎǻ F1 generace ς ƛƴǘŜǊŎǊƻǎǎ όƘŜǘŜǊƻȊȅƎƻǘƴƝ ƎŜƴƻǘȅǇ Aaύ ǾȊƴƛƪł F2 generace s ŦŜƴƻǘȅǇƻǾȇƳƛ 

ǑǘŠǇƴȇƳƛ ǇƻƳŠǊȅ 3 όǎŜƳŜƴŀ Ȍƭǳǘłύ : 1 όȊŜƭŜƴłύΦ DŜƴƻǘȅǇƻǾŞ ǑǘŠǇƴŞ ǇƻƳŠǊȅ Ƨǎƻǳ 1 (AA) : 2 (Aa) : 1 (aa). 

 

 

 

 



±ȇǎƭŜŘŜƪ ƪǌƝȌŜƴƝ ƧŜŘƛƴŎǻ Cм ƎŜƴŜǊŀŎŜΣ ǾȊƴƛƪ Cн ƎŜƴŜǊŀŎŜ 

Gamety {ŀƳƛőƝ A a 

{ŀƳőƝ 
A AA Aa 

a Aa aa 

                                                                                                  Ҧ ƎŜƴƻǘȅǇȅ Cн ƎŜƴŜǊŀŎŜ 

 

CŜƴƻǘȅǇΣ ƎŜƴƻǘȅǇ ŀ ƎŀƳŜǘȅ ǾŜ ŘǊǳƘŞ ŦƛƭƛłƭƴƝ generaci 

5ǊǳƘł ŦƛƭƛłƭƴƝ ƎŜƴŜǊŀŎŜ όCнύ 

Fenotyp Ȍƭǳǘł Ȍƭǳǘł ȊŜƭŜƴł 

Genotyp AA Aa aa 

Gamety A A            /           a a 

 

YŘȅȌ aŜƴŘŜƭ ǇǊƻǾŜŘƭ ȊǇŠǘƴŞ ǘŜǎǘƻǾŀŎƝ ƪǌƝȌŜƴƝ ό.Ŏύ ƘȅōǊƛŘƴƝŎƘ Ǌƻǎǘƭƛƴ Cм ƎŜƴŜǊŀŎŜ ό!ŀύ ǎ ǊŜŎŜǎƛǾƴƝƳƛ ƘƻƳƻȊȅƎƻǘȅ ǇŀǊŜƴǘłƭƴƝ 

generace (aa), vyskytly se u nich oba znaky v ƴłǎƭŜŘǳƧƝŎƝ ƎŜƴŜǊŀŎƛ v ǇƻƳŠǊǳ м Υ мΦ  

 

¦ ƘȅōǊƛŘƴƝŎƘ Ǌƻǎǘƭƛƴ ǾȊƴƛƪŀƧƝ ŘǾŀ ǘȅǇȅ ƎŀƳŜǘΦ  рл ҈ ƎŀƳŜǘ ƴŜǎŜ ŘƻƳƛƴŀƴǘƴƝ ŀƭŜƭǳ ό!ύΣ рл ҈ ǊŜŎŜǎƛǾƴƝ ŀƭŜƭǳ όŀύΦ wŜŎŜǎƛǾƴƝ 

ƘƻƳƻȊȅƎƻǘ ǘǾƻǌƝ ƧŜŘƛƴȇ ǘȅǇ ƎŀƳŜǘ ǎ ǊŜŎŜǎƛǾƴƝ ŀƭŜƭƻǳΦ tƻƭƻǾƛƴŀ ǇƻǘƻƳǎǘǾŀ Ƨǎƻǳ ƘŜǘŜǊƻȊȅƎƻǘƛ ό!ŀύ ǎ ŦŜƴƻǘȅǇŜƳ ƻŘǇƻǾƝŘŀƧƝŎƝƳ 

ŘƻƳƛƴŀƴǘƴƝ ŀƭŜƭŜ όȌƭǳǘł ǎŜƳŜƴŀύ ŀ ǇƻƭƻǾƛƴŀ ǊŜŎŜǎƛǾƴƝ ƘƻƳƻȊȅƎƻǘƛ όŀŀύ ǎŜ ȊŜƭŜƴȇƳƛ ǎŜƳŜƴȅΦ ¢ŀǘłȌ Ȋłƪƻƴƛǘƻǎǘ Ǉƭatila pro 

ǾǑŜŎƘ ǎŜŘƳ ȊƴŀƪǻΣ ƪǘŜǊŞ aŜƴŘŜƭ ƧŜŘƻǘƭƛǾŠ ǎƭŜŘƻǾŀƭΦ 

 

½ǇŠǘƴŞ ǘŜǎǘƻǾŀŎƝ ƪǌƝȌŜƴƝ 

Gamety F1 A a 

tŀǊŜƴǘŜǊłƭƴƝ 
a Aa aa 

a Aa aa 

                                                                                                     Ҧ ƎŜƴƻǘȅǇȅ .Ŏ ƎŜƴŜǊŀŎŜ 

 

![9[L/Y; Lb¢9w!Y/9 

!ƭŜƭƛŎƪŞ ƛƴǘŜǊŀƪŎŜ ǇƻǇƛǎǳƧƝ ǊŜƭŀǘƛǾƴƝ ǾȊłƧŜƳƴȇ ǾȊǘŀƘ ŘǾƻǳ ŀƭŜƭ ǇƻƳƻŎƝ ǇƻƧƳǻ ŘƻƳƛƴŀƴŎŜ ŀ ǊŜŎŜǎƛǾƛǘŀΦ 

 

O ǵǇƭƴŞ ŘƻƳinanci ƘƻǾƻǌƝƳŜ Ǿ ǘŠŎƘ ǇǌƝǇŀŘŜŎƘΣ ƪŘȅ ŦŜƴƻǘȅǇ ƘŜǘŜǊƻȊȅƎƻǘŀ όAa) ƧŜ ǎǘŜƧƴȇ Ƨŀƪƻ ŦŜƴƻǘȅǇ ŘƻƳƛƴŀƴǘƴƝƘƻ 

homozygota (AA)Σ ƪƻƴǾŜƴőƴŠ ƧŜ ƪ ƻȊƴŀőƻǾłƴƝ ŘƻƳƛƴŀƴǘƴƝ ŀƭŜƭȅ ǇƻǳȌƝǾłƴƻ ǾŜƭƪƻ ǇƝǎƳŜƴƻΣ ǊŜŎŜǎƛǾƴƝ ŀƭŜƭŀ ƧŜ ƻȊƴŀőƻǾłƴŀ 

ƳŀƭȇƳ ǇƝǎƳŜƴŜƳύΦ CŜƴƻǘȅǇƻǾȇ ǑǘŠǇƴȇ ǇƻƳŠǊ v F2 je v ǘƻƳǘƻ ǇǌƝǇŀŘŠ оκп ŘƻƳƛƴŀƴǘƴƝŎƘ ƧŜŘƛƴŎǻ όǘŜŘȅ ƧŜŘƛƴŎǻ 

s ŘƻƳƛƴŀƴǘƴƝƳ ŦŜƴƻǘȅǇŜƳΣ ǘƧΦ ƘƻƳƻȊȅƎƻǘǻ AA ŀ ƘŜǘŜǊƻȊȅƎƻǘǻ Aaύ ŀ мκп ǊŜŎŜǎƛǾƴƝŎƘ ƧŜŘƛƴŎǻ όǘŜŘȅ ǊŜŎŜǎƛǾƴƝŎƘ ƘƻƳƻȊȅƎƻǘǻ 

aaύΣ ŎƻȌ ōȇǾł ƻōǾȅƪƭŜ ǾȅƧłŘǌŜƴƻ Ƨŀƪƻ ǑǘŠǇƴȇ ǇƻƳŠǊ о Υ мΦ 

Z ǳǾŜŘŜƴŞƘƻ ǾȅǇƭȇǾłΣ ȌŜ ǇƻƧŜƳ ŘƻƳƛƴŀƴŎŜ ŀ ǊŜŎŜǎƛǾƛǘŀ ǎŜ ǇƻǳȌƝǾł ǾŜ ŘǾƻǳ ǊǻȊƴȇŎƘ ǎƳȅǎƭŜŎƘ ŀ ǘƻ ƧŜŘƴŀƪ ƪ ƻȊƴŀőŜƴƝ ǾȊǘŀƘǳ 

ŘǾƻǳ ŀƭŜƭΣ ŀƭŜ ǘŞȌ ǇǊƻ ƻȊƴŀőŜƴƝ ŦŜƴƻǘȅǇǻΣ Ǉŀƪ ƘƻǾƻǌƝƳŜ ƻ ŘƻƳƛƴŀƴǘƴƝƳ ƴŜōƻ ǊŜŎŜǎƛǾƴƝƳ ȊƴŀƪǳΦ 

 

Jako ƴŜǵǇƭƴƻǳ ŘƻƳƛƴŀƴŎƛ ƻȊƴŀőǳƧŜƳŜ ǎƛǘǳŀŎƛΣ ƪŘȅ ŦŜƴƻǘȅǇ ƘŜǘŜǊƻȊȅƎƻǘŀ ƧŜ ƳŜȊƛ ŦŜƴƻǘȅǇȅ ƻōƻǳ ǊƻŘƛőǻΦ 

 

Kodominance ƻȊƴŀőǳƧŜ ǎƛǘǳŀŎƛΣ ƪŘȅ ǾŜ ŦŜƴƻǘȅǇǳ ƘŜǘŜǊƻȊȅƎƻǘŀ ǎŜ ƻōƧŜǾǳƧƝ ǾŜŘƭŜ ǎŜōŜ Ȋƴŀƪȅ ƻōƻǳ ǊƻŘƛőǻ Ȋ t ƎŜƴŜǊŀŎŜ όƴŀǇǌΦ 

ƪǊŜǾƴƝ ǎƪǳǇƛƴȅ ! ŀ .ύΦ±Ŝ ǾǑŜŎƘ ǘŠŎƘǘƻ ǇǌƝǇŀŘŜŎƘ ƧŜ ŦŜƴƻǘȅǇƻǾȇ ǑǘŠǇƴȇ ǇƻƳŠǊ Cн ƎŜƴŜǊŀŎŜ ǎǘŜƧƴȇ  Ƨŀƪƻ ǇƻƳŠǊ ƎŜƴƻǘȅǇƻǾȇΣ 

tedy 1 : 2 : 1. Z ŦŜƴƻƎŜƴŜǘƛŎƪŞƘƻ ƘƭŜŘƛǎƪŀ ǎŜ ƧŜǾƝ ǇƻƧƳȅ ŘƻƳƛƴŀƴŎŜ ŀ ǊŜŎŜǎƛǾƛǘŀ Ƨŀƪƻ ȊƴŀőƴŠ ȊłǾƛǎƭŞ ƴŀ ƳƻȌƴƻǎǘŜŎƘ 

ǇƻȊƻǊƻǾłƴƝ ŦŜƴƻǘȅǇǻΣ ƳƴƻƘŘȅ ǎŜ Ǉǌƛ ŘŜǘŀƛƭƴŠƧǑƝƳ ǇƻȊƻǊƻǾłƴƝ ƳŠƴƝ ǵǇƭƴł ŘƻƳƛƴŀƴŎŜ ƴŀ ƴŜǵǇƭƴƻǳ ŀ Ǉǌƛ ƧŜǑǘŠ ŘŜǘŀƛƭƴŠƧǑƝƳ 

pohledu na kodominanci. 

2. DIHYBRIDISMUS 

 
tǌƛ ŘƛƘȅōǊƛŘƛǎƳǳ aŜƴŘŜƭ ǎƭŜŘƻǾŀƭ ǳ ƘǊŀŎƘǳ ŘǾŀ Ȋƴŀƪȅ ǎƻǳőŀǎƴŠΦ bŀǇǌƝƪƭŀŘ Ǌƻǎǘƭƛƴȅ ǎ ƪǳƭŀǘȇƳƛ ŀ ȌƭǳǘȇƳƛ ǎŜƳŜƴȅ ŀ ǎŜ ǎŜƳŜƴȅ 

ǎǾǊŀǑǘŠƭȇƳƛ ŀ ȊŜƭŜƴȇƳƛΦ  F1 generace byla ǳƴƛŦƻǊƳƴƝΦ V ǘƻƳǘƻ ǇǌƝǇŀŘŠ ōȅƭŀ ǎŜƳŜƴŀ ƪǳƭŀǘł ŀ ȌƭǳǘłΦ 

 

V Cн ƎŜƴŜǊŀŎƛ ǾȊƴƛƪƭȅ őǘȅǌƛ ŦŜƴƻǘȅǇƻǾŞ ƪƻƳōƛƴŀƴŎŜ v ǇƻƳŠǊǳ 9:3:3:1 (respektive 9/16; 3/16; 3/16; 1/16). 

 

 

 



tŀǊŜƴǘłƭƴƝ ƎŜƴŜǊŀŎŜΣ ŘƛƘȅōǊƛŘƛǎƳǳǎ 

tŀǊŜƴǘŜǊłƭƴƝ ƎŜƴŜǊŀŎŜ όtύ 

Fenotyp ¿ƭǳǘłΣ ƪǳƭŀǘł ½ŜƭŜƴłΣ ǎǾǊŀǑǘŠƭł 

Genotyp AABB aabb 

Gamety AB ab 

 

{ŎƘŞƳŀ ƪǌƝȌŜƴƝ Ǉǌƛ ǎƭŜŘƻǾłƴƝ ŘǾƻǳ Ȋƴŀƪǻ Ǿ F1 generaci 

tǊǾƴƝ ŦƛƭƛłƭƴƝ ƎŜƴŜǊŀŎŜ όCмύ 

Fenotyp ¿ƭǳǘłΣ ƪǳƭŀǘł 

Genotyp AaBb 

Gamety AB (25%) Ab (25%) aB (25%) ab (25%) 

 

{ŎƘŞƳŀ ƪǌƝȌŜƴƝ  Ǉǌƛ ǎƭŜŘƻǾłƴƝ ŘǾƻǳ Ȋƴŀƪǻ Ǿ F2 generaci 

5ǊǳƘł ŦƛƭƛłƭƴƝ ƎŜƴŜǊŀŎŜ 

Gamety {ŀƳƛőƝ AB Ab aB ab 

{ŀƳőƝ   

AB AABB AABb AaBB AaBb 

Ab AABb AAbb AaBb Aabb 

aB AaBB AaBb aaBB aaBb 

ab AaBb Aabb aaBb aabb 

 

Fenotyp semen ς ǑǘŠǇƴŞ ǇƻƳŠǊȅΥ 

9 όȌƭǳǘł ŀ ƪǳƭŀǘłύ Υ 3 όȌƭǳǘł ŀ ǎǾǊŀǑǘŠƭłύ Υ 3 όȊŜƭŜƴł ŀ ƪǳƭŀǘłύ Υ 1 όȊŜƭŜƴł ŀ ǎǾǊŀǑǘŠƭłύ 

Genotyp A.B. : A.bb : aaB. : aabb 

όǘŜőƪŀ ς ŘǊǳƘł ŀƭŜƭŀ ƳǻȌŜ ōȇǘ ōǳř ŘƻƳƛƴŀƴǘƴƝ ƴŜōƻ ǊŜŎŜǎƛǾƴƝύ  

 

Dihybridismus ς ǘŜǎǘƻǾŀŎƝ ƪǌƝȌŜƴƝ 

½ǇŠǘƴŞ ǘŜǎǘƻǾŀŎƝ ƪǌƝȌŜƴƝ ό.Ŏύ 

Gamety F1 AB Ab aB ab 

tŀǊŜƴǘłƭƴƝ 
(aabb) 

ab 

AaBb Aabb aaBb aabb 
ab 

ab 

ab 

 

tƻǘƻƳŎƛ ȊǇŠǘƴŞƘƻ ƪǌƝȌŜƴƝ ƧŜŘƛƴŎǻ Cм ƎŜƴŜǊŀŎŜ ǎ ŘǾƻƧƴłǎƻōƴȇƳƛ ǊŜŎŜǎƛǾƴƝƳƛ ƘƻƳƻȊȅƎƻǘȅ ǇŀǊŜƴǘŜǊłƭƴƝ ƎŜƴŜǊŀŎŜ ǘǾƻǌƝ őǘȅǌƛ 

ŦŜƴƻǘȅǇƻǾŞ ǘǌƝŘȅ Ǿ ǇƻƳŠǊǳ м Υ м Υ м Υ мΦ 

 

Fenotypy: rostliny s ƻōŠƳŀ ŘƻƳƛƴŀƴǘƴƝƳƛ Ȋƴŀƪȅ όǎŜƳŜƴŀ Ȍƭǳǘł ŀ ƪǳƭŀǘłύΣ ǎ ƧŜŘƴƝƳ ȊƴŀƪŜƳ ŘƻƳƛƴŀƴǘƴƝƳ ŀ ŘǊǳƘȇƳ 

receǎƛǾƴƝƳ όǎŜƳŜƴŀ Ȍƭǳǘł ŀ ǎǾǊŀǑǘŠƭłύ ŀ ǊŜŎƛǇǊƻŎŜ όǎŜƳŜƴŀ ȊŜƭŜƴł ŀ ƪǳƭŀǘłύ ŀ ǎ ƻōŠƳŀ Ȋƴŀƪȅ ǊŜŎŜǎƛǾƴƝƳƛ όǎŜƳŜƴŀ ȊŜƭŜƴł ŀ 

ǎǾǊŀǑǘŠƭłύΦ 

Genotypy: AaBb, Aabb, aaBb, aabb 

 

{ƭŜŘƻǾłƴƝ ŘǾƻǳ Ȋƴŀƪǻ ǎƻǳőŀǎƴŠ όŘƛƘȅōǊƛŘƛǎƳǳǎύ ǳƪłȊŀƭƻΣ ȌŜ ƻŘƭƛǑƴŞ ƎŜƴƻǾŞ ǇłǊȅ ǎŜƎǊŜƎǳƧƝ Řƻ ƎŀƳŜǘ ƴŀ ǎƻōŠ ƴŜȊłǾƛǎƭŜΦ 

¢Ŝƴǘƻ Ŧŀƪǘ ƧŜ ƴŀȊȇǾłƴ оΦ aŜƴŘŜƭƻǾȇƳ ȊłƪƻƴŜƳΦ 

 

½łƪƻƴƛǘƻǎǘ ǾƻƭƴŞ ƪƻƳōƛƴƻǾŀǘŜƭƴƻǎǘƛ ƎŜƴǻ Ǿ ƎŀƳŜǘłŎƘ ǇƭŀǘƝ Ǿ ǇǌƝǇŀŘŠΣ ȌŜ ǎƭŜŘƻǾŀƴŞ ƎŜƴȅ Ƨǎƻǳ ƭƻƪŀƭƛȊƻǾłƴȅ ƴŀ ǊǻȊƴȇŎƘ 

ǇłǊŜŎƘ ŎƘǊƻƳƻǎƻƳǻΦ ±ƻƭƴł ƪƻƳōƛƴƻǾŀǘŜƭƴƻǎǘ ƎŜƴǻ ƴŀǎǘłǾł ƛ Ǿ ǇǌƝǇŀŘŠ ƧŜƧƛŎƘ ƭƻƪŀƭƛȊŀŎŜ ƴŀ ǎǘŜƧƴŞƳ ŎƘǊƻƳƻǎƻƳǳ Ǉǌƛ 

ƳŀǇƻǾŞ ǾȊŘłƭŜƴƻǎǘƛ рл ŎaΦ 



~ǘŠǇƴŞ ǇƻƳŠǊȅ ǾȅǇƭȇǾŀƧƝŎƝ Ȋ aŜƴŘŜƭƻǾȇŎƘ Ȋłƪƻƴǻ Ƨǎƻǳ ƻŘǊŀȊŜƳ ǇǊŀǾŘŠǇƻŘƻōƴƻǎǘƛ ǎ Ƨŀƪƻǳ ƧŜŘƴƻǘƭƛǾŞ ǘȅǇȅ ǇƻǘƻƳƪǻ ƳƻƘƻǳ 

ǾȊƴƛƪŀǘ όƳŀƧƝ ǇǊŀǾŘŠǇƻŘƻōƻƴƻǎǘƴƝ ǇƻǾŀƘǳύΦ 

 

V ǊŜłƭƴȇŎƘ ƘȅōǊƛŘƛȊŀőƴƝŎƘ ŜȄǇŜǊƛƳŜƴǘŜŎƘ ƳƻƘƻǳ ōȇǘ ŜƳǇƛǊƛŎƪȅ ȊƝǎƪŀƴŞ ǑǘŠǇƴŞ ǇƻƳŠǊȅ ƻǾƭƛǾƴŠƴȅ ƴłƘƻŘƴȇƳƛ ǎǘŀǘƛǎǘƛŎƪȇƳƛ 

ƻŘŎƘȅƭƪŀƳƛΦ tǊƻǘƻ ƧŜ ǾȌŘȅ ƴŜȊōȅǘƴŞ ǎƘƻŘǳ ŜƳǇƛǊƛŎƪȇŎƘ ǑǘŠǇƴȇŎƘ ǇƻƳŠǊǻ ǎ ǳǊőƛǘȇƳ ǇǌŜŘǇƻƪƭŀŘŜƳ ȊǇǻǎƻōǳ ŘŠŘƛőƴƻǎǘƛ 

ƻǾŠǌƻǾŀǘ ǇƻƳƻŎƝ ǎǘŀǘƛǎǘƛŎƪȇŎƘ ǇǊŀǾŘŠǇƻŘƻōƴƻǎǘƴƝŎƘ ǘŜǎǘǻ όƴŜǇŀǊŀƳŜǘǊƛŎƪȇ /ƘƝ-ƪǾŀŘǊłǘ-test). 

 

3. !5L¢L±bN ah59[ th[¸D9bbN 5=5L2bh{¢L 

 
½#Y[!5bN thWa¸ 

Major geny ς alela major-ƎŜƴǳ Ƴł ǾŜƭƪȇ ǵőƛƴŜƪ ƴŀ ŦŜƴƻǘȅǇΦ aŀƧƻǊ-ƎŜƴȅ ŘŜǘŜǊƳƛƴǳƧƝ ƪǾŀƭƛǘŀǘƛǾƴƝ Ȋƴŀƪȅ ς tedy znaky 

ǇƻŘƳƝƴŠƴŞ ƧŜŘƴƝƳ ƴŜōƻ ƴŜƪƻƭƛƪŀ Ƴłƭƻ ƎŜƴȅ όƴŀǇǌΦ ǎǘǊǳƪǘǳǊŀ ƘŜƳƻƎƭƻōƛƴǳύΦ ±ƭƛǾ ǇǊƻǎǘǌŜŘƝ ƴŀ ǾȇǎƭŜŘƴȇ ŦŜƴƻǘȅǇ ƴŜƴƝ 

ǾȇȊƴŀƳƴȇΦ aŀƧƻǊ-ƎŜƴȅ ǎŜ ȊŜƧƳŞƴŀ ǳǇƭŀǘƶǳƧƝ Ǉǌƛ ƳƻƴƻƎŜƴƴƝ aŜƴŘŜƭƻǾǎƪŞ ŘŠŘƛőƴƻǎǘƛΦ 

 

bŠƪǘŜǊŞ ƳŀƧƻǊ-ƎŜƴȅ ǎŜ ƳƻƘƻǳ ǇƻŘƝƭŜǘ Ǉǌƛ ǇƻƭȅƎŜƴƴƝ ŘŜǘŜǊƳƛƴŀŎƛ ȊƴŀƪǳΣ ƪŘȅ ǾȇǎƭŜŘƴȇ ŦŜƴƻǘȅǇƻǾȇ ǇǊƻƧŜǾ ȊłǾƛǎƝ ƴŀ ƴŠƪƻƭƛƪŀ 

major-ƎŜƴŜŎƘ όмΣн ŀ ǾƝŎŜύ ŀ ƳƻŘƛŦƛƪŀŎƛ ǘȊǾΦ ƎŜƴŜǘƛŎƪȇƳ ǇƻȊŀŘƝƳ όƎŜƴȅ ƳŀƭŞƘƻ ǵőƛƴƪǳύΦ 

 

Minor-geny ς alela minor-ƎŜƴǳ ƪƽŘǳƧŜ ƧŜƴ őłǎǘ ƎŜƴŜǘƛŎƪŞ ǾŀǊƛŀōƛƭƛǘȅ ŎŜƭƪƻǾŞƘƻ ȊƴŀƪǳΦ !ƭŜƭȅ ƧŜŘƴƻǘƭƛǾȇŎƘ ƳƛƴƻǊ-ƎŜƴǻΣ ƪǘŜǊŞ 

ǎŜ ǇƻŘƝƭŜƧƝ ƴŀ ƎŜƴŜǘƛŎƪŞ ŘŜǘŜǊƳƛƴŀŎƛ ƧŜŘƴƻƘƻ Ȋƴŀƪǳ Ƨǎƻǳ ōǳř Ǿ ŀƪǘƛǾƴƝ όȊǾȅǑǳƧƝ ƘƻŘƴƻǘǳύ ƴŜōƻ ƴŜŀƪǘƛǾƴƝ ŦƻǊƳŠ όƘƻŘƴƻǘǳ 

Ȋƴŀƪǳ ƴŜƻǾƭƛǾƶǳƧŜύΦ [ƻƪǳǎȅ ƳƛƴƻǊ-ƎŜƴǻ ǎŜ ƳƻƘƻǳ ƴŀŎƘłȊŜǘ ƴŀ ǘƻƳǘŞȌ ǇłǊǳ ŎƘǊƻƳƻǎƻƳǻ ƴŜōƻ ƴŀ ƻŘƭƛǑƴȇŎƘ ǇłǊŜŎƘ 

chromosomǻΦ ± ȊƧŜŘƴƻŘǳǑŜƴŞƳ ǇƻƧŜǘƝ ƧŜ ŎŜƭƪƻǾȇ ǵőƛƴŜƪ ŀƪǘƛǾƝŎƘ ŀƭŜƭ ŀŘƛǘƛǾƴƝ όǎƻǳőŜǘύΦ 

 

YǾŀƴǘƛǘŀǘƛǾƴƝ όƳŠǌƛǘŜƭƴŞύ znaky ǾȅƪŀȊǳƧƝ ǇǊƻƳŠƴƭƛǾƻǎǘ ƪƻƴǘƛƴǳłƭƴƝΣ ǇƭȅƴǳƭƻǳΦ {Ŝ ǎǘƻǳǇŀƧƝŎƝƳ ǇƻőǘŜƳ ǇłǊǻ ƳƛƴƻǊ-ƎŜƴǻ ǎŜ 

ȊǾȅǑǳƧŜ ǇƻőŜǘ ǘǌƝŘ ŀ ƪƭŜǎł ǇǊŀǾŘŠǇƻŘƻōƴƻǎǘ Ǿȇǎƪȅǘǳ ƪǊŀƧƴƝŎƘ ǘǌƝŘΦ ½ǾȅǑƻǾłƴƝ Ǉƻőǘǳ ƎŜƴǻ ƻǾƭłŘŀƧƝŎƝŎƘ ǎƭŜŘƻǾŀƴȇ Ȋƴŀƪ 

k ŦŜƴƻǘȅǇƻǾŞƳǳ ǊƻȊƭƻȌŜƴƝΣ ƪǘŜǊŞ ŎƘŀǊŀƪǘŜǊƛȊǳƧŜ DŀǳǎǎƻǾŀ ƪǌƛǾƪŀΦ 

 

th[¸D9bbN 5=5L2bh{¢ 

½ǾƭłǑǘƴƝƳ ǇǌƝǇŀŘŜƳ ƴŜŀƭŜƭƴƝŎƘ ƛƴǘŜǊŀƪŎƝ ƧŜ ǇƻƭȅƎŜƴƴƝ ŘŠŘƛőƴƻǎǘΦ bŀ ǊƻȊŘƝƭ ƻŘ ǇǌŜŘŎƘƻȊƝƘƻ ǎŜ ǾŜ ȊƧŜŘƴƻŘǳǑŜƴŞƳ ƳƻŘŜƭǳ 

ǳǾŀȌǳƧŜ ǾŜƭƪȇ ǇƻőŜǘ ƎŜƴǻΣ ƪǘŜǊŞ ǇƻŘƳƛƶǳƧƝ ǳǊőƛǘȇ ŦŜƴƻǘȅǇƻǾȇ ȊƴŀƪΦ 

YŀȌŘȇ Ȋ ƴƛŎƘ ǎłƳ ƻ ǎƻōŠ Ƴł Ƴŀƭȇ ǵőƛƴŜƪ ƴŀ ŦŜƴƻǘȅǇ ŀ ǇǊƻǘƻ ƘƻǾƻǌƝƳŜ ƻ ǘȊǾΦ minor genech. 

 

CŜƴƻǘȅǇƻǾŞ Ȋƴŀƪȅ ǇƻƭȅƎŜƴƴŠ ŘŜǘŜǊƳƛƴƻǾŀƴŞ ōȇǾŀƧƝ ƻōǾȅƪƭŜ ƳŠǌƛǘŜƭƴŞ όƪǾŀƴǘƛǘŀǘƛǾƴƝΣ ƴŀǇǌΦ ǾȇǑƪŀύ ŀ ǇǊƻǘƻ ǎŜ ǇǊƻ ǇƻƭȅƎŜƴƴƝ 

ŘŠŘƛőƴƻǎǘ ƴŠƪŘȅ ǇƻǳȌƝǾł Ƨŀƪƻ ǎȅƴƻƴȅƳǳƳ ƴłȊŜǾ ƪǾŀƴǘƛǘŀǘƛǾƴƝ ƎŜƴŜǘƛƪŀΦ V ǇŀǘƻƎŜƴŜȊƛ ǾŠǘǑƛƴȅ ōŠȌƴȇŎƘ ŎƘƻǊƻō όƘȅǇŜǊǘŜƴȊŜΣ 

ƻōŜȊƛǘŀΣ ƻƴƪƻƭƻƎƛŎƪłΣ ƴŜǳǊƻƭƻƎƛŎƪł ŀ ǇǎȅŎƘƛŀǘǊƛŎƪł ƻƴŜƳƻŎƴŠƴƝύ ǎŜ ŀƭŜ ƻǇǊƻǘƛ ȊƧŜŘƴƻŘǳǑŜƴŞƳǳ ǇƻƭȅƎŜƴƴƝƳǳ ƳƻŘŜƭǳ 

ǇǌŜŘǇƻƪƭłŘł ǘȊǾΦ ƳǳƭǘƛŦŀƪǘƻǊƛłƭƴƝ ŘŠŘƛőƴƻǎǘΣ ƪǘŜǊł ƧŜ ȊŀƭƻȌŜƴŀ ƴŀ ƛƴǘŜǊŀƪŎƛ ƎŜƴǻ ǾŜƭƪŞƘƻ ǵőƛƴƪǳ όmajor geny) s ǇƻƭȅƎŜƴƴƝƳ 

ǎȅǎǘŞƳŜƳ όǘȊǾΦ ƎŜƴŜǘƛŎƪŞ ǇƻȊŀŘƝύΣ ƪǘŜǊł ƧŜ ƴŀǾƝŎ ƳƻŘǳƭƻǾłƴŀ ǊǻȊƴŠ ƛƴǘŜƴȊƛǾƴƝƳ ǇǻǎƻōŜƴƝƳ ŦŀƪǘƻǊǻ ǾƴŜƧǑƝƘƻ ǇǊƻǎǘǌŜŘƝΦ 

 

½W95bh5¦~9bº ah59[ th[¸D9bbN 5=5L2bh{¢L 

½ƧŜŘƴƻŘǳǑŜƴŞ ƳƻŘŜƭȅ ǇǌŜŘǇƻƪƭłŘŀƧƝ ŀƭŜƭƴƝ ƛƴǘŜǊŀƪŎƛ ǘȅǇǳ ǎŜƳƛŘƻƳƛƴŀƴŎŜ όƪŘȅ ƘƻŘƴƻǘŀ ŦŜƴƻǘȅǇǳ ƘŜǘŜǊƻȊȅƎƻǘŀ ƻŘǇƻǾƝŘł 

ǇǊǻƳŠǊǳ ƘƻŘƴƻǘ ŦŜƴƻǘȅǇǳ ǇŀǊŜƴǘłƭƴƝ ƎŜƴŜǊŀŎŜύ ŀ ƴŜŀƭŜƭƴƝ ƛƴǘŜǊŀƪŎƛ ƻȊƴŀőƻǾŀƴƻǳ Ƨŀƪƻ aditivita (kumulativnost)Σ ŎƻȌ 

ȊƴŀƳŜƴłΣ ȌŜ ǵőƛƴƪȅ ƧŜŘƴƻǘƭƛǾȇŎƘ ŀƭŜƭ ǎŜ ǎőƝǘŀƧƝΦ 

 

YƻƴǾŜƴőƴŠ ōȇǾł ȊǾȅƪŜƳ ƻȊƴŀőƻǾŀǘ ŀƭŜƭȅ ȊǾȅǑǳƧƝŎƝ ƘƻŘƴƻǘǳ ŦŜƴƻǘȅǇƻǾŞƘƻ Ȋƴŀƪǳ Ƨŀƪƻ ŀƭŜƭȅ ŀƪǘƛǾƴƝΣ ƪǘŜǊŞ ƻōǾȅƪƭŜ 

ȊƴłȊƻǊƶǳƧŜƳŜ ǇƻƳƻŎƝ ǾŜƭƪȇŎƘ ǇƝǎƳŜƴΦ hōǾȅƪƭŜ ƎŜƴȅ ƧŜŘƴƻƘƻ ǇƻƭȅƎŜƴƴƝƘƻ ǎȅǎǘŞƳǳ ȊƴłȊƻǊƶǳƧŜƳŜ ǇƝǎƳŜƴŜƳ ȊŜ Ȋŀőłǘƪǳ 

ŀōŜŎŜŘȅ ŀ ƧŜŘƴƻǘƭƛǾŞ ƎŜƴȅ ƻŘƭƛǑǳƧŜƳŜ őƝǎŜƭƴȇƳ ǎǳŦƛȄŜƳΦ 

 

Z  ŦŜƴƻƎŜƴŜǘƛŎƪŞƘƻ ƘƭŜŘƛǎƪŀ ƴŜƴƝ ǾŠǘǑƛƴƻǳ ƳƻȌƴŞ ƴŀ ȊłƪƭŀŘŠ ǇƻȊƻǊƻǾŀƴŞ ŦŜƴƻǘȅǇƻǾŞ ƘƻŘƴƻǘȅ ƧŜŘƴƻȊƴŀőƴŠ ǳǎǳȊƻǾŀǘ ƴŀ 

ƎŜƴƻǘȅǇΣ ƳǻȌŜƳŜ Řƻ ǳǊőƛǘŞ ƳƝǊȅ ƻŘƘŀŘƻǾŀǘ ǇƻőŜǘ ŀƪǘƛǾƴƝŎƘ ŀƭŜƭ όƴŀǇǌΦ ƧŜŘƛƴŎƛ ƎŜƴƻǘȅǇǳ A1A1a2a2, A1a1A2a2 a a1a1A2A2 ƳŀƧƝ 

ǎǘŜƧƴƻǳ ŦŜƴƻǘȅǇƻǾƻǳ ƘƻŘƴƻǘǳΣ ƪǘŜǊł ƧŜ ǾȌŘȅ Řłƴŀ ǇǌƝǘƻƳƴƻǎǘƝ ŘǾƻǳ ŀƪǘƛǾƴƝŎƘ ŀƭŜƭύΦ 

 

IƻŘƴƻǘŀ ǇƻƭȅƎŜƴƴŠ ŘŜǘŜǊƳƛƴƻǾŀƴȇŎƘ ŦŜƴƻǘȅǇƻǾȇŎƘ Ȋƴŀƪǻ ōȇǾł ƻōǾȅƪƭŜ Řƻ ǳǊőƛǘŞ ƳƝǊȅ ƻǾƭƛǾƶƻǾłƴŀ ŦŀƪǘƻǊȅ ǾƴŠƧǑƝƘƻ 

ǇǊƻǎǘǌŜŘƝ, tedy faktory ƴŜƎŜƴŜǘƛŎƪȇƳƛΦ 

 



Metodicky se v ƪǾŀƴǘƛǘŀǘƛǾƴƝ ƎŜƴŜǘƛŎŜ ǇƻǳȌƝǾł ǌŀŘŀ ǎǇŜŎƛŀƭƛȊƻǾŀƴȇŎƘ ǇƻǎǘǳǇǻ ƎŜƴŜǘƛŎƪŞ ǎǘŀǘƛǎǘƛƪȅΦ ¦ ƪǾŀƴǘƛǘŀǘƛǾƴƝŎƘ Ȋƴŀƪǻ 

ƴłǎ őŀǎǘƻ ȊŀƧƝƳłΣ ƧŀƪŞ Ƨǎƻǳ ǊŜƭŀǘƛǾƴƝ ǇƻŘƝƭȅ ŘŠŘƛőƴŞ ǎƭƻȌƪȅ ŀ ŦŀƪǘƻǊǻ ǇǊƻǎǘǌŜŘƝ Ǉƻ ǊƻȊǇǘȅƭǳ όǾŀǊƛŀƴŎƛύ ŦŜƴƻǘȅǇƻǾȇŎƘ Ƙƻdnot 

ȊƴŀƪǳΦ wŜƭŀǘƛǾƴƝ ǇƻŘƝƭ ƎŜƴŜǘƛŎƪȇŎƘ ŦŀƪǘƻǊǻ ƴŀ ŎŜƭƪƻǾŞ ǾŀǊƛŀƴŎƛ Ȋƴŀƪǳ Ǉŀƪ ƻȊƴŀőǳƧŜƳŜ Ƨŀƪƻ heritabilitu όŘŠŘƛǾƻǎǘύΦ 

 

V ƘȅǇƻǘŜǘƛŎƪŞƳ ǇǌƝǇŀŘŠΣ ƧŜ ǇŀǊŜƴǘŜǊłƭƴƝ ƎŜƴŜǊŀŎŜ ǇǌŜŘǎǘŀǾƻǾłƴŀ őƛǎǘƻǳ ƭƛƛƝ ǾŜƭƪƻǳ όǇǊǻƳŠǊƴł ǾȇǑƪŀ нлл ŎƳύ ŀ Ƴŀƭƻǳ 

όǇǊǻƳŠǊƴł ǾȇǑƪŀ млл ŎƳύΦ tǊǻƳŠǊƴł ǾŜƭƛƪƻǎǘ Cм ƎŜƴŜǊŀŎŜ ƧŜ ōƭƝȊƪƻ ǇǊǻƳŠǊǳ ƻōƻǳ ǊƻŘƛőƻǾǎƪȇŎƘ ƭƛƴƛƝ όмрл ŎƳύΣ ƴŜƭƛǑƝ ǎŜ ǇǌƝƭƛǑ 

ŀƴƛ ǾŀǊƛŀőƴƝ ǑƝǌƝΣ ƪǘŜǊł ƧŜ ƴŜƧőŀǎǘŠƧƛ ŎƘŀǊŀƪǘŜǊƛȊƻǾłƴŀ ǇƻƳƻŎƝ ǎǘŀǘƛǎǘƛŎƪŞ ǾŜƭƛőƛƴȅ ƻȊƴŀőƻǾŀƴŞ Ƨŀƪƻ ǊƻȊǇǘȅƭ όǾŀǊƛŀƴŎŜύΦ ¦ Cн 

ƎŜƴŜǊŀŎŜ ƴŀŎƘłȊƝƳŜ ǇǊǻƳŠǊƴƻǳ ǾŜƭƛƪƻǎǘ ƻōŘƻōƴƻǳΣ Ƨŀƪƻ ǳ CмΦ DŜƴŜǊŀŎŜ Cм ŀ Cн ǎŜ ƻǾǑŜƳ ȊƴŀőƴŠ ƭƛǑƝ ǾŀǊƛŀƴŎƝΣ ƧŜƧƝȌ 

ƎŜƴŜǘƛŎƪł ǎƭƻȌƪŀ ƧŜ ȊǇǻǎƻōŜƴŀ ǎŜƎǊŜƎŀŎƝ ŀ ƴłǎƭŜŘƴȇƳ ǳǎǘŀǾŜƴƝƳ ƧŜŘƛƴŜőƴŞ ƪƻƳōƛƴŀŎŜ όŀƪǘƛǾƴƝŎƘ ŀ ƴŜŀƪǘƛǾƴƝŎƘύ ǇŀǊŜƴǘłƭƴƝŎƘ 

alel v ƎŜƴƻƳǳ ƧŜŘƛƴŎǻ Cн ƎŜƴŜǊŀŎŜΦ 

 

Rozptyl lze vȅǇƻőƝǘŀǘ ǇƻŘƭŜ ǾȊƻǊŎŜΥ      V = (N ς 1)
-1 
ʅ όȄi ς X)

2 
   Ҧ  ƪŘŜ N ƧŜ ǇƻőŜǘ ǇƻȊƻǊƻǾłƴƝΣ ʅ ƧŜ ȊƴŀƳŞƴƪƻ ǇǊƻ ǎƻǳőŜǘ 

ǾŜƭƛőƛƴ Ȋŀ ƴƝƳ ǎǘƻƧƝŎƝŎƘΣ xi ƧŜ ƘƻŘƴƻǘŀ ǇƻȊƻǊƻǾłƴƝ ƛ-ǘŞƘƻ ƧŜŘƛƴŎŜ ŀ X ƧŜ ŀǊƛǘƳŜǘƛŎƪȇ ǇǊǻƳŠǊ ǾǑŜŎƘ ǇƻȊƻǊƻǾłƴƝΦ
 
WŜŘƴł ǎŜ ǘŜŘȅ ƻ 

ǇǊǻƳŠǊ ǎƻǳőǘǳ őǘǾŜǊŎǻ ƻŘŎƘȅƭŜƪ ƧŜŘƴƻǘƭƛǾȇŎƘ ǇƻȊƻǊƻǾłƴƝ ƻŘ ŀǊƛǘƳŜǘƛŎƪŞƘƻ ǇǊǻƳŠǊǳΦ
 

 

V ƪǾŀƴǘƛǘŀǘƛǾƴƝ ƎŜƴŜǘƛŎŜ ƧŜ ǊƻȊǇǘȅƭ ŦŜƴƻǘȅǇƻǾȇŎƘ ƘƻŘƴƻǘ ŘłƴΥ  VP = VG + VE + VGE    

¶ kde VP ƧŜ ŦŜƴƻǘȅǇƻǾȇ ǊƻȊǇǘȅƭ όt Ȋ angl. phenotype), VG ƧŜ ǊƻȊǇǘȅƭ ŦŜƴƻǘȅǇǳ ǾȅǾƻƭŀƴȇ ƎŜƴŜǘƛŎƪȇƳƛ ŦŀƪǘƻǊȅΣ ǘŜŘy 

ǊƻȊŘƝƭȅ Ǿ ƎŜƴƻǘȅǇǳ ƧŜŘƛƴŎǻ ŘŀƴŞ ǎƪǳǇƛƴȅκǇƻǇǳƭŀŎŜ 

¶ VE ƧŜ ǊƻȊǇǘȅƭ ŦŜƴƻǘȅǇǳ ǾȅǾƻƭŀƴȇ ŦŀƪǘƻǊȅ ǾƴŠƧǑƝƘƻ ǇǊƻǎǘǌŜŘƝ ό9 Ȋ ŀƴƎƭΦ ŜƴǾƛǊƻƴƳŜƴǘύ Ҧ ǎŜƳ ȊŀƘǊƴǳƧŜƳŜ ƪǊƻƳŠ 

ȊǌŜƧƳȇŎƘ ǇŀǊŀƳŜǘǊǻ όǘŜǇƭƻǘŀ ǇǊƻǎǘǌŜŘƝΣ ƪŀƭƻǊƛŎƪȇ ǇǌƝƧŜƳΣ ŜȄǇƻȊƛŎŜ ǎƭǳƴŜőƴƝƳǳ ȊłǌŜƴƝΣ ǎƻŎƛłƭƴŠ-ekonoƳƛŎƪŞ 

ǇƻǎǘŀǾŜƴƝύ ǇǊŀƪǘƛŎƪȅ ǾǑŜŎƘƴȅ ƴŜŘŠŘƛőƴŞ ǾƭƛǾȅ 

¶ VGE ƧŜ ǊƻȊǇǘȅƭ ŦŜƴƻǘȅǇǳ ȊłǾƛǎƭȇ ƴŀ ƛƴǘŜǊŀƪŎƛ ƎŜƴƻǘȅǇǳ ŀ ǇǊƻǎǘǌŜŘƝ 

 

V ƴŠƪǘŜǊȇŎƘ ǇǌƝǇŀŘŜŎƘ ƧŜ ŜŦŜƪǘ ƪƻƴƪǊŞǘƴƝƘƻ ƎŜƴƻǘȅǇǳ ƴŀ ǾȇǎƭŜŘƴȇ ŦŜƴƻǘȅǇ ȊłǎŀŘƴŠ ƻŘƭƛǑƴȇ Ǿ ȊłǾƛǎƭƻǎǘƛ ƴŀ ǇǊƻǎǘǌŜŘƝΣ ǾŜ 

ƪǘŜǊŞƳ ǎŜ ƧŜƘƻ ƴƻǎƛǘŜƭ ƴŀŎƘłȊƝΦ ¢ȅǘƻ ƛƴǘŜǊŀƪŎŜ ƴŜƭȊŜ ǇƭƴŠ ǇƻǎǘƛƘƴƻǳǘ ƪŀǘŜƎƻǊƛŜƳƛ ±G a VEΣ ǇǊƻǘƻ ǾȇǎƭŜŘƴł ǊƻǾƴƛŎŜ ƳǳǎƝ 

ȊŀƘǊƴƻǾŀǘ ǘǌŜǘƝ ƪƻƳǇƻƴŜƴǘǳ ±GE Σ ƪǘŜǊł ǘŜƴǘƻ őŀǎǘȇ ƧŜǾ ȊƻƘƭŜŘƶǳƧŜΦ 

 

±ŀǊƛŀƴŎŜ ŦŜƴƻǘȅǇǳ ȊǇǻǎƻōŜƴł ƎŜƴŜǘƛŎƪȇƳƛ ŦŀƪǘƻǊȅ ό±Gύ ȊŀƘǊƴǳƧŜ ƴŠƪƻƭƛƪ ǊǻȊƴȇŎƘ ǘȅǇǻ ǇǻǎƻōŜƴƝ ŘŠŘƛőƴȇŎƘ ǎƭƻȌŜƪ ƴŀ ǊƻȊǇǘȅƭ 

ƘƻŘƴƻǘ ǇƻȊƻǊƻǾŀƴŞƘƻ ȊƴŀƪǳΥ      VG = VA + VD + VI 

 

WŜŘƴƝƳ Ȋ ƴƛŎƘ ƧŜ ǾȇǑŜ ȊƳƝƴŠƴȇ ŀŘƛǘƛǾƴƝ ǵőƛƴŜƪ ƎŜƴǻ (VAύΣ ƪŘȅ ǾȇǎƭŜŘƴȇ ŜŦŜƪǘ ƻŘǇƻǾƝŘł ǎƻǳőǘǳ ǇǻǎƻōŜƴƝ ƧŜŘƴƻǘƭƛǾȇŎƘ 

ŀƪǘƛǾƴƝŎƘ ŀƭŜƭΦ ¦ ƴŠƪǘŜǊȇŎƘ ƎŜƴǻ ǎŜ ƻǾǑŜƳ ǳǇƭŀǘƶǳƧŜ ǇǊƛƴŎƛǇ ŘƻƳƛƴŀƴŎŜ ŀ ǊŜŎŜǎƛǾƛǘȅΣ ǘŀƪȌŜ ǵőƛƴŜƪ ŘŀƴŞ ŀƭŜƭȅ ȊłǾƛǎƝ ǘŀƪŞ ƴŀ 

ǘȅǇǳ ŀƭŜƭȅ ƴŀ ƘƻƳƻƭƻƎƴƝƳ ŎƘǊƻƳƻǎƻƳǳΦ ¢ŀǘƻ ǎƭƻȌƪŀ ǊƻȊǇǘȅƭǳ ŦŜƴƻǘȅǇǳ ǾȅǾƻƭŀƴł ǇǻǎƻōŜƴƝƳ ŘƻƳƛƴŀƴŎŜ (VDύ ƴŜƴƝ ŀŘƛǘƛǾƴƝΦ 

¢ƻ ǇƭŀǘƝ ƛ ǇǊƻ ǇƻǎƭŜŘƴƝ ǳǾŀȌƻǾŀƴƻǳ ǎƭƻȌku, ǎƭƻȌƪǳ ƎŜƴŜǘƛŎƪȇŎƘ ƴŜŀƭŜƭƴƝŎƘ ƛƴǘŜǊŀƪŎƝ όŜǇƛǎǘłȊŜύ - VI. 

 

tƻƪǳŘ ǎƭƻǳőƝƳŜ ǾȇǑŜ ǳǾŜŘŜƴŞΣ ŘƻǎǘŀƴŜƳŜ ǎǳƳłǊƴƝ ǾȅƧłŘǌŜƴƝ ŦŀƪǘƻǊǻ ǇǌƛǎǇƝǾŀƧƝŎƝŎƘ ƪ varianci fenotypu v ǇƻƭȅƎŜƴƴƝƳ 

ǎȅǎǘŞƳǳΥ    VP = VG + VE + VGE 

                                             VP = VA + VD + VI  + VE + VGE 

 

4. Lb¢9w!Y/9 b9![9[bN/I D9b® 

 
½ŀ ǇǌŜŘǇƻƪƭŀŘǳΣ ȌŜ ƧŜŘŜƴ ŦŜƴƻǘȅǇƻǾȇ Ȋƴŀƪ ƧŜ ǇƻŘƳƝƴŠƴ ǾƝŎŜ ƎŜƴȅΣ ŘƻŎƘłȊƝ ƪ ƻŘŎƘȅƭƪłƳ ǾŜ ǑǘŠǇƴȇŎƘ ǇƻƳŠǊŜŎƘΦ YƭŀǎƛŎƪȇƳ 

ƳƻŘŜƭƻǾȇƳ ǇǌƝƪƭŀŘŜƳ ƳǻȌŜ ōȇǘ ƪǌƝȌŜƴƝ ƘǊŀŎƘƻǊǳ ōŠƭƻƪǾŠǘŞƘƻ s hrachorem s ǇǳǊǇǳǊƻǾȇƳƛ ƪǾŠǘȅΦ 

 

±ǑŜŎƘƴȅ Ǌƻǎǘƭƛƴȅ C1 ƎŜƴŜǊŀŎŜ ƳŀƧƝ ƪǾŠǘȅ ǇǳǊǇǳǊƻǾŞ, ale v F2 ƎŜƴŜǊŀŎƛ ƳƝǎǘƻ ƻőŜƪłǾŀƴŞƘƻ ǑǘŠǇƴŞƘƻ ǇƻƳŠǊǳ 3:1 ŘƻǎǘłǾłƳŜ 

ǑǘŠǇƴȇ ǇƻƳŠǊ 9:7. ±ȅǎǾŠǘƭŜƴƝ ǘƻƘƻǘƻ ǾȇǎƭŜŘƪǳ ƧŜ ƳƻȌƴŞ Ȋŀ ǇǌŜŘǇƻƪƭŀŘǳΣ ȌŜ ōŀǊǾŀ ƪǾŠǘǳ ǳ ƘǊŀŎƘƻǊǳ ƴŜƴƝ ŘŜǘŜǊƳƛƴƻǾłƴŀ 

ƧŜŘƴƝƳ ƎŜƴŜƳ Ƨŀƪƻ ǳ ƘǊŀŎƘǳΣ ŀƭŜ ŘǾŠƳŀ ƎŜƴȅΣ ƪŘȅ ǇǊƻ ǾȊƴƛƪ ǇǳǊǇǳǊƻǾŞ ōŀǊǾȅ ƧŜ ǘǌŜōŀ ŀƭŜǎǇƻƶ ƧŜŘƴŀ ŘƻƳƛƴŀƴǘƴƝ ŀƭŜƭŀ ǳ 

ƪŀȌŘŞƘƻ Ȋ ƻōƻǳ ȊǵőŀǎǘƴŠƴȇŎƘ ƎŜƴǻΦ 

 

P generace je tedy AABB x aabb. F1 ƧŜ ǳƴƛŦƻǊƳƴƝ όŘǾƻƧƴłǎƻōƴƝ ƘŜǘŜǊƻȊȅƎƻǘƛ AaBb) a v F2 ƴŀŎƘłȊƝƳŜ purpurovou barvu u 

jediƴŎǻ ǎ genotypem A-B-, kdy znak ς ǇǌŜŘǎǘŀǾǳƧŜ Ƨŀƪ ŘƻƳƛƴŀƴǘƴƝΣ ǘŀƪ ǊŜŎŜǎƛǾƴƝ ŀƭŜƭǳ ŘŀƴŞƘƻ ƎŜƴǳΦ 

 

.Ɲƭƻǳ ōŀǊǾǳ ƴŀŎƘłȊƝƳŜ ǘŜŘȅ ǳ ƧŜŘƛƴŎǻΣ ƪǘŜǌƝ Ƨǎƻǳ ǊŜŎŜǎƛǾƴŠ ƘƻƳƻȊȅƎƻǘƴƝ ǇǊƻ ǇǊǾƴƝ nebo pro ŘǊǳƘȇ ƎŜƴΣ ǇǌƝǇŀŘƴŠ ǇǊƻ oba 

geny. 



CŜƴƻƎŜƴŜǘƛƪŀ ȊŀǾŜŘƭŀ ǇǊƻ ǇƻǇƛǎ ƛƴǘŜǊŀƪŎƝ ǘŠŎƘǘƻ ƴŜŀƭŜƭƴƝŎƘ ƎŜƴǻ ǇƻƧŜƳ ŜǇƛǎǘłȊŜΣ ƪǘŜǊȇ ǇƻǇƛǎǳƧŜ ƴŀŘǌŀȊŜƴƻǎǘ ǳǊőƛǘŞƘƻ 

ƎŜƴƻǘȅǇǳ ƧŜŘƴƻƘƻ ƎŜƴǳ ƴŀŘ ƎŜƴƻǘȅǇŜƳ ŘǊǳƘŞƘƻ ƎŜƴǳΦ tƻƧŜƳ ŜǇƛǎǘłȊŜ ƧŜ Řƻ ǳǊőƛǘŞ ƳƝǊȅ ŀƴŀƭƻƎƛŎƪȇ ǇƻƧƳǳ dominance 

v ǇǌƝǇŀŘŠ ƛƴǘŜǊŀƪŎƝ ŀƭŜƭƴƝŎƘΦ Pojmu recesivita ƻŘǇƻǾƝŘł ƳŞƴŠ őŀǎǘƻ ǇƻǳȌƝǾŀƴȇ ǇƻƧŜƳ ƘȅǇƻǎǘłȊŜΦ 

 

{ƴȅŘŜǊ ŘǻǎƭŜŘƴȇƳ ǇƻǳȌƝǾłƴƝƳ ǇƻƧƳǳ ŜǇƛǎǘłȊŜ ǇƻǇƛǎǳƧŜ ǾǑŜŎƘƴȅ ƳƻȌƴŞ ƴŜŀƭŜƭƴƝ ƛƴǘŜǊŀƪŎŜΦ tǌƝƪƭŀŘ ǎ ōŀǊǾƻǳ ƪǾŠǘǳ ƘǊŀŎƘƻǊǳ 

ƧŜ ǇƻŘƭŜ {ƴȅŘŜǊŀ ǇǌƝƪƭŀŘŜƳ ŘǾƻƧƴłǎƻōƴŞ ǊŜŎŜǎƛǾƴƝ ŜǇƛǎǘłȊŜΣ ƪŘȅ ǊŜŎŜǎƛǾƴƝ ƘƻƳƻȊȅƎƻǘ ǇǊǾŞƘƻ ƎŜƴǳ ƧŜ ƴŀŘǌŀȊŜƴ ƧŀƪŞƳǳƪƻƭƛǾ 

ƎŜƴƻǘȅǇǳ ŘǊǳƘŞƘƻ ƎŜƴǳ ŀ ǊŜŎŜǎƛǾƴƝ ƘƻƳƻȊȅƎƻǘ ŘǊǳƘŞƘƻ ƎŜƴǳ ƧŜ ƴŀŘǌŀȊŜƴ ƧŀƪŞƳǳƪƻƭƛǾ ƎŜƴƻǘȅǇǳ ǇǊǾŞƘƻ ƎŜƴǳ Ǿ tom 

ǎƳȅǎƭǳΣ ȌŜ ƧŜ ǇƻǘƭŀőŜƴŀ ǘǾƻǊōŀ ŀƴǘƘƻƪȅŀƴǳ Ǿ ƪǾŠǘǳΦ 

 

YƭŀǎƛŎƪł ŦŜƴƻƎŜƴŜǘƛƪŀ ǇƻǇƛǎƻǾŀƭŀ ǌŀŘǳ ƴŜŀƭŜƭƴƝŎƘ ƛƴǘŜǊŀƪŎƝΣ ƪŘȅ ƴŀ ǊƻȊŘƝƭ ƻŘ {ƴȅŘŜǊŀ ōȅƭȅ ǇƻǳȌƝǾłƴȅ ǇǊƻ ƧŜŘƴƻǘƭƛǾŞ ǇǌƝǇŀŘȅ 

ǊǻȊƴŞ ǎǇŜŎƛłƭƴƝ ƴłȊǾȅΣ ƴŀǾƝŎ ǇƻǳȌƝǾŀƴŞ ƧŜŘƴƻǘƭƛǾȇƳƛ ŀǳǘƻǊȅ ƴŜƧŜŘƴƻǘƴŠΦ tǌƝƪƭŀŘ ǎ ƘǊŀŎƘƻǊŜƳ ōȇǾł őŀǎǘƻ ǳǾłŘŠƴ Ƨŀƪƻ ǇǌƝǇŀŘ 

ƪƻƳǇƭŜƳŜƴǘŀŎŜΣ ƪŘȅ ǇǊƻ ǾȊƴƛƪ ŀƴǘƘƻƪȅŀƴǳ ǎŜ ƳǳǎƝ ŘƻǇƭƶƻǾŀǘ όƪƻƳǇƭŜƳŜƴǘƻǾŀǘύ ǵőƛƴƪȅ ŘƻƳƛƴŀƴǘƴƝŎƘ ŀƭŜƭ ƻōƻǳ ƎŜƴǻΦ 

 

±ŠǘǑƛƴŀ ǳőŜōƴƛŎ ƻōŜŎƴŞ ƎŜƴŜǘƛƪȅ ǳǾłŘƝ ƳŜƴǑƝ ƴŜōƻ ǾŠǘǑƝ ǾȇőŜǘ ǇǌƝƪƭŀŘǻ ƴŜŀƭŜƭƴƝŎƘ ƛƴǘŜǊŀƪŎƝΣ ƻōǾȅƪƭŜ ǎŜ ǇǌŜŘǇƻƪƭłŘł 

ƛƴǘŜǊŀƪŎŜ ŘǾƻǳ ƎŜƴǻΣ ƪŀȌŘȇ ǎŜ ŘǾŠƳŀ ŀƭŜƭŀƳƛ ǎ ǵǇƭƴƻǳ ŘƻƳƛƴŀƴŎƝΦ 

 

tǌŜƘƭŜŘ ŦƻǊŜƳ ƛƴǘŜǊŀƪŎŜ ƴŜŀƭŜƭƴƝŎƘ ƎŜƴǻ ǎ ƻŘǇƻǾƝŘŀƧƝŎƝƳ ŦŜƴƻǘȅǇƻǾȇƳ ǑǘŠǇƴȇƳ ǇƻƳŠǊŜƳ Ǿ F2 generaci: 

 A-B- A-bb aaB- aabb 

.ŜȊ ŜǇƛǎǘłȊŜ 9 3 3 1 

5ƻƳƛƴŀƴǘƴƝ ŜǇƛǎǘłȊŜ 12 3 1 

wŜŎŜǎƛǾƴƝ ŜǇƛǎǘłȊŜ 9 3 4 

Komplementace 9 7 

5ǳǇƭƛŎƛǘŀ ōŜȊ ƪǳƳǳƭŀǘƛǾƴƝƘƻ ŜŦŜƪǘǳ 15 1 

Duplicita s ƪǳƳǳƭŀǘƛǾƴƝƳ efektem 9 6 1 

Inhibice 
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5ƻƳƛƴŀƴǘƴƝ ŜǇƛǎǘłȊŜ όмнΥоΥмύ ƴŀǎǘłǾłΣ ƪŘȅȌ ŘƻƳƛƴŀƴǘƴƝ ƎŜƴƻǘȅǇ ƧŜŘƴƻƘƻ ƭƻƪǳǎǳ ǎŜ ǊŜŀƭƛȊǳƧŜ ǾŜ ǾȇǎƭŜŘƴŞƳ ŦŜƴƻǘȅǇǳ ōŜȊ 

ohledu na genotyp v ƭƻƪǳǎǳ ŘǊǳƘŞƳΦ tƻǳȊŜ Ǿ ǇǌƝǇŀŘŠΣ ȌŜ ƻōŠ ŀƭŜƭȅ ǇǊǾŞƘƻ ƭƻƪǳǎǳ Ƨǎƻǳ ǊŜŎŜǎƛǾƴƝ όŀŀҍ), mohou se fenotypicky 

ǳǇƭŀǘƴƛǘ ƛ ŀƭŜƭȅ ŘǊǳƘŞƘƻ ƭƻƪǳǎǳΦ 

 

wŜŎŜǎƛǾƴƝ ŜǇƛǎǘłȊŜ όфΥоΥпύ ǎŜ ǳǇƭŀǘƶǳƧŜ ǘŜƘŘȅΣ ƪŘȅȌ ǊŜŎŜǎƛǾƴƝ ƎŜƴƻǘȅǇ ƧŜŘƴƻƘƻ ƭƻƪǳǎǳ ǎŜ ǊŜŀƭƛȊǳƧŜ ǾŜ ǾȇǎƭŜŘƴŞƳ ŦŜƴƻǘȅǇǳ 

bez ohledu na genotyp v ƭƻƪǳǎǳ ŘǊǳƘŞƳΦ tƻǳȊŜ Ǿ ǇǌƝǇŀŘŠΣ ȌŜ ŀƭŜǎǇƻƶ ƧŜŘƴŀ ŀƭŜƭŀ ǇǊǾŞƘƻ ƭƻƪǳǎǳ ƧŜ ŘƻƳƛƴŀƴǘƴƝ ό!ҍ), mohou 

se fenotypicky uplatnit i aleƭȅ ŘǊǳƘŞƘƻ ƭƻƪǳǎǳΦ 

 

YƻƳǇƭŜƳŜƴǘŀŎŜκŘǳǇƭƛŎƛǘƴƝ ǊŜŎŜǎƛǾƴƝ ŜǇƛǎǘłȊŜ όфΥтύ ƧŜ ǇƻǇƛǎƻǾłƴŀ Ǿ ǇǌƝǇŀŘŠΣ ȌŜ ǊŜŎŜǎƛǾƴƝ ƘƻƳƻȊȅƎƻŎƛŜ Ǿ ƪŀȌŘŞƳ Ȋ ƭƻƪǳǎǻ 

ǾŜŘŜ ƪŜ ǎǘŜƧƴŞƳǳ ŦŜƴƻǘȅǇǳΣ ǘŀƪȌŜ ƧŜŘƛƴŎƛ ǎ genotypy aaB-, A-bb a aabb. tƻƪǳŘ Ƨǎƻǳ ǎƻǳőŀǎƴŠ ǇǌƝǘƻƳƴȅ ŘƻƳƛƴŀƴǘƴƝ ŀƭŜƭȅ 

oōƻǳ ƭƻƪǳǎǻΣ ƧŜƧƛŎƘ ǵőƛƴƪȅ ǎŜ ƪƻƳǇƭŜƳŜƴǘǳƧƝ ŀ ǾȇǎƭŜŘƪŜƳ ƧŜ ƻŘƭƛǑƴȇ ŦŜƴƻǘȅǇΦ 

 

Duplicita s ƪǳƳǳƭŀǘƛǾƴƝƳ ŜŦŜƪǘŜƳ όфΥсΥмύ ƴŀǎǘłǾł ǘŜƘŘȅΣ ƧŜǎǘƭƛȌŜ ƪŀȌŘȇ Ȋ ŘƻƳƛƴŀƴǘƴƝŎƘ ƎŜƴƻǘȅǇǻ όŀǙ ǳȌ ǾŜ ŦƻǊƳŠ 

ŘƻƳƛƴŀƴǘƴƝƘƻ ƘƻƳƻȊȅƎƻǘŀ ƴŜōƻ ƘŜǘŜǊƻȊȅƎƻǘŀύ ȊƻŘǇƻǾƝŘł Ȋŀ ǇǊƻŘǳƪŎƛ ǘŞƘƻȌ Ȋƴŀƪǳ όƴŀǇǌΦ ǘǾƻǊōǳ ǳǊőƛǘŞƘƻ ƳƴƻȌǎǘǾƝ 

ǇƛƎƳŜƴǘǳύΦ tƻǘƻƳ ǎƛ ƭȊŜ ǇǌŜŘǎǘŀǾƛǘΣ ȌŜ ƧŜŘƛƴŎƛ ǎ genotypem aabb ƴŜǇǊƻŘǳƪǳƧƝ ȌłŘƴȇ ǇƛƎƳŜƴǘΣ ƧŜŘƛƴŎƛ ǎ genotypem A-bb a 

aaB- ǇǊƻŘǳƪǳƧƝ ƧŜŘƴƻǘƪƻǾŞ ƳƴƻȌǎǘǾƝ ǇƛƎƳŜƴǘǳ ŀ ǳ ƧŜŘƛƴŎǻ ǎ genotypem A-B- ǎŜ ǵőƛƴŜƪ ŘƻƳƛƴŀƴǘƴƝŎƘ ŀƭel kumuluje a 

ŘƻŎƘłȊƝ ƪ ǘǾƻǊōŠ ƴŜƧǾŠǘǑƝƘƻ ƳƴƻȌǎǘǾƝ ǇƛƎƳŜƴǘǳ όŘǾƻǳ ƧŜŘƴƻǘŜƪύΦ 

 

5ǳǇƭƛŎƛǘŀ ōŜȊ ƪǳƳǳƭŀǘƛǾƴƝƘƻ ŜŦŜƪǘǳ όмрΥмύ ƧŜ ǎǘŀǾΣ ƪŘȅ ƪŀȌŘȇ Ȋ ŘƻƳƛƴŀƴǘƴƝŎƘ ƎŜƴƻǘȅǇǻ ǾŜŘŜ ƪ ƳŀƴƛŦŜǎǘŀŎƛ ǘŞƘƻȌ ȊƴŀƪǳΣ ŀƴƛȌ 

ōȅ ǎŜ ƻǾǑŜƳ ƧŜƧƛŎƘ ǵőƛƴŜƪ ƴŠƧŀƪ ƪǳƳǳƭƻǾŀƭ ς fenotypicky ǎŜ ōǳŘƻǳ ƻŘƭƛǑƻǾŀǘ ǇƻǳȊŜ ŘǾƻƧƛǘŠ ǊŜŎŜǎƛǾƴƝ ƘƻƳƻȊȅƎƻǘƛΣ ƪǘŜǌƝ 

ƴŜƴŜǎƻǳ ŀƴƛ ƧŜŘƴǳ ȊŜ őǘȅǌ ƳƻȌƴȇŎƘ ŘƻƳƛƴŀƴǘƴƝŎƘ ŀƭŜƭΦ 

 

LƴƘƛōƛŎŜκ5ƻƳƛƴŀƴǘƴŠ-ǊŜŎŜǎƛǾƴƝ ƛƴǘŜǊŀƪŎŜ όмоΥоύ ƴŀǎǘłǾłΣ ƪŘȅȌ ŘƻƳƛƴŀƴǘƴƝ ƎŜƴƻǘȅǇ Ǿ ƧŜŘƴƻƳ ƭƻƪǳǎǳ ŀ ǊŜŎŜǎƛǾƴƝ ŦŜƴƻǘȅǇ 

v ŘǊǳƘŞƳ ƳŀƧƝ ǎǘŜƧƴȇ ǾȇǎƭŜŘƴȇ ŦŜƴƻǘȅǇΦ ± F2 ȊƝǎƪłƳŜ ǘŜŘȅ ǇƻǳȊŜ ŘǾŠ ŦŜƴƻǘȅǇƻǾŞ ǘǌƝŘȅΣ ƴŀǇǌΦ ȊŀǎǘƻǳǇŜƴŞ ƴŀ ƧŜŘƴŞ ǎǘǊŀƴŠ 

genotypy A-B-, A-bb a aabbΣ ƴŀ ǎǘǊŀƴŠ ŘǊǳƘŞ aaB-. 

 

 



5. D9bh±# ±!½.! 

 
DŜƴȅ ǳƳƝǎǘŠƴŞ Ǿ ǘŞƳȌŜ ƭƻƪǳǎǳ Ƨǎƻǳ ǎǇƻƭǳ ǾłȊłƴȅ - ǘȊǾΦ ǾŀȊōŀ ƎŜƴǻΦ bŀ ƪŀȌŘŞƳ ǇłǊǳ ƘƻƳƻƭƻƎƴƝŎƘ ŎƘǊƻƳƻǎƻƳǻ ŜȄƛǎǘǳƧŜ 

ǎǘŀōƛƭƴƝ ǎŀŘŀ ƎŜƴǻΦ DŜƴȅ ƳŀƧƝ ƴŀ ŎƘǊƻƳƻǎƻƳǳ ǇǌŜǎƴŞ ǳƳƝǎǘŠƴƝ όǎǾŞ ƭƻƪǳǎȅύΦ {ƻǳōƻǊ ƭƻƪǳǎǻ ƧŜŘƴƻƘƻ ŎƘǊƻƳƻǎƻƳƻǾŞƘƻ 

ǇłǊǳ ǘǾƻǌƝ ǾŀȊŜōƴƻǳ ǎƪǳǇƛƴǳΦ 

  

tǊƻ ƎŜƴȅ ƭƻƪŀƭƛȊƻǾŀƴŞ ƴŀ ǎƘƻŘƴŞƳ ŎƘǊƻƳƻǎƻƳǳ ǇƭŀǘƝΣ ȌŜ Řƻ ǳǊőƛǘŞ ǾȊŘłƭŜƴƻǎǘƛ ƧŜƧƛŎƘ ƭƻƪǳǎǻ ōŠƘŜƳ ƳŜƛƽȊȅ ƴŜǎŜƎǊŜƎǳƧƝ Řƻ 

ƎŀƳŜǘ ǇƻŘƭŜ ǇǊŀǾƛŘŜƭ ƳŜƴŘŜƭƻǾǎƪŞ ŘŠŘƛőƴƻǎǘƛ ƻ ƴłƘƻŘƴŞ ǎŜƎǊŜƎŀŎƛ ŎƘǊƻƳƻǎƻƳǻκƎŜƴǻΦ 

 

V Cн ƎŜƴŜǊŀŎƛ ƴŜōƻ Ǉǌƛ ȊǇŠǘƴŞƳ ƪǌƝȌŜƴƝ Ǉŀƪ ƴŀŎƘłȊƝƳŜ ƻŘƭƛǑƴŞ ŦŜƴƻǘȅǇƻǾŞ ƛ ƎŜƴƻǘȅǇƻǾŞ ǑǘŠǇƴŞ ǇƻƳŠǊȅΣ ƴŜȌ ƧŀƪŞ ōȅƭȅ 

ǇƻǇǎłƴȅ aŜƴŘŜƭŜƳΦ ±ŀȊōǳ ƳŜȊƛ ŘǾŠƳŀ ƎŜƴȅ ƧŜ ƳƻȌƴŞ ǎƭŜŘƻǾŀǘ ŀ ŘŜŦƛƴƻǾŀǘ ƴŀ ǇƻƪǳǎƴȇŎƘ ȊǾƝǌŀǘŜŎƘ όƴŜōƻ ǊƻǎǘƭƛƴłŎƘύ 

v ƘȅōǊƛŘƛȊŀőƴƝƳ Ǉƻƪǳǎǳ όǾ Cн ƎŜƴŜǊŀŎƛύ ƴŜōƻ Ǉǌƛ ȊǇŠǘƴŞƳ όǘŜǎǘƻǾŀŎƝƳ ƪǌƝȌŜƴƝ ς backcross ς Bc.). 

 

¢ŜǎǘƻǾŀŎƝ ƪǌƝȌŜƴƝ ŘǾƻƧƴłǎƻōƴŞƘƻ ƘŜǘŜǊƻȊȅƎƻǘŀ (AaBb) s dvƻƧƴłǎƻōƴȇƳ ǊŜŎŜǎƛǾƴƝƳ ƘƻƳƻȊȅƎƻǘŜƳ όŀŀōōύ ǳƳƻȌƶǳƧŜ Ǉǌƛ 

ŘƻǎǘŀǘŜőƴŞƳ Ǉƻőǘǳ ǇƻǘƻƳƪǻ ǊŜƭŀǘƛǾƴŠ ǎƴŀŘƴƻ ȊƘƻŘƴƻǘƛǘΣ ȊŘŀ Ƨǎƻǳ ǎƭŜŘƻǾŀƴŞ ƎŜƴȅ ǾŜ ǾŀȊōŠΣ ƴŜōƻ ȊŘŀ ǎŜ ǊƻȊŎƘłȊŜƧƝ Řƻ 

ƎŀƳŜǘ ǇƻŘƭŜ ǇǊŀǾƛŘƭŀ ƻ ǾƻƭƴŞ ƪƻƳōƛƴƻǾŀǘŜƭƴƻǎǘƛ ƎŜƴǻΦ 

 

IƻŘƴƻŎŜƴƝ ŦǊŜƪǾŜƴŎŜ ŦŜƴƻǘȅǇǻ Cн ƎŜƴŜǊŀŎŜ όǇƻǘƻƳƪǻ ƪǌƝȌŜƴƝ ƘŜǘŜǊƻȊȅƎƻǘǻ Cм ƎŜƴŜǊŀŎŜ ς ƛƴǘŜǊŎǊƻǎǎύ ǾȅȌŀŘǳƧŜ ǾŠǘǑƝ ǎƻǳōƻǊ 

ǇƻƪǳǎƴȇŎƘ ƧŜŘƛƴŎǻ ǾŜ ǎǊƻǾƴłƴƝ ǎ ƘƻŘƴƻŎŜƴƝƳ ǇƻƳƻŎƝ ȊǇŠǘƴŞƘƻ ƪǌƝȌŜƴƝΦ 

 

¦ ƭƛŘƝ ǾŀȊōǳ ƳŜȊƛ ƎŜƴȅ ƘƻŘƴƻǘƝƳŜ ƳŀǘŜƳŀǘƛŎƪȇƳƛ όǎǘŀǘƛǎǘƛŎƪȇƳƛύ ƳŜǘƻŘŀƳƛΦ IƻŘƴƻǘƝ ǎŜ ǊƻŘƻƪƳŜƴȅ ǊƻŘƛƴΣ ƪǘŜǊŞ ƻŘǇƻǾƝŘŀƧƝ 

ōŀŎƪŎǊƻǎǎǳ ƴŜōƻ ƛƴǘŜǊŎǊƻǎǎǳ ƘȅōǊƛŘƛȊŀőƴƝŎƘ ǇƻƪǳǎǻΦ tǊƻǘƻȌŜ ǊƻŘƛƴȅ Ƨǎƻǳ ǾŠǘǑƛƴƻǳ ƳŀƭŞΣ ǎƭǳőǳƧƝ ǎŜ Řŀǘŀ Ȋ ǾƝŎŜ ǊƻŘƛƴ ǇǊƻ 

ƴŀƭŜȊŜƴƝ ƛƴŦƻǊƳŀǘƛǾƴƝŎƘ ǾȇǎƭŜŘƪǻΦ 

 

tǊƻ ǎǘŀƴƻǾŜƴƝ ǾŀȊōȅ ǎŜ ǾȅǳȌƝǾŀƧƝ ǊǻȊƴŞ ƎŜƴŜǘƛŎƪŞ ǇƻƭȅƳƻǊŦƛǎƳȅ Ƨŀƪƻ Ƨǎƻǳ ƴŀǇǌΦ ǇƻƭȅƳƻǊŦƛǎƳȅ ǳ ƎŜƴǻ ƪǊŜǾƴŠ ǎƪǳǇƛƴƻǾŞƘƻ 

ǎȅǎǘŞƳǳ !.лΣ wƘ ƴŜōƻ ƎŜƴǻ I[! ƭƻƪǳǎǳΦ tǊƻ ǾŀȊŜōƴƻǳ ŀƴŀƭȇȊǳ Ƨǎƻǳ ǘŀƪŞ ǾȅǳȌƝǾłƴȅ ǇƻƭȅƳƻǊŦƛǎƳȅ Ǿ ŘŞƭŎŜ ǘŀƴŘŜƳƻǾȇŎƘ 

repetic nebo ƧŜŘƴƻƴǳƪƭŜƻǘƛŘƻǾŞ ǇƻƭȅƳƻǊŦƛǎƳȅ ό{btύΣ ƪǘŜǊŞ ǎŜ ƴŀǇǌΦ ǇǊƻƧŜǾƝ Ƨŀƪƻ ǇƻƭȅƳƻǊŦƛǎƳǳǎ ŘŞƭƪȅ ǊŜǎǘǊƛƪőƴƝŎƘ 

fǊŀƎƳŜƴǘǻ (RFLP). 

 

tǊƻ ǾȅǎǾŠǘƭŜƴƝ ǇǊƛƴŎƛǇǳ ƎŜƴŜǘƛŎƪŞ ǾŀȊōȅ ǎŜ ȊŀōȇǾłƳŜ ŘǾŠƳŀ ƎŜƴȅΣ ƪǘŜǊŞ ǾȅƪŀȊǳƧƝ ǇƻƭȅƳƻǊŦƛǎƳǳǎΦ ± ƴŀǑŜƳ ǇǌƝǇŀŘŠ ƻōŀ ƎŜƴȅ 

ƳŀƧƝ ŘǾŠ ƻŘƭƛǑƴŞ ŀƭŜƭȅ ς jedna z ŀƭŜƭ ƻōƻǳ ƎŜƴǻ ƧŜ ǊŜŎŜǎƛǾƴƝ ŀ ŘǊǳƘł ŘƻƳƛƴŀƴǘƴƝΦ 

 

tǌƛ ƭƻƪŀƭƛȊŀŎƛ ƎŜƴǻ ŘǾƻƧƴłǎƻōƴŞƘƻ ƘŜǘŜǊƻȊȅƎƻǘŀ ƴŀ ǎƘƻŘƴŞƳ ŎƘǊƻƳƻǎƻƳǳ ŀƭŜƭȅ ǘŠŎƘǘƻ ŘǾƻǳ ƎŜƴǻ ƳƻƘƻǳ ƴŀ ƘƻƳƻƭƻƎƴƝŎƘ 

ŎƘǊƻƳƻǎƻƳŜŎƘ ȊŀǳƧƝƳŀǘ ŘǾŠ ƻŘƭƛǑƴŞ ǇƻȊƛŎŜΦ bŀ ƧŜŘƴƻƳ ŎƘǊƻƳƻǎƻƳǳ ƳƻƘƻǳ ōȇǘ ƭƻƪŀƭƛȊƻǾŀƴŞ ŘƻƳƛƴŀƴǘƴƝ ŀƭŜƭȅ ƻōƻǳ ƎŜƴǻ 

ό! ŀ .ύ ŀ ƴŀ ƘƻƳƻƭƻƎƴƝƳ ŎƘǊƻƳƻǎƻƳǳ ǊŜŎŜǎƛǾƴƝ ŀƭŜƭȅ όŀ ŀ ōύΦ ¢ƻǘƻ ǳǎǇƻǌłŘłƴƝ ŀƭŜƭ ǎŜ ȊŀǇƛǎǳƧŜ ǾȇǊŀȊŜƳ AB/ab. bŀȊȇǾł ǎŜ 

ǾŀȊŜōƴƻǳ ŦłȊƝ cis. 5ǊǳƘł ƳƻȌƴƻǎǘ ǎŜ ƻȊƴŀőǳƧŜ Ƨŀƪƻ ǾŀȊŜōƴł ŦłȊŜ trans. ¦ǎǇƻǌłŘłƴƝ ŀƭŜƭ ƴŀ ƘƻƳƻƭƻƎƴƝŎƘ ŎƘǊƻƳƻǎƻƳŜŎƘ ǎŜ 

zapisuje Ab/aB. ½ƴŀƳŜƴł ǇǌƝǘƻƳƴƻǎǘ ŘƻƳƛƴŀƴǘƴƝ ŀƭŜƭȅ ƧŜŘƴƻƘƻ ƭƻƪǳǎǳ ŀ ǊŜŎŜǎƛǾƴƝ ŀƭŜƭȅ ŘǊǳƘŞƘƻ ƭƻƪǳǎǳ ƴŀ ǘŞƳȌŜ 

chromosomu. 

 

tƻƪǳŘ Ƨǎƻǳ ƎŜƴȅ ƧŜŘƴŞ ǾŀȊŜōƴŞ ǎƪǳǇƛƴȅ ƭƻƪŀƭƛȊƻǾŀƴŞ ƴŀ ŎƘǊƻƳƻǎƻƳǳ Řƻ ǳǊőƛǘŞ ǾȊŘłƭŜƴƻǎǘƛΣ ŘŠŘƝ ǎŜ ǳǎǇƻǌłŘłƴƝ ƧŜƧƛŎƘ ŀƭŜƭ 

őŀǎǘŠƧƛ ǎǇƻƭŜőƴŠ ƴŜȌ ƻŘǇƻǾƝŘł ƴłƘƻŘƴŞ ǎŜƎǊŜƎŀŎƛ ƎŜƴǻ Řƻ ƎŀƳŜǘΦ tǌƛ ǾŀȊōŠ ƎŜƴǻ ƴŜǇƭŀǘƝ aŜƴŘŜƭǻǾ Ȋłƪƻƴ ƻ ƴłƘƻŘƴŞ 

ǎŜƎǊŜƎŀŎƛ ƎŜƴǻ Řƻ ƎŀƳŜǘΦ 

 

tƻƪǳŘ ōȅ ƴŜŘƻŎƘłȊŜƭƻ Ǿ ǇǊƻŦłȊƛ ǇǊǾƴƝƘƻ ƳŜƛƻǘƛŎƪŞƘƻ ŘŠƭŜƴƝ ƪŜ ŎǊƻǎǎƛƴƎ-ƻǾŜǊǳ ŀ ǾȇƳŠƴŠ ƎŜƴŜǘƛŎƪŞƘƻ ƳŀǘŜǊƛłƭǳ ƳŜȊƛ 

ƘƻƳƻƭƻƎƴƝƳƛ ŎƘǊƻƳƻǎƻƳȅΣ ŘŠŘƛƭƻ ōȅ ǎŜ ǳǎǇƻǌłŘłƴƝ ŀƭŜƭ ƎŜƴǻ ƧŜŘƴŞ ǾŀȊŜōƴŞ ǎƪǳǇƛƴȅ ǾȌŘȅ ǎǇƻƭŜőƴŠΦ 

 

REKOMBINACE A ±!½.! D9b® 

Crossing-ƻǾŜǊ όǇǌŜƪǌƝȌŜƴƝύ ƴŀǎǘłǾł Ǿ ǇǊƻŦłȊƛ LΦ ƳŜƛƻǘƛŎƪŞƘƻ ŘŠƭŜƴƝ Ƨŀƪ ƳŜȊƛ ǎŜǎǘŜǊǎƪȇƳƛΣ ǘŀƪ ƳŜȊƛ ƴŜǎŜǎǘŜǊǎƪȇƳƛ 

ŎƘǊƻƳŀǘƛŘŀƳƛ ƘƻƳƻƭƻƎƴƝŎƘ ŎƘǊƻƳƻǎƻƳǻΦ ±ŜŘŜ  ƪ ǾȊłƧŜƳƴŞ ǾȇƳŠƴŠ ƎŜƴŜǘƛŎƪŞƘƻ ƳŀǘŜǊƛłƭǳ ς k ǊŜƪƻƳōƛƴŀŎƝƳΦ 

 

Pro vznik ƴƻǾŞ ƎŜƴŜǘƛŎƪŞ kombinace Ƴł ǾȇȊƴŀƳ ǇƻǳȊŜ ǊŜƪƻƳōƛƴŀŎŜ ƳŜȊƛ ƴŜǎŜǎǘŜǊǎƪȇƳƛ ŎƘǊƻƳŀǘƛŘŀƳƛΦ ±ȇǎƭŜŘŜƪ ƧŜ ƧƛƴŞ 

ǇƻǎǘŀǾŜƴƝ ŀƭŜƭΣ ƴŜȌ ƧŀƪŞ ōȅƭƻ ƴŀ ƘƻƳƻƭƻƎƴƝŎƘ ŎƘǊƻƳƻǎƻƳŜŎƘ ǊƻŘƛőǻΦ wŜƪƻƳōƛƴŀŎŜ Ƨǎƻǳ ƧŜŘƴƻǳ Ȋ ǇǌƝőƛƴΣ ȌŜ ŘŀƭǑƝ ƎŜƴŜǊŀŎŜ 

ƳǻȌŜ ƳƝǘ Ƨƛƴƻǳ ƪƻƳōƛƴŀŎƛ Ȋƴŀƪǻ ƴŜȌ ōȅƭŀ ǳ ǊƻŘƛőǻΦ tǊŀǾŘŠǇƻŘƻōƴƻǎǘ ǾȊƴƛƪǳ ŎǊƻǎǎƛƴƎ-ƻǾŜǊǳ ƳŜȊƛ ŘǾŠƳŀ ƭƻƪǳǎȅ ȊłǾƛǎƝ ƴŀ 



ƧŜƧƛŎƘ ǾȊŘłƭŜƴƻǎǘƛΦ WŜǎǘƭƛȌŜ Ƨǎƻǳ ŘǾŀ ƎŜƴȅ ƴŀ ŎƘǊƻƳƻǎƻƳǳ ǳƳƝǎǘŠƴŞ ŘƻǎǘŀǘŜőƴŠ ŘŀƭŜƪƻ ƻŘ ǎŜōŜΣ ŘƻŎƘłȊƝ ƳŜȊƛ ƴƛƳƛ ƪŜ 

crossing overu s рл ҈ ǇǊŀǾŘŠǇƻŘƻōƴƻǎǘƝΦ 

 

!ƭŜƭȅ ǘŠŎƘǘƻ ƎŜƴǻΣ ƛ ƪŘȅȌ ǎŜ ƎŜƴȅ ƴŀŎƘłȊŜƧƝ ƴŀ ǎǘŜƧƴŞƳ ŎƘǊƻƳƻǎƻƳǳΣ ǎŜƎǊŜƎǳƧƝ Řƻ ƎŀƳŜǘ ƴŜȊłǾƛǎƭŜΣ ǘƻ ȊƴŀƳŜƴł 

s ǇǊŀǾŘŠǇƻŘƻōƴƻǎǘƝ нр ҈ ǇǊƻ ƪŀȌŘƻǳ ƪƻƳōƛƴŀŎƛ ŀƭŜƭ ƻōŘƻōƴŠ Ƨŀƪƻ Ǉǌƛ ƭƻƪŀƭƛȊŀŎƛ ŘǾƻǳ ƎŜƴǻ ƴŀ ǊǻȊƴȇŎƘ ǇłǊŜŎƘ ŎƘǊƻƳƻǎƻƳǻΤ 

ŘƻŎƘłȊƝ ƪ ǾƻƭƴŞ ƪƻƳōƛƴƻǾŀǘŜƭƴƻǎǘƛ ƳŜȊƛ ŘǾŠƳŀ ƎŜƴȅΦ 

 

Mezi lokusy, ƪǘŜǊŞ Ƨǎƻǳ ōƭƝȊƪƻ ǎŜōŜΣ ŘƻŎƘłȊƝ ƪŜ ŎǊƻǎǎƛƴƎ ƻǾŜǊǳ ǎ ŦǊŜƪǾŜƴŎƝ ƻŘǇƻǾƝŘŀƧƝŎƝ ƧŜƧƛŎƘ ǾȊŘłƭŜƴƻǎǘƛΦ Vazbu mezi takto 

ǾȊŘłƭŜƴȇƳƛ ƭƻƪǳǎȅ ƴŀȊȇǾłƳŜ ǾŀȊōƻǳ ƴŜǵǇƭƴƻǳΦ 9ȄƛǎǘǳƧƝ ƛ ƭƻƪǳǎȅΣ ƳŜȊƛ ƪǘŜǊȇƳƛ ƪŜ ŎǊƻǎǎƛƴƎ-ƻǾŜǊǳ ƴŜŘƻŎƘłȊƝΣ ǾŀȊōŀ ƧŜ ǵǇƭƴł a 

ǇƻǘƻƳŎƛ ŘŠŘƝ ǾȌŘȅ ǎǘŜƧƴŞ ǳǎǇƻǌłŘłƴƝ ŀƭŜƭ Ƨŀƪƻ ƳŀƧƝ ƧŜƘƻ ǊƻŘƛőŜΦ 

 

½łƪƭŀŘƴƝ ǇƻȊƴŀǘƪȅ ƻ ǾŀȊōŠ ƎŜƴǻ ȊƻōŜŎƴƛƭ ¢Φ IΦ aƻǊƎŀƴ ς aƻǊƎŀƴƻǾȅ Ȋłƪƻƴȅ 

1. DŜƴȅ Ƨǎƻǳ ǾȌŘȅ ǳƭƻȌŜƴȅ ƴŀ ŎƘǊƻƳƻǎƻƳǳ ƭƛƴŜłǊƴŠ Ȋŀ ǎŜōƻǳΦ 

2.  DŜƴȅ ƧŜŘƴƻƘƻ ŎƘǊƻƳƻǎƻƳǳ ǘǾƻǌƝ ǾŀȊŜōƴƻǳ ǎƪǳǇƛƴǳΦ tƻőŜǘ ǾŀȊŜōƴȇŎƘ ǎƪǳǇƛƴ ƻǊƎŀƴƛǎƳǳ ƧŜ ǎƘƻŘƴȇ ǎ ǇƻőǘŜƳ ǇłǊǻ 

ƘƻƳƻƭƻƎƴƝŎƘ ŎƘǊƻƳƻǎƻƳǻ ǇǌƝǎƭǳǑƴŞƘƻ ƻǊƎŀƴƛǎƳǳΦ  

3. aŜȊƛ ƎŜƴȅ ƘƻƳƻƭƻƎƛŎƪŞƘƻ ǇłǊǳ ŎƘǊƻƳƻǎƻƳǳ ƳǻȌŜ ǇǊƻǎǘǌŜŘƴƛŎǘǾƝƳ ŎǊƻǎǎƛƴƎ-ƻǾŜǊǳ ǇǊƻōƝƘŀǘ ƎŜƴƻǾł ǾȇƳŠƴŀΦ 

Frekvence crossing-ƻǾŜǊǳ ƧŜ ǇǌƝƳƻ ǵƳŠǊƴł ǾȊŘłƭŜƴƻǎǘƛ ƎŜƴǻΦ 

 

¢ȅǘƻ Ȋłƪƻƴȅ ǘǾƻǌƝ ǘȊǾΦ ŎƘǊƻƳƻǎƻƳƻǾƻǳ ǘŜƻǊƛƛ ŘŠŘƛőƴƻǎǘƛΦ  

 

{Ɲƭŀ ǾŀȊōȅ ǾȅƧŀŘǌǳƧŜ ǇǊŀǾŘŠǇƻŘƻōƴƻǎǘΣ ȌŜ ƳŜȊƛ ŘǾŠƳŀ ƎŜƴȅ ǘŞƘƻȌ ŎƘǊƻƳƻǎƻƳǳ ǇǊƻōŠƘƴŜ crossing-over. 

 ±ȅƧŀŘǌǳƧŜƳŜ Ƨƛ ǇƻƳƻŎƝ ǊŜƪƻƳōƛƴŀőƴƝƘƻ ȊƭƻƳƪǳ ʻ όǘƘŜǘŀύ ς aƻǊƎŀƴƻǾƻ őƝǎƭƻ ς p:  

Ǉ Ґ ǇƻőŜǘ ǊŜƪƻƳōƛƴƻǾŀƴȇŎƘ ƧŜŘƛƴŎǻ κ ǇƻőŜǘ ǾǑŜŎƘ ƧŜŘƛƴŎǻ 

 

aŠǊƴł ƧŜŘƴƻǘƪŀ ƧŜ cM (centiMorgan) - ǘȊǾΦ ƳŀǇƻǾł ƧŜŘƴƻǘƪŀ Ґ м ҈ όмκмллύ ǊŜƪƻƳōƛƴŀŎƝ Ǿ ŎƘǊƻƳƻǎƻƳƻǾŞ ƻōƭŀǎǘƛ ǾȅƳŜȊŜƴŞ 

н ŘŀƴȇƳƛ ƎŜƴȅΦ 

 

Je-ƭƛ ǾȊŘłƭŜƴƻǎǘ ƳŜȊƛ ƎŜƴȅ ŘƻǎǘŀǘŜőƴŠ ǾŜƭƪłΣ ŘƻŎƘłȊƝ ǾȌŘȅ ƪŜ ŎǊƻǎǎƛƴƎ-ƻǾŜǊǳ ƳŜȊƛ ǎƭŜŘƻǾŀƴȇƳƛ ƎŜƴȅ ς ǾȇǎƭŜŘƪŜƳ ƧŜ ǎǘŜƧƴȇ 

ǇƻŘƝƭ ƎŀƳŜǘ ōŜȊ ǊŜƪƻƳōƛƴŀŎŜ ŀ ǎ ǊŜƪƻƳōƛƴŀŎƝ ʻ Ґ лΣрΦ aƛƴƛƳǳƳ ǊŜƪƻƳōƛƴŀőƴƝƘƻ ȊƭƻƳƪǳ ƧŜ л - ȌłŘƴȇ ǊŜƪƻƳōƛƴŀƴǘ Ǉǌƛ ǾŀȊōŠ 

ǵǇƭƴŞ Φ aŀȄƛƳǳƳ ƧŜ рл҈ - ǎƭŜŘƻǾŀƴŞ ƎŜƴȅ ƴŀ ǊǻȊƴȇŎƘ ŎƘǊƻƳƻǎƻƳŜŎƘ ƴŜōƻ ƛ ƴŀ ǎǘŜƧƴŞƳ ŎƘǊƻƳƻǎƻƳǳΣ ŀƭŜ ǾŜƭƳƛ ŘŀƭŜƪƻ ƻŘ 

sebe. 

 

6. GENOTYP A JEHO VARIABILITA, MUTACE A REKOMBINACE 

 
GENOTYP 

WŜ ƪƻƴƪǊŞǘƴƝ ƪƻƳōƛƴŀŎŜ ŘŠŘƛőƴȇŎƘ ǾƭƻƘΣ ǎƻǳōƻǊ ǾǑŜŎƘ ƎŜƴǻ ƧŜŘƛƴŎŜΦ 5ŀƭ ōȅ ǎŜ ǘŞȌ ŘŜŦƛƴƻǾŀǘ Ƨŀƪƻ ƎŜƴŜǘƛŎƪł ƪƻƴǎǘƛǘǳŎŜ 

jedinceΣ ƴŜōƻ ǾƝŎŜ ǎǇŜŎƛŦƛőǘŠƧƛΥ ƪƻƴƪǊŞǘƴƝ ǎŜǎǘŀǾŀ ŀƭŜƭ ƴŀ ƪƻƴƪǊŞǘƴƝƳ ƭƻƪǳǎǳ őƝ ǾƝŎŜ ƭƻƪǳǎŜŎƘΦ 

¶ tǌŜŘǎǘŀǾǳƧŜ ƎŜƴŜǘƛŎƪƻǳ ƪƻƴǎǘƛǘǳŎƛ ƻǊƎŀƴƛǎƳǳ ǊŜǇǊŜȊŜƴǘƻǾŀƴƻǳ ǎƻǳōƻǊŜƳ ŀƭŜƭ ǎǇŜŎƛŦƛŎƪȅ ǳǎǇƻǌłŘŀƴȇŎƘ Ǿ ƎŜƴƻƳǳ 

όƧǎƻǳ ǘƻ ǘŜŘȅ ǾǑŜŎƘƴȅ ƳƻƭŜƪǳƭȅ 5b! ƴŜōƻ wb! όǳ wb! ǾƛǊǻύ ȌƛǾŞ ǎƻǳǎǘŀǾȅΣ ƪǘŜǊŞ ǎŜ ǾȅȊƴŀőǳƧƝ ǊŜǇƭƛƪŀŎƝ ŀ ŘŠŘƝ ǎŜ ƴŀ 

potomstvo). 

¶  ¦ǊőǳƧŜ ǊƻȊǎŀƘ ŀ ƳƝǊǳ ŦŜƴƻǘȅǇƛŎƪȇŎƘ όǎƻǳōƻǊ ǾǑŜŎƘ Ȋƴŀƪǻύ ƳƻȌƴƻǎǘƝ ƧŜŘƛƴŎŜΦ 

 

DŜƴƻǘȅǇȅ ƧŜŘƛƴŎǻ ǘŞƘƻȌ ŘǊǳƘǳ ǎŜ Ȋ ƘƭŜŘƛǎƪŀ ƎŜƴƻƳƛŎƪȇŎƘ ǎŜƪǾŜƴŎƝ Ǿ ƎŜƴƻǾȇŎƘ ƛ ƳƛƳƻƎŜƴƻǾȇŎƘ ƻōƭŀǎǘŜŎƘ ƭƛǑƝΦ WŜŘƴƝƳ Ȋ 

ǇǌƝƪƭŀŘǻ ǾȅǎƻƪŞ ǾŀǊƛŀōƛƭƛǘȅ ƎŜƴƻǘȅǇǻ ƳŜȊƛ ƧŜŘƛƴŎƛ ƭƛŘǎƪŞ ǇƻǇǳƭŀŎŜ ƧŜ ƴŀǇǌΦ HLA lokus. 

 

MUTACE 

aǳǘŀŎŜƳƛ ǎŜ ƴŀȊȇǾŀƧƝ ƴłƘƻŘƴŞ ŘŠŘƛőƴŞ ȊƳŠƴȅ ƎŜƴƻǘȅǇǳ όƎŜƴŜǘƛŎƪŞ ƛƴŦƻǊƳŀŎŜύΦ aǳǘŀŎŜ ǾȊƴƛƪƭŞ ŘƝƪȅ ŎƘȅōŠ Ǉǌƛ ǊŜǇƭƛƪŀŎƛ 

5b! ǎŜ ƴŀȊȇǾŀƧƝ ƳǳǘŀŎŜ ǎǇƻƴǘłƴƴƝ ŀ ŘƻŎƘłȊƝ ƪ ƴƛƳ ōŜȊ ȊłǎŀƘǳ Ȋ ǾƴŠƧǑƝƘƻ ǇǊƻǎǘǌŜŘƝΦ 5b! ǇƻƭȅƳŜǊłȊŀ ƧŜ ƴŜƧŜƴ ǾŜƭƳƛ ǇǌŜǎƴłΣ 

ŀƭŜ Ƴł ƴŀǾƝŎ ƛ ǎŀƳƻƻǇǊŀǾƴƻǳ ŦǳƴƪŎƛΣ ǇǊŀǾŘŠǇƻŘƻōƴƻǎǘ ŎƘȅōȅ ǎŜ ǇƻƘȅōǳƧŜ Ǿ ǌłŘŜŎƘ ŀǎƛ 10
-7
. 

 

2Ŝǘƴƻǎǘ ƳǳǘŀŎƝ ƧŜ ǘŜŘȅ ǾŜƭƛŎŜ ƴƝȊƪłΣ ƴŀǾƝŎ ōǳƶƪȅ Ƨǎƻǳ Řƻ ƧƛǎǘŞ ƳƝǊȅ ǎŎƘƻǇƴŞ ǘȅǘƻ ŎƘȅōȅ ŘƝƪȅ ǊŜǇŀǊŀőƴƝƳ ŜƴȊȅƳǻƳ ƭƛƪǾƛŘƻǾŀǘΦ 

±ŠǘǑƛƴŀ ƳǳǘŀŎƝ ƧŜ ǘŜŘȅ ǘȊǾΦ ƛƴŘǳƪƻǾŀƴȇŎƘΣ ǘƧΦ ǾȅǾƻƭŀƴȇŎƘ ǾƴŠƧǑƝƳƛ ƳǳǘŀƎŜƴƴƝƳƛ ŦŀƪǘƻǊȅ όƳǳǘŀƎŜƴȅύ ς ǘŠƳƛ ƳǻȌŜ ōȇǘ ƴŀǇǌΦ 

ȊłǌŜƴƝ (UV, RTG), ŎƘŜƳƛŎƪŞ ƭłǘƪȅ όŀǊŜƴȅΣ ǘŠȌƪŞ ƪƻǾȅΣ ǇŜǊƻȄƛŘȅΧΦύ ŀǘŘΦ 

 

http://www.wikiskripta.eu/index.php/Hlavn%C3%AD_histokompatibilitn%C3%AD_komplex


aǳǘŀŎŜ ƳƻƘƻǳ ƴŀǎǘłǾŀǘ Ǿ ǊǻȊƴŞƳ ǊƻȊǎŀƘǳΥ 

a¦¢!/9 D9bh±; όōƻŘƻǾŞύ 

tǊƻōƝƘŀƧƝ ƴŀ ǵǊƻǾƴƛ ƳƻƭŜƪǳƭȅ 5b!Σ ǇǊƛőŜƳȌ ǇƻǎǘƛƘǳƧƝ 1 gen.  ±ȇǎƭŜŘƪŜƳ ƧŜ Ǉŀƪ ǇƻǑƪƻȊŜƴł ƴǳƪƭŜƻǘƛŘƻǾł ǎŜƪǾŜƴŎŜΣ ŘƝƪȅ 

őŜƳǳȌ ǎŜ ƳŠƴƝ ǘǊƛǇƭŜǘȅ όƪƻŘƻƴȅύ ŀ ŘƻŎƘłȊƝ ƪ ŎƘȅōŠ Ǿ ǇǊƻǘŜƻǎȅƴǘŞȊŜ όǎȅƴǘŜǘƛȊǳƧƝ ǎŜ ǵǇƭƴŠ ƧƛƴŞ ŀƳƛƴƻƪȅǎŜƭƛƴȅύΦ tƻƪǳŘ ƧŜ 

ǇƻǑƪƻȊŜƴ ƎŜƴ ǊŜƎǳƭǳƧƝŎƝ ƳƴƻȌŜƴƝ ŀ ŘƛŦŜǊŜƴŎƛŀŎƛ ōǳƶƪȅΣ ƳǻȌŜ ǘƻ ǾŞǎǘ ŀȌ ƪ ƴŜƪƻƴǘǊƻƭƻǾŀǘŜƭƴŞƳǳ ōǳƧŜƴƝ όƴłŘƻǊƻǾł 

ƻƴŜƳƻŎƴŠƴƝύΦ 

 

aǻȌŜ ŘƻƧƝǘ ƪŜΥ 

¶ ȊƳŠƴŠ Ǉƻőǘǳ ōŀȊƝ:  

мΦ  ŀŘƛŎƛ όȊŀǌŀȊŜƴƝ ƴŀŘōȅǘŜőƴŞƘƻ ǇłǊǳ ƴǳƪƭŜƻǘƛŘǻύ  

нΦ ŘŜƭŜŎƛ όȊǘǊłǘŀ ǇłǊǳ ƴǳƪƭŜƻǘƛŘǻύ  

¶ ȊƳŠƴŠ ǇƻǌŀŘƝ ƴŠƪƻƭƛƪŀ ƴǳƪƭŜƻǘƛŘƻǾȇŎƘ ǇłǊǻ όƛƴǘǊŀƎŜƴƻǾȇ ŎǊƻǎǎƛƴƎ-over)  

¶  ȊŀǌŀȊŜƴƝ ƧƛƴŞƘƻ ƴǳƪƭŜƻǘƛŘǳ ς konverze όȊłƳŠƴŀύ  

¶  ȊƳŠƴŠ ǘȅǇǳ ōŀȊƝ ς transverse  

¶ transice  

¶ ǇƻǑƪƻȊŜƴƝ ŎƘŜƳƛŎƪŞ ǎǘǊǳƪǘǳǊȅ ƴŠƪǘŜǊŞ őłǎǘƛ ƳƻƭŜƪǳƭȅ ƴǳƪƭŜƻǘƛŘǳ 

 

a¦¢!/9 /Iwhah{hah±; όŎƘǊƻƳƻǎƻƳłƭƴƝ ŀōŜǊŀŎŜύ 

5ƻŎƘłȊƝ Ǉǌƛ ƴƛŎƘ ƪŜ ȊƳŠƴŠ Ǉƻőǘǳ ƴŜōƻ ǎǘǊǳƪǘǳǊȅ ŎƘǊƻƳƻǎƻƳǻ ς ƴŀǇǌΦ Ǉǌƛ ŎǊƻǎǎƛƴƎ ƻǾŜǊǳΥ ŎƘǊƻƳƻǎƻƳƻǾŞ ǵƭƻƳƪȅ ǎŜ ǑǇŀǘƴŠ 

ǎǇƻƧǳƧƝΤ ƳǻȌŜ ŀƭŜ ŘƻƧƝǘ ƛ ƪŜ ȊǘǊłǘŠ ŎŜƭŞƘƻ ōƭƻƪǳΦ ¢ȅǘƻ ƳǳǘŀŎŜ ǇƻǊǳǑǳƧƝ ǇǊǻōŠƘ ƳŜƛƽȊȅ ŀ ȊǇǻǎƻōǳƧƝ ƴŜŦǳƴƪőƴƻǎǘ ƎŀƳŜǘΦ 

 

Druhy: 

1. ŘŜƭŜŎŜ όȊǘǊłǘŀ őłǎǘƛ ŎƘǊƻƳƻȊƻƳǳύ  

2. ƛƴǾŜǊȊŜ όǇǌŜǾǊłŎŜƴƝ őłǎǘƛ ŎƘǊƻƳƻȊƻƳǳύ  

3. duplikacŜ όȊŘǾƻƧŜƴƝ őłǎǘƛ ŎƘǊƻƳƻȊƻƳǳύ  

4. ǘǊŀƴǎƭƻƪŀŎŜ όǇǌƛǇƻƧŜƴƝ őłǎǘƛ ŎƘǊƻƳƻȊƻƳǳ ƴŀ ŎƘǊƻƳƻȊƻƳ ǑǇŀǘƴȇύ  

5. fragmentace (rozpad chromozomu na fragmenty) 

 

a¦¢!/9 D9bhah±; 

5ƻŎƘłȊƝ ƪŜ ȊƳŠƴŠ ǎŀƳƻǘƴŞƘƻ ƎŜƴƻƳǳΦ ±ŠǘǑƛƴƻǳ ƧŘŜ ōǳř ƻ ȊƴłǎƻōŜƴƝ ŎŜƭŞ ŎƘǊƻƳƻǎƻƳƻǾŞ ǎŀŘȅ όŜǳǇƭƻƛŘƛŜ Ґ polyploidie = 

ƧŜŘƛƴŜŎ ƧŜ оƴ ƴŜōƻ ƛ ǾƝŎŜΧύΣ ƴŜōƻ ƪŜ ȊƳŠƴŠ Ǉƻőǘǳ ƧŜŘƴƻǘƭƛǾȇŎƘ ŎƘǊƻƳƻǎƻƳǻ ȊŜ ǎŀŘȅ όŀƴŜǳǇƭƻƛŘƛŜύΦ 

 

Podle typu ǇƻǎǘƛȌŜƴȇŎƘ ōǳƴŠƪ ǊƻȊŜȊƴłǾłƳŜ ƳǳǘŀŎŜΥ 

1. ǎƻƳŀǘƛŎƪŞ ς ƴŜǇǌŜƴłǑƝ ǎŜ ƳŜȊƛ ǇƻǘƻƳƪȅ  

2. ƎŀƳŜǘƛŎƪŞ 

 

Podle mechanismu ǾȊƴƛƪǳ ǊƻȊŜȊƴłǾłƳŜ ƳǳǘŀŎŜΥ 

1. spƻƴǘłƴƴƝ  

2. ƛƴŘǳƪƻǾŀƴŞ 

 

REKOMBINACE 

tǌŜŘǇƻƪƭŀŘŜƳ ŜǾƻƭǳŎŜ ƧŜ ǾŀǊƛŀōƛƭƛǘŀΦ DŜƴŜǘƛŎƪƻǳ ǾŀǊƛŀōƛƭƛǘǳ ȊǾȅǑǳƧŜ ƳǳǘŀŎŜΣ ǊŜƪƻƳōƛƴŀŎŜ ŀ ƎŜƴƻǾȇ ǘƻƪΦ wŜƪƻƳōƛƴŀŎŜ ƧŜ 

ǇǌŜǎƪǳǇŜƴƝ 5b! ƳŀǘŜǊƛłƭǳ ƳŜȊƛ ƧƛȌ ŜȄƛǎǘǳƧƝŎƝƳƛ ŀƭŜƭŀƳƛ όŦƻǊƳŀƳƛ ƎŜƴǻύ Ȋŀ ǾȊƴƛƪǳ ŀƭŜƭ ƴƻǾȇŎƘΦ ¢ƝƳǘƻ ǇǊƻŎŜǎŜƳ ǾȊƴƛƪŀƧƝ ƴƻǾƝ 

ƧŜŘƛƴŎƛ ǎ ƪƻƳōƛƴŀŎŜƳƛ ŀƭŜƭ ƻŘƭƛǑƴȇƳƛ ƻŘ ƪƻƳōƛƴŀŎƝ ƧŜƧƛŎƘ ǊƻŘƛőǻΦ 5ŠƧŜ ǎŜ ǘŀƪ Ǿ ŘǻǎƭŜŘƪǳ ǾƻƭƴŞ ƪƻƳōƛƴƻǾŀǘŜƭƴƻǎǘƛ ƴŜōƻ 

crossing-overu. 

 

7. D9bh¢¸t ! twh{¢y95N 

 
Gen ƧŜ ǵǎŜƪ ǇƻƭȅƴǳƪƭŜƻǘƛŘƻǾŞƘƻ ǌŜǘŠȊŎŜΣ ƪǘŜǊȇ ƪƽŘǳƧŜ ǇǊƛƳłǊƴƝ ǎǘǊǳƪǘǳǊǳ ǇŜǇǘƛŘǳ Ƨŀƪƻ ǘǊŀƴǎƭŀőƴƝƘƻ ǇǊƻŘǳƪǘǳ ƴŜōƻ ǎŜ 

ǇǌŜǇƛǎǳƧŜ Řƻ ǇǊƛƳłǊƴƝ ǎǘǊǳƪǘǳǊȅ ƳƻƭŜƪǳƭ wb!Σ ƧŜȌ ƴŜǇƻŘƭŞƘŀƧƝ ǘǊŀƴǎƭŀŎƛΦ 

 

Alela ƧŜ ƪƻƴƪǊŞǘƴƝ ŦƻǊƳŀ ƎŜƴǳΣ ǳǊőŜƴł ƪƻƴƪǊŞǘƴƝ ǎŜƪǾŜƴŎƝ ƴǳƪƭŜƻǘƛŘǻ ŀ ƻŘǇƻǾŠŘƴł Ȋŀ ƪƻƴƪǊŞǘƴƝ ŦƻǊƳǳ όƪǾŀƭƛǘǳ őƛ ƳƝǊǳύ ƧƝƳ 

ƪƽŘƻǾŀƴŞƘƻ ȊƴŀƪǳΤ ǊǻȊƴŞ ƎŜƴȅ ŜȄƛǎǘǳƧƝ Ǿ ƎŜƴƻŦƻƴŘŜŎƘ ǇƻǇǳƭŀŎƝ Ǿ ǊǻȊƴȇŎƘ ŀ ƴŠƪŘȅ ǾŜ ȊƴŀőƴȇŎƘ ǇƻőǘŜŎƘ ŀƭŜƭΤ ƛƴŦƻǊƳŀŎŜ 

ƴŜǎŜƴł ǾŠǘǑƛƴƻǳ ƎŜƴǻ ǎŜ ǇǊƻƧŜǾǳƧŜ ǾŜ ǾƝŎŜ ƴŜȌ ƧŜŘƴƻƳ Ȋƴŀƪǳ ƻǊƎŀƴƛǎƳǳ - ǇƭŜƛƻǘǊƻǇƴƝ ƎŜƴƻǾȇ ŜŦŜƪǘΦ 



Genotyp ƧŜ ǎƻǳōƻǊ ǾǑŜŎƘ ŀƭŜƭ ƻǊƎŀƴƛǎƳǳΤ ƎŜƴƻǘȅǇ ǎƻǳƘǊƴŠ ǳǊőǳƧŜ ǊƻȊǎŀƘ őƛ ƳƝǊǳ ŦŜƴƻǘȅǇƻǾȇŎƘ ƳƻȌƴƻǎǘƝ ƻǊƎŀƴƛǎƳǳΦ  

 

YƻƴƪǊŞǘƴƝ ŦŜƴƻǘȅǇ Ǉŀƪ όƴŀ ȊłƪƭŀŘŠ ȊŘŠŘŠƴŞƘƻ ƎŜƴƻǘȅǇǳύ ŘƻǘǾłǌƝ ǇǊƻǎǘǌŜŘƝΣ ǾŜ ƪǘŜǊŞƳ ƧŜŘƛƴŜŎ ȌƛƧŜΦ 

 

±½¢!I D9bh¢¸t¦ ! twh{¢y95N 

CŀƪǘƻǊȅ ǾƴŠƧǑƝƘƻ ǇǊƻǎǘǌŜŘƝ ƳƻƘƻǳ ƴŠƪǘŜǊŞ őłǎǘƛ ƎŜƴŜǘƛŎƪŞƘƻ ǇǊƻƎǊŀƳǳ ƻǊƎŀƴƛǎƳǳ όǇǊƻǎǘǌŜŘƴƛŎǘǾƝƳ ƧŜƘƻ ǊŜƎǳƭŀőƴƝŎƘ 

ǎȅǎǘŞƳǻύ ōǳř ǊŜƎǳƭƻǾŀǘΣ ƴŜōƻ ǊŜǇǊƛƳƻǾŀǘΤ ƳƻƘƻǳ ƧŜƧ ǾǑŀƪ ǘŀƪŞ ƳƻŘƛŦƛƪƻǾŀǘ ς ƻǾƭƛǾƴƛǘ ǾȇǎƭŜŘƴƻǳ ŦƻǊƳǳ ȊƴŀƪǳΦ 

 

¦ǊőƛǘŞ ǇŀǘƻƭƻƎƛŎƪŞ ŦƻǊƳȅ ƴŠƪǘŜǊȇŎƘ Ȋƴŀƪǻ ƻǊƎŀƴƛǎƳǳ Ǉŀƪ ǾȊƴƛƪŀƧƝ ǇǌŜŘŜǾǑƝƳ ƴŀ ȊłƪƭŀŘŠ ǇǻǎƻōŜƴƝ ǾƴŠƧǑƝŎƘ ŦŀƪǘƻǊǻΣ ƎŜnotyp 

ƧŜ ƻǾƭƛǾƶǳƧŜ ƧŜƴ Ƴŀƭƻǳ ƳŠǊƻǳΦ 

 

hōŜŎƴŠ ǇƭŀǘƝΥ ƎŜƴƻǘȅǇ Ҍ ǇǊƻǎǘǌŜŘƝ Ґ ŦŜƴƻǘȅǇ 

 

aƝǊŀΣ ƪǘŜǊƻǳ ƧŜ Řŀƴȇ Ȋƴŀƪ ǾŜ ǎǾŞ ŦƻǊƳŠ ǳǊőŜƴ ŘŠŘƛőƴŠΣ ǎŜ ƪǾŀƴǘƛǘŀǘƛǾƴŠ ǾȅƧŀŘǌǳƧŜ Ƨŀƪƻ ƧŜƘƻ ŘŠŘƛǾƻǎǘ (heritabilita). 

 

bŜƧǾŠǘǑƝ ǾƭƛǾ ƳŀƧƝ ŦŀƪǘƻǊȅ ǇǊƻǎǘǌŜŘƝ ƻōŜŎƴŠ ƴŀ ƳŀƴƛŦŜǎǘŀŎƛ Ȋƴŀƪǻ ǇƻƭȅƎŜƴƴƝŎƘΣ ǘƧΦ ƪǾŀƴǘƛǘŀǘƛǾƴƝŎƘ ς ǘȅ Ƨǎƻǳ ǾŜƭƳƛ ǇƭŀǎǘƛŎƪŞ ŀ 

ƧŜƧƛŎƘ ǾŀǊƛŀōƛƭƛǘŀ ǳ ǊǻȊƴȇŎƘ ƧŜŘƛƴŎǻ Ƴł ǘŜŘȅ ŘǾŀ ȊŘǊƻƧŜΥ ǾƴŠƧǑƝ όŦŀƪǘƻǊȅ ǇǊƻǎǘǌŜŘƝύ ŀ ǾƴƛǘǌƴƝ όƪƻƴǎǘƛǘǳŎƛ ǇǌƝǎƭǳǑƴŞƘƻ 

ǇƻƭȅƎŜƴƴƝƘƻ ǎȅǎǘŞƳǳ Ǿ ƎŜƴƻǘȅǇǳύΦ 

 

½ƴŀƪȅ ƳƻƴƻƎŜƴƴŠ ŘŜǘŜǊƳƛƴƻǾŀƴŞΣ ǘƧΦ Ȋƴŀƪȅ ƪǾŀƭƛǘŀǘƛǾƴƝΣ Ƨǎƻǳ ǇǊƻǎǘǌŜŘƝƳ ƳƴƻƘŜƳ ƳŞƴŠ ƻǾƭƛǾƴƛǘŜƭƴŞΦ 

 

8., 10. 5=5L2bh{¢ a¦[¢LC!Y¢hwL#[bN/I ½b!Y® ! /Ihwh.Σ a¦[¢LC!Y¢hwL#[b= 

th5aNb=b; ½b!Y¸ ¦ 2[h±=Y! 

 
aǳƭǘƛŦŀƪǘƻǊƛłƭƴƝ ŘŠŘƛőƴƻǎǘ  

¶ bŀ ǾȊƴƛƪǳ ŎƘƻǊƻō ǎŜ ǇƻŘƝƭƝ ǾƝŎŜ ŦŀƪǘƻǊǻ όƎŜƴŜǘƛŎƪȇŎƘ ƛ ƴŜƎŜƴŜǘƛŎƪȇŎƘύΦ 

¶ ¨őŀǎǘ ƎŜƴŜǘƛŎƪŞ ǎƭƻȌƪȅ ƧŜ ǳ ǊǻȊƴȇŎƘ Ȋƴŀƪǻ ǊǻȊƴŠ ŘǻƭŜȌƛǘłΦ 

¶ h ǾȊƴƛƪǳ ǘŀƪŞ ǊƻȊƘƻŘǳƧŜ ƛ styl ȌƛǾƻǘŀΦ 

¶ ½ŀƭƻȌŜƴŀ ƴŀ ƛƴǘŜǊŀƪŎƛ ƎŜƴǻ ǾŜƭƪŞƘƻ ǵőƛƴƪǳ Ҧ major geny, s ǇƻƭȅƎŜƴƴƝƳ ǎȅǎǘŞƳŜƳ Ҍ ǊǻȊƴŠ ƛƴǘŜƴȊƛǾƴƝ ǇǻǎƻōŜƴƝ 

ŦŀƪǘƻǊǻ ǇǊƻǎǘǌŜŘƝΦ 

¶ KaǊŘƛƻǾŀǎƪǳƭłǊƴƝ ŎƘƻǊƻōȅΦ 

 
tƻƭȅƎŜƴƴƝ ŘŠŘƛőƴƻǎǘ 

¶ bŀ ŦƛƴłƭƴƝ ǇƻŘƻōŠ Ȋƴŀƪǳ ǎŜ ǇƻŘƝƭƝ ǾƝŎŜ ƎŜƴǻΣ ƳŜȊƛ ƪǘŜǊȇƳƛ ƳƻƘƻǳ ōȇǘ ǊǻȊƴŠ ǎƭƻȌƛǘŞ ƛƴǘŜǊŀƪŎŜ ς ƧŜƴ ƳƛƴƛƳłƭƴŠ 
ƻǾƭƛǾƶƻǾłƴȅ ȊŜǾƴƝƳ ǇǊƻǎǘǌŜŘƝƳΦ 

¶ YŀȌŘȇ Ȋ ƎŜƴǻ Ƴł ǎłƳ ƻ ǎƻōŠ Ƴŀƭȇ ǵőƛƴŜƪ ƴŀ ŦŜƴƻǘȅǇ Ҧ minor geny. 

¶ CŜƴƻǘȅǇƻǾŞ Ȋƴŀƪȅ ōȇǾŀƧƝ ƳŠǌƛǘŜƭƴŞ Ҧ ƪǾŀƴǘƛǘŀǘƛǾƴƝ ƎŜƴŜǘƛƪŀΦ 

¶ .ŀǊǾŀ ƻőƝΦ 
 
aǳƭǘƛŦŀƪǘƻǊƛłƭƴŠ ŘŠŘƛőƴŞ Ȋƴŀƪȅ ƴŜƳŀƧƝ ǘȅǇƛŎƪȇ rodokmenΣ ǊƛȊƛƪŀ ǇƻǎǘƛȌŜƴƝ ǇǊƻ ǇǌƝōǳȊƴŞ Ƨǎƻǳ ǇǌƝƳƻ ȊłǾƛǎƭł ƴŀΥ 

¶ ŦǊŜƪǾŜƴŎƛ ŎƘƻǊƻōȅ Ǿ ŘŀƴŞ ǇƻǇǳƭŀŎƛΤ  

¶ ƪƻŜŦƛŎƛŜƴǘǳ ǇǌƝōǳȊƴƻǎǘƛ ƪ ǇƻǎǘƛȌŜƴŞƳǳΤ  

¶  Ǉƻőǘǳ ǇƻǎǘƛȌŜƴȇŎƘ ǇǌƝōǳȊƴȇŎƘΤ  

¶  ǎǘǳǇƴƛ ȊłǾŀȌƴƻǎǘƛ ǇƻǎǘƛȌŜƴƝΤ  

¶  ǇƻƘƭŀǾƝΣ Ǿ ǇǌƝǇŀŘŠ ƪŘȅ Ƨǎƻǳ ǇƻǇǳƭŀőƴƝ őŜǘƴƻǎǘƛ ǇƻǎǘƛȌŜƴƝ ƳǳȌǻ ŀ ȌŜƴ ǊǻȊƴŞΤ  

¶  ŦŀƪǘƻǊŜŎƘ ǇǊƻǎǘǌŜŘƝΦ 

 

9ŘǿŀǊŘǎǻǾ ǾȊƻǊŜŎ ǾȅƧŀŘǌǳƧŜ ƻŘƘŀŘ ǊƛȊƛƪŀ ǇƻǎǘƛȌŜƴƝ ǳ ǇǌƝōǳȊƴȇŎƘ ǇƻǎǘƛȌŜƴŞƘƻ ƧŜŘƛƴŎŜ ς riziko ǇƻǎǘƛȌŜƴƝ Ǌ Ґ Ҟ ǊŜƭŀǘƛǾƴƝ 

őŜǘƴƻǎǘ ŎƘƻǊƻōȅ Ǿ ǇƻǇǳƭŀŎƛΦ ±ȊƻǊŜŎ ǇƭŀǘƝ ǇǊƻ ǇǌƝōǳȊƴŞ ǇǊǾŞƘƻ ǎǘǳǇƴŠ όǊƻŘƛőŜκŘŠǘƛΤ ǎƻǳǊƻȊŜƴŎƛύΦ ½ŀ ǇǌŜŘǇƻƪƭŀŘǳΣ ȌŜ ƧŜ 

ǇƻǎǘƛȌŜƴƻ ǾƝŎŜ ǇǌƝōǳȊƴȇŎƘ ǇǊǾŞƘƻ ǎǘǳǇƴŠ ƻǎƻōȅΣ ǇǊƻ ƪǘŜǊƻǳ ƧŜ ǇƻőƝǘłƴŀ ǇǊƻƎƴƽȊŀΣ ƴłǎƻōƝ ǎŜ ǾȇǎƭŜŘŜƪ ƧŜƧƛŎƘ ǇƻőǘŜƳΦ 

 

bŀǇǌƝƪƭŀŘΥ ƻǘŜŎ ŀ ǎȅƴ ǘǊǇƝ ǎƘƻŘƴƻǳ ±±±Σ ǎǘŜƧƴƻǳ ǾȇǾƻƧƻǾƻǳ ǾŀŘƻǳ ǘǊǇŠƭŀ ǘŀƪŞ ƻǘŎƻǾŀ ƳŀǘƪŀΦ WŀƪŞ ƧŜ ǊƛȊƛƪƻΣ ȌŜ ŘŀƭǑƝ ŘƝǘŠ ǎŜ 

ƴŀǊƻŘƝ ǎ ǘƻǳǘŞȌ ±±±Κ 2Ŝǘƴƻǎǘ Ǿȇǎƪȅǘǳ ǘŞǘƻ ǾŀŘȅ ƧŜ Ǿ populaci 0,09 %. 

Ǌ Ґ ҞлΣлллф Ȅ н Ґ лΣлс Ґ 6 % 



a¦[¢LC!Y¢hwL#[b= th5aNb=b; ±!5¸ ! /Ihwh.¸ 2[h±=Y! 

K ƴŜƧőŀǎǘŠƧǑƝƳ ǇƻǊǳŎƘłƳ ȊŘǊŀǾƝ ǇŀǘǌƝ ƳǳƭǘƛŦŀƪǘƻǊƛłƭƴŠ ŘŠŘƛőƴŞ ŎƘƻǊƻōȅ όǇƻƭȅƎŜƴƴŠ ŘŠŘŠƴŞ ȊƴŀƪȅύΣ ƻǾƭƛǾƴŠƴŞ ȊŜǾƴƝƳƛ ǾƭƛǾȅΦ 

¿ƛǾƻǘƴƝ ǎǘȅƭ ǇǊƻƪŀȊŀǘŜƭƴŠ ƻǾƭƛǾƶǳƧŜ ǾȊƴƛƪ ƪŀǊŘƛƻǾŀǎƪǳƭłǊƴƝŎƘ ŎƘƻǊƻō όŀǘŜǊƻǎƪƭŜǊƽȊȅΣ ƛƴŦŀǊƪǘǳ ƳȅƻƪŀǊŘǳΣ ƳƻȊƪƻǾŞ ƳǊǘǾƛŎŜ, 

ƘȅǇŜǊǘŜƴȊŜύ ŀ ƴŠƪǘŜǊȇŎƘ ǘȅǇǻ ƴłŘƻǊƻǾȇŎƘ ƻƴŜƳƻŎƴŠƴƝΦ ±Ȋƴƛƪ ǘŠŎƘǘƻ ŎƘƻǊƻō ǵȊŎŜ ǎƻǳǾƛǎƝ ǎ ǾƭƛǾȅ ȌƛǾƻǘƴƝƘƻ ǇǊƻǎǘǌŜŘƝΦ 

YŀǊŘƛƻǾŀǎƪǳƭłǊƴƝ ŎƘƻǊƻōȅ ŀ ƴłŘƻǊƻǾł ƻƴŜƳƻŎƴŠƴƝ ƭȊŜ ǇƻǾŀȌƻǾŀǘ Ȋŀ ƴŜƳƻŎƛ ƘǊƻƳŀŘƴŞƘƻ ǾȇǎƪȅǘǳΦ 

 

V ƴŀǑƝ ǊŜǇǳōƭƛŎŜ Ƨǎƻǳ ƪŀǊŘƛƻǾŀǎƪǳƭłǊƴƝ ƴŜƳƻŎƛ ǇǌƝőƛƴƻǳ ǾƝŎŜ ƴŜȌ 50 % ǵƳǊǘƝΣ ƻōƧŜǾǳƧƝ ǎŜ ǾŜ ǎǘłƭŜ ƴƛȌǑƝƳ ǾŠƪǳΦ aŜȊƛ 

ƪŀǊŘƛƻǾŀǎƪǳƭłǊƴƝ ƻƴŜƳƻŎƴŠƴƝ ǇŀǘǌƝ ŀǘŜǊƻǎƪƭŜǊƽȊŀ όǎ ǇǊƻƧŜǾȅ Ƨŀƪƻ Ƨǎƻǳ ƛƴŦŀǊƪǘ ƳȅƻƪŀǊŘǳΣ ŀƴƎƛƴŀ ǇŜŎǘƻǊƛǎΣ ǎǊŘŜőƴƝ ŀǊȅǘƳƛŜΣ 

ƳƻȊƪƻǾŞ ǇǌƝƘƻŘȅΣ ǇƻǎǘƛȌŜƴƝ ŎŞǾ ŘƻƭƴƝŎƘ ƪƻƴőŜǘƛƴύ ŀ ŘłƭŜ ƴŀǇǌƝƪƭŀŘ ƘȅǇŜǊǘŜƴȊŜΦ wƛȊƛƪƻǾŞ ŦŀƪǘƻǊȅ ǘŠŎƘǘƻ ƻƴŜƳƻŎƴŠƴƝ Ƨǎƻǳ 

ǾȇȌƛǾŀ όƴŀǇǌΦ ŎƘƻƭŜǎǘŜǊƻƭΣ bŀ/ƭύΣ ƻōŜȊƛǘŀΣ ƪǳǌłŎǘǾƝΣ ƴƝȊƪł ǘŠƭŜǎƴł ŀƪǘƛǾƛǘŀΣ ǎǘǊŜǎΣ ŦŀƪǘƻǊȅ ƎŜƴŜǘƛŎƪŞΣ ŘłƭŜ ǾŠƪ ŀ ǇƻƘƭŀǾƝΦ 

hƴŜƳƻŎƴŠƴƝ ȊƘƻǳōƴȇƳƛ ƴłŘƻǊȅ ȊłǾƛǎƝ Ǿȅǎƻƪƻǳ ƳŠǊƻǳ ƴŀ ǇǊƻǎǘǌŜŘƝΦ tƻǘǾǊȊǳƧƝ ǘƻ ƎŜƻƎǊŀŦƛŎƪŞ ǊƻȊŘƝƭȅ ǾŜ Ǿȇǎƪȅǘǳ Ƨŀƪ 

ŦǊŜƪǾŜƴŎŜΣ ǘŀƪ ǘȅǇǳ ƴłŘƻǊǳΦ ±ƭƛǾ ǇǊƻǎǘǌŜŘƝ ǇƻǘǾǊȊǳƧƝ ǎǘǳŘƛŜ ƴŀ ƳƛƎǊŀƴǘŜŎƘ ŀ ǎǘǳŘƛŜΣ ƪǘŜǊŞ ǎƭŜŘǳƧƝ Ǿȇǎƪȅǘ ƴłŘƻǊƻǾȇŎƘ 

ƻƴŜƳƻŎƴŠƴƝ Ǿ ȊłǾƛǎƭƻǎǘƛ ƴŀ őŀǎƻǾȇŎƘ ŜǘŀǇłŎƘΦ 

 

5ŀƭǑƝƳ ǇǌƝƪƭŀŘŜƳ ŎƘƻǊƻōȅ ǎƻǳǾƛǎŜƧƝŎƝ ǎŜ ǎǘǌŜŘƴƝƳ ǾŠƪŜƳ ƧŜ cukrovka II. typu ς non-ƛƴǎǳƭƛƴ ŘŜǇŜƴŘŜƴǘƴƝ ŘƛŀōŜǘŜǎ ƳŜƭƭƛǘǳǎ 

ό5aύΣ ƪǘŜǊȇ ǇƻǎǘƛƘǳƧŜ ƴŜƧőŀǎǘŠƧƛ ƻǎƻōȅ ǎ ƴŀŘǾłƘƻǳ ŀ ƻǎƻōȅ ƻōŞȊƴƝΦ WŜ ǎǇƻƧŜƴ ǎ ǌŀŘƻǳ ŘŀƭǑƝŎƘ ƳŜǘŀōƻƭƛŎƪȇŎƘ ƻŘŎƘȅƭŜƪΦ DM II. 

typu ȊƴŀƳŜƴł ǇƻǎǘǳǇƴƻǳ ȊǘǊłǘǳ ǎŎƘƻǇƴƻǎǘƛ ōǳƴŠƪ ǊŜŀƎƻǾŀǘ ƴŀ ƛƴȊǳƭƝƴ ȊǇǻǎƻōŜƴƻǳ ǎƴƝȌŜƴƝƳ Ǉƻőǘǳ ōǳƴŠőƴȇŎƘ ǊŜŎŜǇǘƻǊǻ 

ǇǊƻ ƛƴȊǳƭƛƴΦ ¢ŀƪ ƛ Ǉǌƛ ǾȅǎƻƪȇŎƘ ƘƭŀŘƛƴłŎƘ ŎƛǊƪǳƭǳƧƝŎƝƘƻ ƛƴȊǳƭƝƴǳ ǾȊƴƛƪł ƧŜƘƻ ǊŜƭŀǘƛǾƴƝ ƴŜŘƻǎǘŀǘŜƪΦ 

 

YƭƛƴƛŎƪł ƳŀƴƛŦŜǎǘŀŎŜ ȊłǾƛǎƝ ƴŀ ǾŠƪǳΦ WŜ ƻǾƭƛǾƴŠƴŀ Ƨŀƪ ƎŜƴŜǘƛŎƪƻǳ ŘƛǎǇƻȊƛŎƝΣ ǘŀƪ ǇǊƻǎǘǌŜŘƝƳΦ DŜƴŜǘƛŎƪƻǳ ŘƛǎǇƻȊƛŎƛ ƪƭƛŜƴǘŀ 

mǻȌŜƳŜ ƘƻŘƴƻǘƛǘ ƴŀ ȊłƪƭŀŘŠ ƎŜƴŜŀƭƻƎƛŎƪȇŎƘ ǵŘŀƧǻ ŀ ǾȇǎƭŜŘƪǻ ƭŀōƻǊŀǘƻǊƴƝŎƘ ǾȅǑŜǘǌŜƴƝΦ ±ȇǑŜ ǳǾŜŘŜƴł ǊƛȊƛƪŀ ȊłǾƛǎƝ ȊŜƧƳŞƴŀ 

na frekvenci znaku v ǇƻǇǳƭŀŎƛΣ Ǉƻőǘǳ ŀ ȊłǾŀȌƴƻǎǘƛ ǇƻǎǘƛȌŜƴƝ ǇǌƝōǳȊƴȇŎƘΦ tǌƛ ǇƻǎǘƛȌŜƴƝ ǇǌƝōǳȊƴȇŎƘ ǇǊǾƴƝƘƻ ǎǘǳǇƴŠ ƳǻȌŜƳŜ 

ǇƻǳȌƝǘ ǇǊƻ ƘƻŘƴƻŎŜƴƝ ǊƛȊƛƪŀ ƪƭƛŜƴǘŀ 9ŘǿŀǊŘǎǻǾ ǾȊƻǊŜŎΦ  

 

IƻŘƴƻŎŜƴƝ ŘƻǇƭƶǳƧŜ ȊłǘŠȌƻǾȇ ǘŜǎǘ όhD¢¢ ς ƻǊłƭƴƝ ƎƭǳƪƽȊƻǾȇ ǘƻƭŜǊŀƴőƴƝ ǘŜǎǘύΣ Ǉǌƛ ƪǘŜǊŞƳ  Ǉƻ ǇƻŘłƴƝ ǾŠǘǑƝƘƻ ƳƴƻȌǎǘǾƝ ƎƭǳƪƽȊȅ 

ǎƭŜŘǳƧŜƳŜ ƘƭŀŘƛƴǳ ƎƭǳƪƽȊȅ Ǿ ƪǊǾƛ ŀ ǊȅŎƘƭƻǎǘ ƧŜƧƝƘƻ ƴłǾǊŀǘǳ ƪ ƴƻǊƳŠΦ U osob s ŘƛǎǇƻȊƛŎƝ ǇǊƻ 5a LLΦ ǘȅǇǳ Ƨǎƻǳ ȊƧƛǑǘŠƴŞ ƘƻŘƴƻǘȅ 

ƎƭȅƪŞƳƛŜ ǾȅǑǑƝ (prediabetes). K ŦŀƪǘƻǊǻƳ ǇǊƻǎǘǌŜŘƝΣ ƪǘŜǊŞ ǇǊƻƪŀȊŀǘŜƭƴŠ ƻǾƭƛǾƶǳƧƝ ǾȊƴƛƪ 5a LLΦ ǘȅǇǳ ǇŀǘǌƝ nedostatek pohybu, 

ƴŀŘƳŠǊƴȇ ǇǌƝƧŜƳ ǇƻǘǊŀǾȅ ŀ ƧŜƧƝ ƴŜŀŘŜƪǾłǘƴƝ ǎƭƻȌŜƴƝΦ YƻƳōƛƴŀŎŜ ǘŠŎƘǘƻ ŦŀƪǘƻǊǻ ǾŜŘŜ ƪ ƻōŜȊƛǘŠΣ ƪǘŜǊł ƴŜƎŀǘƛǾƴŠ ƻǾƭƛǾƶǳƧŜ 

ǊƛȊƛƪƻ ƻƴŜƳƻŎƴŠƴƝ ŘƛŀōŜǘŜƳΦ ±ȇǎƪȅǘ Ƴł ǾȊŜǎǘǳǇƴȇ ǘǊŜƴŘΤ ƴŀ Ǉƻőłǘƪǳ нлΦ ǎǘƻƭŜǘƝ ōȅƭ ǊŜƭŀǘƛǾƴŠ ǾȊłŎƴȇΣ Ǌƻƪǳ мфср ōȅƭ Ǿȇǎƪȅǘ 

лΣф ҈Σ ŘƴŜǎ ƧŜ р ҈Τ ǳ ȌŜƴ ƧŜ ǾȅǑǑƝ ς 5,5 %. 

 

tƻǇǎŀƴŞ ǊƛȊƛƪƻǾŞ ŎƘƻǾłƴƝ ƧŜ ǇǌƝőƛƴƻǳ ǾȊƴƛƪǳ ƛ ŘŀƭǑƝŎƘ ŎƘƻǊƻō όƴŀǇǌΦ ŎƘƻǊƻō ƪǊŜǾƴƝƘƻ ƻōŠƘǳύΦ WŜ ǘȅǇƛŎƪŞ ǇǊƻ ȊǇǻǎƻō ȌƛǾƻǘŀ 

ƻŘǇƻǾƝŘŀƧƝŎƝ ǾȅǑǑƝ ŜƪƻƴƻƳƛŎƪŞ ǵǊƻǾƴƛ ǎǇƻƭŜőƴƻǎǘƛΦ ±ȅǎƻƪł ŦǊŜƪǾŜƴŎŜ ǘŠŎƘǘƻ ǘȊǾΦ ŎƛǾƛƭƛȊŀőƴƝŎƘ ŎƘƻǊƻō ƧŜ ǇǊƻǘƻ ȊŜƧƳŞƴŀ 

v ǊƻȊǾƛƴǳǘȇŎƘ ȊŜƳƝŎƘΦ bŀǇǌΦ Ǿȇǎƪȅǘ ŘƛŀōŜǘǳ LLΦ ǘȅǇǳΣ ǇƻǎǘƛƘǳƧƝŎƝ ǳ ƴłǎ ǾƝŎŜ ƴŜȌ р ҈ ǇƻǇǳƭŀŎŜΣ ƴŜƳƻƘƭ ōȇǘ Ǿ ǘŀƪ ƪǊłǘƪŞƳ 

ƻōŘƻōƝ όп ƎŜƴŜǊŀŎŜύ ǾȅǾƻƭłƴ ȊƳŠƴƻǳ ƎŜƴƻŦƻƴŘǳ ǇƻǇǳƭŀŎŜΦ ½ƳŠƴƛƭ ǎŜ ȌƛǾƻǘƴƝ ǎǘȅƭ ǾŠǘǑƛƴȅ ǇƻǇǳƭŀŎŜ ŀ Ǿ ƳŜƴǑƝ ƳƝǌŜ ǎŜ ǇƻŘƝƭƝ ƛ 

ȊƘƻǊǑŜƴł ƪǾŀƭƛǘŀ ȌƛǾƻǘƴƝƘƻ ǇǊƻǎǘǌŜŘƝΦ 

 

tǊƻ ǇƻǊƻǾƴłƴƝ ǇǌƝőƛƴ ǾȊƴƛƪǳ ŘǾƻǳ ǘȅǇǻ ŘƛŀōŜǘǳ ǳǾłŘƝƳŜ ƛ ǎǘǊǳőƴƻǳ ŎƘŀǊŀƪǘŜǊƛǎǘƛƪǳ ŎǳƪǊƻǾƪȅ LΦ ǘȅǇǳ όƛƴȊǳƭƝƴ ŘŜǇŜƴŘŜƴǘƴƝ 

diabetes mellitus). DM I. typu ƧŜ ŎƘŀǊŀƪǘŜǊƛȊƻǾłƴ ŀōǎƻƭǳǘƴƝƳ ƴŜŘƻǎǘŀǘƪŜƳ ƛƴȊǳƭƝƴǳ Ǿ ŘǻǎƭŜŘƪǳ ŘŜǎǘǊǳƪŎŜ . ōǳƴŠƪ 

ǇŀƴƪǊŜŀǘǳ ŀǳǘƻƛƳǳƴƛǘƴƝƳ ȊłƴŠǘŜƳΦ {ǇƻǳǑǘŠŎƝƳ ƳŜŎƘŀƴƛǎƳŜƳ ŀǳǘƻƛƳǳƴƛǘƴƝ ǊŜŀƪŎŜ ōȇǾŀƧƝ ǾƛǊƻǾŞ ƛƴŦŜƪŎŜ ǎǇƻƭǳ ǎ ŀǎƻŎƛŀŎƝ 

s molekulami HLA-DR4 a DR3. S ǵōȅǘƪŜƳ . ōǳƴŠƪ ǇƻǎǘǳǇƴŠ ƪƭŜǎł ǎŜƪǊŜŎŜ ƛƴȊǳƭƝƴǳΦ 

 

5ƻǎłƘƴŜ-ƭƛ ŘŜǎǘǊǳƪŎŜ ул ҈ ǾǑŜŎƘ ōǳƴŠƪΣ ƳǻȌŜ ŘƻƧƝǘ ƪ ƳŀƴƛŦŜǎǘŀŎƛ ŎƘƻǊƻōȅΣ ǘŀ ƧŜ ǾȅǾƻƭłƴŀ ƴŀǇǌƝƪƭŀŘ ǾȅǑǑƝ ŦȅȊƛŎƪƻǳ ƴŜōƻ 

psychickoǳ ȊłǘŠȌƝΣ ǘŠȌǑƝƳ ƛƴŦŜƪőƴƝƳ ƻƴŜƳƻŎƴŠƴƝƳ ŀǘǇΦ 5a LΦ ǘȅǇǳ ǇƻǎǘƛƘǳƧŜ ŘŠǘƛ ŀ ƳƭŀŘƛǎǘǾŞΣ ŀƭŜ ǎǘŜƧƴŠ őŀǎǘƻ ǎŜ ƳǻȌŜ 

ƳŀƴƛŦŜǎǘƻǾŀǘ ŀȌ Ǉƻ плΦ ǊƻŎŜ ǾŠƪǳΦ ¦ǎǘŀǊǑƝŎƘ ƧŜŘƛƴŎǻ ǇǊƻōƝƘł ƻƴŜƳƻŎƴŠƴƝ ƳŞƴŠ ƛƴǘŜƴȊƛǾƴŠΦ 

 

{ƪǳǇƛƴǳ ƻƴŜƳƻŎƴŠƴƝ ǇƻŘƳƝƴŠƴȇŎƘ ƳǳƭǘƛŦŀƪǘƻǊƛłƭƴŠ ƭȊŜ ȊƧŜŘƴƻŘǳǑŜƴŠ ǊƻȊŘŠƭƛǘΥ 

1. ±ȊłŎƴŞ ǾŀŘȅ ŀ ŎƘƻǊƻōȅ όǇƻǇǳƭŀőƴƝ őŜǘƴƻǎǘ  м ҈ύ 

yŀŘƝƳŜ ǎŜ ƴŀǇǌΦ ǾǊƻȊŜƴŞ ǾȇǾƻƧƻǾŞ ǾŀŘȅ ό±±±ύ Ƨŀƪƻ Ƨǎƻǳ ǊƻȊǑǘŠǇȅ Ǿ ƻōƭƛőŜƧƛ όǊŜǘΣ ǇŀǘǊƻύΣ ǎǊŘŜőƴƝ ±±±Σ ǊƻȊǑǘŠǇȅ ƴŜǊǾƻǾŞ 

ǘǊǳōƛŎŜΣ ƴŜǎǇǊłǾƴȇ ǾȇǾƛƴ ƪȅőŜƭƴƝŎƘ ƪƭƻǳōǻΣ ȊǵȌŜƴƝ ƧƝŎƴǳ ŀǘŘΦ 

2. Vady a ŎƘƻǊƻōȅ ǎŜ ǎǘǌŜŘƴƝ őŜǘƴƻǎǘƛ ό  р ҈ύ 

V ǘŞǘƻ ǎƪǳǇƛƴŠ ƧŜ Ȋƴŀőƴł őłǎǘ ǘŠȌƪȇŎƘ ŘǳǑŜǾƴƝŎƘ ƻƴŜƳƻŎƴŠƴƝΣ Ƨŀƪƻ ƧŜ ǎŎƘƛȊƻŦǊŜƴƛŜ όǊƻȊǑǘŠǇ ƻǎƻōƴƻǎǘƛύΣ ōƛǇƻƭłǊƴƝ ǇǎȅŎƘƽȊŀ 

(maniodepresivita) a slabomyslnost (oligofrenie). 

3. tƻǎƭŜŘƴƝ ǎƪǳǇƛƴǳ ǇǌŜŘǎǘŀǾǳƧƝ ƻƴŜƳƻŎƴŠƴƝ ǎ vysokou ǇƻǇǳƭŀőƴƝ ŦǊŜƪǾŜƴŎƝ 



yŀŘƝƳŜ ǎŜƳ Ǿȅǎƻƪȇ ƪǊŜǾƴƝ ǘƭŀƪ όƘȅǇŜǊǘŜƴȊŜύΣ ŘƛŀōŜǘŜǎ ƳŜƭƭƛǘǳǎ ǘȅǇ LLΣ ǾǌŜŘƻǾł ŎƘƻǊƻōŀ ȊŀȌƝǾŀŎƝƘƻ ǘǊŀƪǘǳΣ ǇƻǊǳŎƘȅ 

imunity ς ŀƭŜǊƎƛŜ όƴŀǇǌΦ ŀǎǘƳŀΣ ŀǘƻǇƛŜύΣ ƻōŜȊƛǘŀ ŀǘŘΦ 

 

tǌƛ ƎŜƴŜǘƛŎƪŞ ƪƻƴȊǳƭǘŀŎƛ ǎŜ ƳƻƘƻǳ ǇǊƻ ǎǘŀƴƻǾŜƴƝ ǊƛȊƛƪŀ ƻǇŀƪƻǾłƴƝ Ǿ ǊƻŘƛƴłŎƘ ǎ ǾȇǎƪȅǘŜƳ ƳǳƭǘƛŦŀƪǘƻǊƛłƭƴŠ ǇƻŘƳƝƴŠƴŞ ǾŀŘȅ 

όŎƘƻǊƻōȅύ ǇƻǳȌƝǾŀǘ ōǳř ǘŜƻǊŜǘƛŎƪȅ ǾȅǇƻőǘŜƴŞ ǇǊŀǾŘŠǇƻŘƻōƴƻǎǘƛ ǇƻǎǘƛȌŜƴƝ όƴŀǇǌΦ ǇƻƳƻŎƝ 9ŘǿŀǊŘǎƻǾŀ ǾȊƻǊŎŜύ ƴŜōƻ ǘȊǾΦ 

ǘŀōǳƭƪȅ ŜƳǇƛǊƛŎƪȇŎƘ ǊƛȊƛƪΣ ƪŘŜ ƧŜ ǳǾŜŘŜƴŀ ǇǊŀǾŘŠǇƻŘƻōƴƻǎǘ ǇƻǎǘƛȌŜƴƝ ǇǌƝǎƭǳǑƴƻǳ ƳǳƭǘƛŦŀƪǘƻǊƛłƭƴƝ ŎƘƻǊƻōƻǳΦ 

 

9ƳǇƛǊƛŎƪł ǊƛȊƛƪŀ Ƨǎƻǳ ǎǘŀƴƻǾŜƴŀ ƴŀ ȊłƪƭŀŘŠ ȊǇǊŀŎƻǾłƴƝ ǾŠǘǑƝƘƻ ƳƴƻȌǎǘǾƝ ǊƻŘƻƪƳŜƴǻ ǎ Řŀƴƻǳ ǾŀŘƻǳ όŎƘƻǊƻōƻǳύΦ hōŜŎƴŠ ǇƭŀǘƝ 

ǇǊŀǾƛŘƭƻΣ ȌŜ ǎ ǾȅǑǑƝƳ ǇƻőǘŜƳ ǇƻǎǘƛȌŜƴȇŎƘ ōƭƝȊƪȇŎƘ ǇǌƝōǳȊƴȇŎƘ ǎǘƻǳǇł ǊƛȊƛƪƻ ǇƻǎǘƛȌŜƴƝΦ bŀƻǇŀƪΣ Ƨǎƻǳ-ƭƛ ǇƻǎǘƛȌŜƴƛ ǾȊŘłƭŜƴƝ 

ǇǌƝōǳȊƴƝΣ ƧŜ ǊƛȊƛƪƻ ǇƻǎǘƛȌŜƴƝ ƴƝȊƪŞΦ WŜǎǘƭƛȌŜ ǾŀŘŀ όŎƘƻǊƻōŀύ ǇƻǎǘƛƘǳƧŜ ƻōŠ ǇƻƘƭŀǾƝ Ǿ ǊǻȊƴŞ ƳƝǌŜΣ Ǉŀƪ ǇƻǎǘƛȌŜƴƝ ƻǎƻōȅ ǾȊłŎƴŠƧƛ 

ǇƻǎǘƛȌŜƴŞƘƻ ǇƻƘƭŀǾƝ ȊǾȅǑǳƧŜ ǊƛȊƛƪƻ ǇǊƻ ǇǌƝōǳȊƴŞΦ bŀǇǌƝƪƭŀŘ ƴŜŘƻǎǘŀǘŜőƴŠ ǾȅǾƛƴǳǘŞ ƪȅőŜƭƴƝ ƪƭƻǳōȅ ǎŜ ǾȅǎƪȅǘǳƧƝ рȄ őŀǎǘŠƧƛ ǳ 

ŘŠǾőłǘŜƪΦ bŀǊƻŘƝ-ƭƛ ǎŜ ǘŀƪǘƻ ǇƻǎǘƛȌŜƴȇ ŎƘƭŀǇŜŎΣ ƧŜ ǇǌŜŘǇƻƪƭŀŘ ǾȅǑǑƝƘƻ ǊƛȊƛƪŀ ǇƻǎǘƛȌŜƴŞ Ǿ ǘŞǘƻ ǊƻŘƛƴŠΦ 

 

tƻŘƻōƴŠΣ ƧŜ-ƭƛ ǎǘǳǇŜƶ ǇƻǎǘƛȌŜƴƝ ƪǾŀƴǘƛǘŀǘƛǾƴŠ ƘƻŘƴƻǘƛǘŜƭƴȇ όƴŀǇǌƝƪƭŀŘ ƳƝǊŀ ƴŀŘǾłƘȅύΣ ƧŜ ȊǾȇǑŜƴŞ ǊƛȊƛƪƻ Ǿ ǊƻŘƛƴłŎƘΣ ƪŘŜ 

ǇƻǎǘƛȌŜƴȇ Ƴł ȊłǾŀȌƴŠƧǑƝ ǇǊǻōŠƘ ƻƴŜƳƻŎƴŠƴƝΦ tǌƝōǳȊŜƴǎƪŞ ǎƶŀǘƪȅ ȊǾȅǑǳƧƝ ǊƛȊƛƪƻ ǇǊƻ ŘŠǘƛ Ȋ ƴƛŎƘ ƴŀǊƻȊŜƴŞΦ 

 

tw9±9b/9 th[¸D9bbN/I /Ihwh. 

bŜǎǇƻǊƴƻǳ ǾȇƘƻŘƻǳ ǇƻƭȅƎŜƴƴŠ ǇƻŘƳƝƴŠƴȇŎƘ ǾŀŘ ŀ ŎƘƻǊƻō ƧŜ ǎƪǳǘŜőƴƻǎǘΣ ȌŜ ƴŀ ƧŜƧƛŎƘ ƳŀƴƛŦŜǎǘŀŎƛ ǎŜ ƪǊƻƳŠ ŦŀƪǘƻǊǻ 

ƎŜƴŜǘƛŎƪȇŎƘ ǇƻŘƝƭŜƧƝ ƛ ŦŀƪǘƻǊȅ ǇǊƻǎǘǌŜŘƝΦ bŀǇǌΦ ǳ ŎƘƻǊob s ǇǊŀƘƻǾȇƳ ŜŦŜƪǘŜƳ ƳƻƘƻǳ ƴŜǇǌƝȊƴƛǾŞ ŦŀƪǘƻǊȅ ǇǊƻǎǘǌŜŘƝ ǇƻǎǳƴƻǾŀǘ 

ƘƻŘƴƻǘǳ ǇǊŀƘǳ όŘƻŎƘłȊƝ ƪ ƳŀƴƛŦŜǎǘŀŎƛ Ȋƴŀƪǳ Ǉǌƛ ƴƛȌǑƝŎƘ ƘƻŘƴƻǘłŎƘ ŘƛǎǇƻȊƛŎŜύΣ ƴŀƻǇŀƪ ȊƭŜǇǑŜƴƝ ǾƴŠƧǑƝƘƻ ǇǊƻǎǘǌŜŘƝ ƪ ƴƛȌǑƝ 

ǇǊŀǾŘŠǇƻŘƻōƴƻǎǘƛ ǇƻǎǘƛȌŜƴƝΦ 

 

bŀ ǊƻȊŘƝƭ ƻŘ ŦŀƪǘƻǊǻ ƎŜƴŜǘƛŎƪȇŎƘ ǳƳƝƳŜ ǎ ŦŀƪǘƻǊȅ ǇǊƻǎǘǌŜŘƝ ǾŜ ȊƴŀőƴŞ ƳƝǌŜ ƳŀƴƛǇǳƭƻǾŀǘΦ ± ǊƛȊƛƪƻǾȇŎƘ ǊƻŘƛƴłŎƘ ǎŜ ȊŀǾłŘƝ 

ǊƻŘƛƴƴȇ ƻŎƘǊŀƴƴȇ ǊŜȌƛƳΦ bŀǇǌΦ Ǿ ǊƻŘƛƴłŎƘΣ ǾŜ ƪǘŜǊȇŎƘ ǎŜ ǾȅǎƪȅǘǳƧŜ Ǿȅǎƻƪȇ ƪǊŜǾƴƝ ǘƭŀƪ ǎ ǾȅǑǑƝ ŦǊŜƪǾŜƴŎƝ ƴŜȌ ƧŜ ǇƻǇǳƭŀőƴƝ 

ǾȇǎƪȅǘΣ ǎŜ ŘƻǇƻǊǳőǳƧŜ ƻŘ ƳƭłŘƝ ƻƳŜȊƛǘ ǎƻƭŜƴƝΣ ǾȅǾŀǊƻǾŀǘ ǎŜ ǎǘǊŜǎǻƳΣ ŘōłǊ ƴŀ ǇƻƘȅōƻǾƻǳ ŀƪǘƛǾƛǘǳΦ ± ǇǌƝǇŀŘŠ ±±±Σ ƪǘŜǊŞ 

ǾȊƴƛƪŀƧƝ ōŠƘŜƳ ǾȇǾƻƧŜ ǇƭƻŘǳ ŀ ǎŜ ƪǘŜǊȇƳƛ ǎŜ ƧŜŘƛƴŜŎ ǊƻŘƝΣ ǎŜ ǎƴŀȌƝƳŜ ƻ Ŏƻ ƴŜƧŦȅȊƛƻƭƻƎƛőǘŠƧǑƝ ǇǊǻōŠƘ ǘŠƘƻǘŜƴǎǘǾƝΦ 

 

V ǊƛȊƛƪƻǾȇŎƘ ǊƻŘƛƴłŎƘ όƴŀǇǌΦ ǾȊƴƛƪ ǊƻȊǑǘŠǇƻǾŞ ǾŀŘȅ ƴŜǊǾƻǾŞ ǘǊǳōƛŎŜ ǇƭƻŘǳύ ǎŜ ǇǊƻǾłŘƝ ŎƝƭŜƴȇ ǇǊŜƴŀǘłƭƴƝ ǎŎǊŜŜƴƛƴƎ, jako je 

ǳƭǘǊŀȊǾǳƪΣ ǾȅǑŜǘǌŜƴƝ ƘƭŀŘƛƴȅ ŀƭŦŀ-fetoproteinu v ƪǊǾƛ ǘŠƘƻǘƴŞ ȌŜƴȅΣ ǇǌƝǇŀŘƴŠ ŦŜǘƻǎƪƻǇƛŜΦ ¢ŠƘƻǘƴȇƳ ȌŜƴłƳ ƧŜ Ƨŀƪƻ 

ǇǊŜƪƻƴŎŜǇőƴƝ ŀ ǇǊŜƴŀǘłƭƴƝ ǇǊŜǾŜƴŎŜ ŘƻǇƻǊǳőŜƴŞ ǳȌƝǾłƴƝ ƪȅǎŜƭƛƴȅ ƭƛǎǘƻǾŞΣ ƪǘŜǊł Ƴł ǇǌƝȊƴƛǾȇ ǾƭƛǾ ƴŀ ǾȇǾƻƧ ǇƭƻŘǳΦ tǊŜƴŀǘłƭƴƝ 

ǾȅǑŜǘǌŜƴƝ ōƛƻŎƘŜƳƛŎƪŞ ŀ ƻǇŀƪƻǾŀƴŞ ǎƻƴƻƎǊŀŦƛŎƪŞ ƧŜ ōŠƘŜƳ ǘŠƘƻǘŜƴǎǘǾƝ ǇǊƻǾłŘŠƴƻ Ǿ ƴŀǑƝ ǊŜǇǳōƭƛŎŜ ǇƭƻǑƴŠΦ tǌƛ ƻŘŎƘȅƭƪłŎƘ 

ƻŘ ƴƻǊƳȅ ƧŜ ŘƻǇƻǊǳőŜƴŀ ƎŜƴŜǘƛŎƪł ƪƻƴȊǳltace. 

 

a¦[¢LC!Y¢hwL#[bN 59¢9waLb!/9 ½b!Y¦ 

tŀǊŜƴǘłƭƴƝ ƎŜƴŜǊŀŎŜόtύ ǇǌŜŘǎǘŀǾǳƧŜ ƪǌƝȌŜƴƝ ǇǌƝǎƭǳǑƴƝƪǻ ŘǾƻǳ ƻŘƭƛǑƴȇŎƘ őƛǎǘȇŎƘ ƭƛƴƛƝΣ ƪǘŜǊŞ ǎŜ ǇǊƻ Řŀƴȇ ƪǾŀƴǘƛǘŀǘƛǾƴƝ Ȋƴŀƪ ƭƛǑƝ 

v n genech. WŜŘƴƻǘƭƛǾŞ ƎŜƴȅ ȊƴŀőƝƳŜ ǎƘƻŘƴȇƳ ǇƝǎƳŜƴŜƳ ŀ ƻŘƭƛǑƴȇƳ őƝǎŜƭƴȇƳ ƛƴŘŜȄŜƳΦ 

 

tǊǻƳŠǊ ŦŜƴƻǘȅǇƻǾŞ ƘƻŘƴƻǘȅ ǇǊǾŞ őƛǎǘŞ ƭƛƴƛŜ όŀ1a1a2a2...anan) je x1 = 100, u ŘǊǳƘŞ ǊƻŘƛőƻǾǎƪŞ őƛǎǘŞ ƭƛƴƛŜ ό!1A1A2A2...AnAn) je 

ǇǊǻƳŠǊ x2 = 200 

 

F1 generace je ǳƴƛŦƻǊƳƴƝ (A1a1A2a2...Ananύ ǾŜƭƛƪƻǎǘ ƧŜ ǇǊǻƳŠǊŜƳ ƻōƻǳ ǊƻŘƛőƻǾǎƪȇŎƘ ƭƛƴƛƝΣ xF1 = 150. 

Cн ƎŜƴŜǊŀŎŜ Ƴł ǎǘŜƧƴƻǳ ǇǊǻƳŠǊƴƻǳ ǾŜƭƛƪƻǎǘ Ƨŀƪƻ CмΣ ŀƭŜ ǾŀǊƛŀőƴƝ ǑƝǌŜ ǘŞǘƻ ƎŜƴŜǊŀŎŜ ƧŜ ǾŠǘǑƝΣ ŎƻȌ ƧŜ ȊǇǻǎƻōŜƴƻ ƎŜƴƻǘȅǇƻǾƻǳ 

ǾŀǊƛŀōƛƭƛǘƻǳ όǑǘŠǇŜƴƝƳύΦ 

 

CŜƴƻǘȅǇƻǾŠ ƴŜƧǎƻǳ ǎǘŜƧƴƝ ŀƴƛ ƧŜŘƛƴŎƛΣ ƪǘŜǌƝ ƳŀƧƝ ƛŘŜƴǘƛŎƪƻǳ ƎŜƴŜǘƛŎƪƻǳ ǾȇōŀǾǳ όǇǌƝǎƭǳǑƴƝŎƛ t ŀ Cм ƎŜƴŜǊŀŎƝύΦ tǊƻƳŠƴƭƛǾƻǎǘ 

(ǾŀǊƛŀōƛƭƛǘŀύ ǇƻȊƻǊƻǾŀƴł Ǿ t ŀ Cм ƎŜƴŜǊŀŎƛ ƧŜ ǾȅǾƻƭłƴŀ ǾƭƛǾȅ ǾƴŠƧǑƝƘƻ ǇǊƻǎǘǌŜŘƝ όǾƭƛǾȅ ƴŜƎŜƴŜǘƛŎƪȇƳƛύΦ ±ƭƛǾ ǾƴŠƧǑƝƘƻ ǇǊƻǎǘǌŜŘƝ 

ǎŜ ǳǇƭŀǘƶǳƧŜ ǎǇƻƭǳ ǎ ƎŜƴŜǘƛŎƪƻǳ ǾŀǊƛŀōƛƭƛǘƻǳ ƛ Ǉǌƛ ǾŀǊƛŀōƛƭƛǘŠ ŦŜƴƻǘȅǇǻ Ǿ F2 generaci. 

 

9. 5=5L±h{¢ ! ±º½b!a W9WNIh Ih5bh/9bN ± [;Y!y{¢±N 

 
5=5L±h{¢ 

Heritabilita ǳŘłǾłΣ Ƨŀƪ ǾŜƭƪł őłǎǘ ǇǊƻƳŠƴƭƛǾƻǎǘƛ Ȋƴŀƪǳ ƧŜ ȊŀǇǌƝőƛƴŠƴŀ ƎŜƴŜǘƛŎƪȇƳƛ ŦŀƪǘƻǊȅΣ ǘŀƪȌŜ Ƨƛ ƭȊŜ ǾȅǇƻőƝǘŀǘ Ƨŀƪƻ ǇƻŘƝƭ 

ǾŀǊƛŀƴŎŜ ŦŜƴƻǘȅǇǳ ȊǇǻǎƻōŜƴȇ ƎŜƴŜǘƛŎƪȇƳƛ ŦŀƪǘƻǊȅ ό±Gύ ŀ ŎŜƭƪƻǾŞƘƻ ǊƻȊǇǘȅƭǳ ƘƻŘƴƻǘ ŦŜƴƻǘȅǇǳ ό±P). 

 



¢Ŝƴǘƻ ǾȇǊŀȊ ƻȊƴŀőǳƧŜƳŜ Ƨŀƪƻ ƘŜǊƛǘŀōƛƭƛǘǳ Ǿ ǑƛǊƻƪŞƳ ǎƳȅǎƭǳ όbroad-sense heritabilityύ ŀ ƻȊƴŀőǳƧŜƳŜ Ƨƛ I
2
:        

 H
2
 = VG / VP 

 

H
2
 ƳǻȌŜ ǘŜƻǊŜǘƛŎƪȅ ƴŀōȇǾŀǘ ƘƻŘƴƻǘ ƻŘ л Řƻ мΣ ǇƻƪǳŘ ƧŜ ƴŀǇǌΦ I

2
 Ґ лΣ ƧŜ ǾŀǊƛŀƴŎŜ ŦŜƴƻǘȅǇǳ ǇƭƴŠ ȊłǾƛǎƭł ƴŀ ŦŀƪǘƻǊŜŎƘ 

ǇǊƻǎǘǌŜŘƝΣ Ǉǌƛ I
2
 Ґ м ƴŀƻǇŀƪ ŦŀƪǘƻǊȅ ǇǊƻǎǘǌŜŘƝ ƴŜƳŀƧƝ ȌłŘƴȇ ǾƭƛǾ ŀ ǾŜǑƪŜǊȇ ǇƻȊƻǊƻǾŀƴȇ ǊƻȊǇǘȅƭ ȊłǾƛǎƝ ƴŀ ŦŀƪǘƻǊŜŎƘ 

ƎŜƴŜǘƛŎƪȇŎƘΦ aƴƻƘŘȅ ƧŜ ǇǊƻ ƴłǎ ŀƭŜ ŘǻƭŜȌƛǘŠƧǑƝ Ȋƴŀƭƻǎǘ ǇƻŘƝƭǳ ŀŘƛǘƛǾƴƝ ǎƭƻȌƪȅ ƴŀ ŎŜƭƪƻǾŞ ǾŀǊƛŀƴŎƛ ŦŜƴƻǘȅǇǳΣ ǇǊƻǘƻ ōȅƭ ȊŀǾŜŘŜƴ 

ǘŜǊƳƝƴ ƘŜǊƛǘŀōƛƭƛǘŀ Ǿ ǵȊƪŞƳ ǎƳȅǎƭu (narrow-sense heritabilityύΣ ƻȊƴŀőǳƧŜ ǎŜ Ƨŀƪƻ Ƙ
2
 ŀ ǇƭŀǘƝ ǇǊƻ ƴƛ ǾȊǘŀƘΥ     h

2
 = VA / VP 

 

wƻŘƛőŜ ς ŘŠǘƛ Ǌ Ґ Ƙ
2 
 

wƻŘƛő ς ŘƝǘŠ Ǌ Ґ ѹ Ƙ
2 
 

Sourozenci ς ǾƭŀǎǘƴƝ όǇǊƻ ƧŀƪŞƪƻƭƛ ŘƝǘŠ ŘŀƴŞƘƻ ǊƻŘƛőŜύ Ǌ Ҕ ѹ Ƙ
2 
 

bŜǾƭŀǎǘƴƝ ǎƻǳǊƻȊŜƴŎƛ Ǌ Ґ ѻ Ƙ
2
 

 

Heritabilitu lze odhadnoǳǘ ǇƻƳƻŎƝ ŎŜƭŞ ǌŀŘȅ ǇƻǎǘǳǇǻΣ ƘƭŀǾƴƝ Ȋ nich jsou: 

 

мΦ 9ƭƛƳƛƴŀŎŜ ƪƻƳǇƻƴŜƴǘ ǾŀǊƛŀƴŎŜ όŜȄǇŜǊƛƳŜƴǘłƭƴƝ ƎŜƴŜǘƛƪŀύ 

aŜǘƻŘȅ ŜȄǇŜǊƛƳŜƴǘłƭƴƝ ƎŜƴŜǘƛƪȅ ȊłǎŀŘƴƝƳ ȊǇǻǎƻōŜƳ ƴŀǇƻƳłƘŀƧƝ ŀƴŀƭȇȊŜ ǇƻƭȅƎŜƴƴƝŎƘ ŀ ƳǳƭǘƛŦŀƪǘƻǊƛłƭƴƝŎƘ ȊƴŀƪǻΣ ǇǊƻǘƻȌŜ 

ǳƳƻȌƶǳƧƝ ƳƛƴƛƳŀƭƛȊƻǾŀǘ ƴŜōƻ ŘƻƪƻƴŎŜ ȊŎŜƭŀ ƻŘǎǘǊŀƴƛǘ ƴŠƪǘŜǊŞ Ȋ ƪƻƳǇƻƴŜƴǘΣ ƪǘŜǊŞ ȊƻŘǇƻǾƝŘŀƧƝ Ȋŀ ǊƻȊǇǘȅƭ ŦŜƴƻǘȅǇǳ Ǿ ōŠȌƴŞ 

ƭƛŘǎƪŞ ǇƻǇǳƭŀŎƛΦ bŀǇǌΦ ǳ ǎŀǾőƝŎƘ όǇǌŜǾłȌƴŠ ƭŀōƻǊŀǘƻǊƴƝ Ǉƻǘƪŀƴ όRattus norvegicusύ ŀ ƳȅǑ όMus musculusύύ ƳƻŘŜƭǻ ƭƛŘǎƪȇŎƘ 

ƻƴŜƳƻŎƴŠƴƝ ǎŜ őŀǎǘƻ ǾȅǳȌƝǾŀƧƝ ǘȊǾΦ ƛƴōǊŜŘƴƝ ƪƳŜƴȅΣ ǘŜŘȅ ǘŀƪƻǾŞΣ ƪŘŜ ƻǇŀƪƻǾŀƴȇƳ ǇǌƝōǳȊŜƴǎƪȇƳ ƪǌƝȌŜƴƝƳ όƛƴōǊŜŜŘƛƴƎύ ŘƻǑƭƻ 

k ŦƛȄŀŎƛ ǇǊŀƪǘƛŎƪȅ ǾǑŜŎƘ ŀƭŜƭ Ǿ ƘƻƳƻȊȅƎƻǘƴƝƳ ǎǘŀǾǳ όőƛǎǘł ƭƛƴƛŜύΦ 

 

WŜŘƛƴŎƛ ǘŞƘƻȌ ǇƻƘƭŀǾƝ Ƨǎƻǳ ǇƻǘƻƳ ƎŜƴŜǘƛŎƪȅ ƛŘŜƴǘƛőǘƝΣ ǇƻŘƻōƴŠ Ƨŀƪƻ ƳƻƴƻȊȅƎƻǘƛŎƪł ŘǾƻƧőŀǘŀΦ ± ǘƻƳ ǇǌƝǇŀŘŠ ƧŜ ŀƭŜ ±G = 0, a 

ǾŜǑƪŜǊł ǇƻȊƻǊƻǾŀƴł ǾŀǊƛŀƴŎŜ ǾŜ ŦŜƴƻǘȅǇǳ ǇŀŘł ƴŀ ǾǊǳō ŦŀƪǘƻǊǻƳ ǇǊƻǎǘǌŜŘƝΣ ǘŜŘȅ ±P = VEΦ 5ŀƭǑƝ ǾȇƘƻŘƻǳ ŜȄǇŜǊƛƳŜƴǘłƭƴƝ 

ƎŜƴŜǘƛƪȅ ƧŜ ƳƻȌƴƻǎǘ ȊƴŀőƴŞ ǎǘŀƴŘŀǊŘƛȊŀŎŜ ǇƻŘƳƝƴŜƪ ƻƪƻƭƴƝƘƻ ǇǊƻǎǘǌŜŘƝ όǘŜǇƭƻǘŀ ŀ ǾƭƘƪƻǎǘ ǾȊŘǳŎƘǳΣ ǎǾŠǘŜƭƴȇ ǊŜȌƛƳΣ 

ǎǘŀƴŘŀǊŘƴƝ ŘƛŜǘŀύΣ ƪǘŜǊł ǾŜŘŜ ƪ miimalizaci VEΦ tƻƪǳŘ ǇǊƻ ƳƻŘŜƭƻǾŀƴŞ ƻƴŜƳƻŎƴŠƴƝ όȊƴŀƪύ ǾȅǘǾƻǌƝƳŜ ƴŀǇǌΦ ǎŜƎǊŜƎǳƧƝŎƝ 

ǇƻǇǳƭŀŎƛ Cн όƛƴǘŜǊŎǊƻǎǎύ ȊŜ ŘǾƻǳ ƛƴōǊŜŘƴƝŎƘ ƪƳŜƴǻΣ ŎƘƻǾŀƴȇŎƘ ǾŜ ǎǘŜƧƴȇŎƘ ǇƻŘƳƝƴƪłŎƘΣ ƳǻȌŜƳŜ ǳǎǳȊƻǾŀǘ ƴŀ ƳƝǊǳ 

ƎŜƴŜǘƛŎƪŞ ƪƻƳǇƻƴŜƴǘȅ ǾŀǊƛŀƴŎŜ ƴłǎƭŜŘƻǾƴŠΥ           

VG (F2) = VP (F2) ς VE (P,F1) 

 

hŘŜőƝǘłƳŜ ǘŜŘȅ ǾƭƛǾ ǇǊƻǎǘǌŜŘƝΣ ƪǘŜǊŞ ƧŜ ƛŘŜƴǘƛŎƪŞ ǇǊƻ ǾǑŜŎƘƴȅ ƎŜƴŜǊŀŎŜΦ 

 

нΦ wŜƎǊŜǎƴƝ ŀƴŀƭȇȊŀ Ǿ ǊƻŘƛƴłŎƘ 

5ŀƭǑƝ ƳƻȌƴƻǎǘƝΣ Ƨŀƪ ƻŘƘŀŘƴƻǳǘ ƘŜǊƛǘŀōƛƭƛǘǳ ȊƴŀƪǳΣ ƧŜ ǇƻǊƻǾƴŀǘ ƘƻŘƴƻǘȅ ŦŜƴƻǘȅǇǳ ǊƻŘƛőǻ ŀ ŘŠǘƝΦ WŜǎǘƭƛȌŜ ǇǌŜŘǇƻƪƭłŘłƳŜΣ ȌŜ 

ŘŠŘƛőƴŞ ŦŀƪǘƻǊȅ ȊƻŘǇƻǾƝŘŀƧƝ Ȋŀ őłǎǘ ǊƻȊǇǘȅƭǳ ŦŜƴƻǘȅǇǳΣ ƳŠƭƛ ōȅ ǇƻǘƻƳŎƛ ōȇǘ ŦŜƴƻǘȅǇƛŎƪȅ ōƭƝȌŜ ǎǾȇƳ ǊƻŘƛőǻƳΣ ƴŜȌ 

ƴŜǇǌƝōǳȊƴȇƳ ǊƻŘƛőǻƳΦ CŜƴƻǘȅǇƻǾŞ ƘƻŘƴƻǘȅ Ƨǎƻǳ ǾȅƴŜǎŜƴȅ Řƻ ƎǊŀŦǳ όǇǊǻƳŠǊƴł ƘƻŘƴƻǘŀ ŦŜƴƻǘȅǇǳ ǊƻŘƛőǻ ƴŀ ƻǎǳ ȄΣ ƘƻŘƴƻǘŀ 

ǇǊǻƳŠǊƴŞƘƻ ŦŜƴƻǘȅǇǳ ǇƻǘƻƳƪǻ ƴŀ ƻǎǳ ȅΣ ƪŀȌŘł ǊƻŘƛƴŀ ǘŜŘȅ ǇǌŜŘǎǘŀǾǳƧŜ ƧŜŘŜƴ ōƻŘύ ŀ ǇƻƳƻŎƝ ƭƛƴŜłǊƴƝ ǊŜƎǊŜǎŜ ƧŜ ǳǎǳȊƻǾłƴƻ 

ƴŀ ƳƝǊǳ ƘŜǊƛǘŀōƛƭƛǘȅΣ ƪǘŜǊƻǳ ǳǊőǳƧŜ ƪƻǊŜƭŀőƴƝ ƪƻŜŦƛŎƛŜƴǘύΦ 

 

оΦ {ǘŀƴƻǾŜƴƝ ƘŜǊƛǘŀōƛƭƛǘȅ ǇƻƳƻŎƝ ƪƻŜŦƛŎƛŜƴǘǳ ǇǌƝōǳȊƴƻǎǘƛ 

¢ŀǘƻ ƳŜǘƻŘŀ ƧŜ ȊŀƭƻȌŜƴŀ ƴŀ ǇǊŜƳƛǎŜΣ ȌŜ őƝƳ ǾȅǑǑƝ ƪƻŜŦƛŎƛŜƴǘ ǇǌƝōǳȊƴƻǎǘƛ ƳŀƧƝ ŘǾŀ ƭƛŘŞΣ ǘƝƳ ǾƝŎŜ ǎƘƻŘƴȇŎƘ ŀƭŜƭ ōǳŘƻǳ ǎŘƝƭŜǘΦ 

WŜǎǘƭƛȌŜ ƎŜƴŜǘƛŎƪŞ ŦŀƪǘƻǊȅ ƳŀƧƝ ǾȇȊƴŀƳƴȇ ǾƭƛǾ ƴŀ ǾŀǊƛŀƴŎƛ ǎƭŜŘƻǾŀƴŞƘƻ ŦŜƴƻǘȅǇǳΣ ƳŠƭƛ ōȅ ǎƛ ǘƛǘƻ ƭƛŘŞ ōȇǘ ŦŜƴƻǘȅǇƛŎƪȅ ōƭƝȌ ƴŜȌ 

ƴŀǇǌΦ ȊŎŜƭŀ ƴŜǇǌƝōǳȊƴƝ ƧŜŘƛƴŎƛΦ 5ƻōǌŜ ǘǳǘƻ ǎƛǘǳŀŎƛ ƛƭǳǎǘǊǳƧŜ ǊƻȊŘƝƭ ƳŜȊƛ ƳƻƴƻȊȅƎƻǘƴƝƳƛ ŀ ŘƛȊȅƎƻǘƴƝƳƛ ŘǾƻƧőŀǘȅΦ 

 

±º½b!a Ih5bh/9bN I9wL¢!.L[L¢¸ ± [;Y!y{¢±N 

¶ ȊƧƛǑǘŠƴƝ ƎŜƴŜǘƛŎƪŞƘƻ ǇƻŘƝƭǳ ŘŀƴŞ ŎƘƻǊƻōȅ ŀ ƳƻȌƴƻǎǘƛ ƧŜƧƝƘƻ ƻǾƭƛǾƴŠƴƝ 

¶  ǾȇȊƴŀƳ ǇǊƻ ǇǊŜŘƛƭŜƪŎƛ ŦŜƴƻǘȅǇǳ ǎŜƭŜƪőƴƝ ƻŘǇƻǾŠŘƛ 

 

11. D9b9![hDL/Y# a9¢h5! 

 
GENEALOGIE 

2ƭƻǾŠƪ ƴŜƴƝ Ȋ ƘƭŜŘƛǎƪŀ ƎŜƴŜǘƛƪȅ ƻǊƎŀƴƛǎƳŜƳ ƴƛőƝƳ ǾȇƧƛƳŜőƴȇƳΦ tǊƻǘƻ ǾȊƘƭŜŘŜƳ ƪ ǾŜƭƪŞƳǳ ƳƴƻȌǎǘǾƝ ǇƻȊƴŀǘƪǻΣ ƪǘŜǊŞ ƻ ǎƻōŠ 

v ǇǊǻōŠƘǳ őŀǎǳ ƴŀǎƘǊƻƳłȌŘƛƭ όƴŀǇǌΦ Ȋ ƻōƭŀǎǘƛ ŀƴǘǊƻǇƻƭƻƎƛŜΣ ōƛƻƭƻƎƛŜΣ ǎƻŎƛƻƭƻƎƛŜΣ ǇǎȅŎƘƻƭƻƎƛŜ ŀǘŘΦύ ǇƻǎƪȅǘǳƧŜ ƳƴƻƘƻǎǘǊŀƴƴȇ 

ȊŘǊƻƧ ƛƴŦƻǊƳŀŎƝ ǇǊƻ ȊƪƻǳƳłƴƝ ŘŠŘƛőƴƻǎǘƛΦ  



{ƭŜŘƻǾłƴƝ ŘŠŘƛőƴȇŎƘ ȊłƪƻƴƛǘƻǎǘƝ ǳ őƭƻǾŠƪŀ ǾǑŀƪ ǇǊƻ ƎŜƴŜǘƛƪŀ ǇǌŜŘǎǘŀǾǳƧŜ ǘŞȌ ǌŀŘǳ ƻōƧŜƪǘƛǾƴƝŎƘ ƻōǘƝȌƝΥ 

1. Z ŜǘƛŎƪȇŎƘ ŘǻǾƻŘǻ ƴŜƭȊŜ ŀǇƭƛƪƻǾŀǘ ȊłƪƭŀŘƴƝ ƳŜǘƻŘǳ ŜȄǇŜǊƛƳŜƴǘłƭƴƝ ƎŜƴŜǘƛƪȅ ς ƘȅōǊƛŘƛȊŀőƴƝ ǇƻƪǳǎΦ 

2. [ƛŘŞ Ƨǎƻǳ ǊŜƭŀǘƛǾƴŠ ŘƭƻǳƘƻǾŠŎƝΣ ǾŠƪ ǇƻȊƻǊƻǾŀƴŞƘƻ ƧŜŘƛƴŎŜ ƧŜ ǇǌƛōƭƛȌƴŠ ǎǘŜƧƴŠ ŘƭƻǳƘȇ Ƨŀƪƻ ǾŠƪ ǇƻȊƻǊƻǾŀǘŜƭŜΦ ½ toho 

ŘǻǾƻŘǳ ƧŜ ƻōǾȅƪƭŜ ƳƻȌƴŞ ǇǌƝƳƻ ǎƭŜŘƻǾŀǘ ǳ ǊƻŘƛƴ ǇƻǳȊŜ ǘǌƛ ƎŜƴŜǊŀŎŜΦ 

3. tƻőŜǘ ǇƻǘƻƳƪǻ Ǿ ƧŜŘƴŞ ǊƻŘƛƴŠ ƧŜ Ȋ ƎŜƴŜǘƛŎƪŞƘƻ ƘƭŜŘƛǎƪŀ ƴƝȊƪȇΦ 

 

Z ǘŠŎƘǘƻ ŘǻǾƻŘǻ ǎŜ Ǿ ƎŜƴŜǘƛŎŜ őƭƻǾŠƪŀ ǇƻǳȌƝǾł Ƨŀƪƻ ȊłƪƭŀŘƴƝ ƳŜǘƻŘŀ ƎŜƴŜŀƭƻƎƛŜ ς nauka o rodokmenech. DŜƴŜŀƭƻƎƛŜ ƳǻȌŜ 

ǎƭƻǳȌƛǘ Ƨŀƪ ƪ ǇƻŎƘƻǇŜƴƝ ƎŜƴŜǘƛŎƪȇŎƘ ȊłƪƻƴƛǘƻǎǘƝ ǇǌŜƴƻǎǳ ǳǊőƛǘŞƘƻ ȊƴŀƪǳΣ ǘŀƪ ƛ ǇǊƻ ǇǊŀƪǘƛŎƪŞ ŀǇƭƛƪŀŎŜ ȊǾƭłǑǘŠ Ǿ oblasti 

ǇƻǊŀŘŜƴǎƪŞ őƛƴƴƻǎǘƛ v ƪƭƛƴƛŎƪŞ ƎŜƴŜǘƛŎŜΦ ±ȇȊƪǳƳƴł ƳŜǘƻŘŀ ǎǇƻőƝǾł Ǿ ǇǊƛƴŎƛǇǳ ǾŜ ǾȇōŠǊǳ ŀ ǎƭŜŘƻǾłƴƝ Ȋ ƎŜƴŜǘƛŎƪŞƘƻ ǇƻƘƭŜŘǳ 

ǾƘƻŘƴȇŎƘ ǊƻŘƛƴΦ  

 

hǎƻōŀΣ ƪǘŜǊł ǾŜŘƭŀ ƪ ǾȇōŠǊǳ ǳǊőƛǘŞ ǊƻŘƛƴȅ ƧŜ ƻȊƴŀőƻǾłƴŀ Ƨŀƪƻ proband. tǊƻōŀƴŘŜƳ ƳǻȌŜ ōȇǘ Ƨŀƪ ǇƻǎǘƛȌŜƴȇ ƧŜŘƛƴŜŎΣ ǘŀƪ 

ȊŘǊŀǾȇ ƧŜŘƛƴŜŎ Ȋ rodiny s ƳƻȌƴƻǳ ŘŠŘƛőƴƻǳ ȊłǘŠȌƝ όŘŠŘŠƴƻǳ ŎƘƻǊƻōƻǳύΦ wƻŘƛƴƴł ŀƴŀƳƴŞȊŀ ƧŜ ƪƻƴȊǳƭǘƻǾłƴŀ Ǿ ƎŜƴŜǘƛŎƪŞ 

ǇƻǊŀŘƴŠ ƪƭƛƴƛŎƪȇƳ ƎŜƴŜǘƛƪŜƳΦ ¨ŘŀƧŜ Ƨǎƻǳ ȊŀȊƴŀƳŜƴłǾłƴȅ ƎǊŀŦƛŎƪƻǳ ŦƻǊƳƻǳ ƎŜƴŜŀƭƻƎƛŎƪŞƘƻ ǎŎƘŞƳŀǘǳ ŀ ŘƻǇƭƴŠƴȅ ǘȊǾΦ 

legendou. 

 

D9b9![hDL/Y; {/I;a! 

tǊƻ ǎŜǎǘŀǾƻǾłƴƝ ƎŜƴŜŀƭƻƎƛŎƪȇŎƘ ǎŎƘŞƳŀǘ όǊƻŘƻƪƳŜƴȅύ ǎŜ ǇƻǳȌƝǾŀƧƝ ǎǘŀƴŘŀǊŘƴƝ ȊƴŀőƪȅΦ ± ƎŜƴŜŀƭƻƎƛŎƪŞƳ ǎŎƘŞƳŀǘǳ ƧŜ ƳƻȌƴŞ 

ƎǊŀŦƛŎƪȅ ȊŀŎƘȅǘƛǘ ƧŜŘŜƴΣ ƴŜƧǾȇǑŜ ƴŠƪƻƭƛƪ Ƴłƭƻ ȊƴŀƪǻΣ ŀōȅ ƴŜōȅƭŀ ǇƻǊǳǑŜƴŀ ƴłȊƻǊƴƻǎǘ ǘŞǘƻ ƳŜǘƻŘȅΦ 5ŀƭǑƝ ȊƧƛǑǘŠƴŞ ǵŘŀƧŜ ƧŜ 

ǘǌŜōŀ ȊŀȊƴŀƳŜƴŀǘ Řƻ legendyΣ ƪǘŜǊł ƧŜ ǎƻǳőłǎǘƝ ǊƻŘƻƪƳŜƴƻǾŞ ǎǘǳŘƛŜΦ 

 

aŜǘƻŘŀ ǇƻȌŀŘǳƧŜΣ ŀōȅ ȊƝǎƪŀƴŞ ǵŘŀƧŜ ōȅƭȅ Ŏƻ ƴŜƧƘƭǳōǑƝ όŀȌ ƪ ƴŜƧǾȊŘłƭŜƴŠƧǑƝƳ ǇǌŜŘƪǻƳύ ŀ Ŏƻ ƴŜƧǑƛǊǑƝ όȊŀƘǊƴǳƧƝŎƝ ƛ ǾȊŘłƭŜƴŞ 

ǇǌƝōǳȊƴŞύΦ ½ ǇǊŀƪǘƛŎƪŞƘƻ ƘƭŜŘƛǎƪŀ ǘŠƳǘƻ ŘǾŠƳŀ ǇƻȌŀŘŀǾƪǻƳ ƴŜ ȊŎŜƭŀ ƻŘǇƻǾƝŘł ǇƻȌŀŘŀǾŜƪ ƴŀ ƻōƧŜƪǘƛǾƴƻǎǘ ǵŘŀƧǻΦ 

 

hōƧŜƪǘƛǾƛǘŀ ƧŜ ƴŜƧƭŜǇǑƝ Ǿ ǇǌƝǇŀŘŠ ǾȅǑŜǘǌŜƴƝ ǾǑŜŎƘ őƭŜƴǻ ǊƻŘƛƴȅ ƧŜŘƴƝƳ ƻŘōƻǊƴƝƪŜƳΣ ƻ ƴŠŎƻ ƘƻǊǑƝ ƧŜ Ǉǌƛ ǾȅǑŜǘǌŜƴƝ ǊǻȊƴȇƳƛ 

ƻŘōƻǊƴƝƪȅ ŀ ƴŜƧƳŞƴŠ ǎǇƻƭŜƘƭƛǾŞ Ƨǎƻǳ ŀƴŀƳƴŜǎǘƛŎƪŞ ƭŀƛŎƪŞ ǵŘŀƧŜΦ ½Ɲǎƪŀƴȇ ƎŜƴŜŀƭƻƎƛŎƪȇ ƳŀǘŜǊƛłƭ ƧŜ Ǉŀƪ ǇƻŘǊƻōŜƴ ƭƻƎƛŎƪŞ 

ŀƴŀƭȇȊŜΦ 

 

V ǇǌƝǇŀŘŠΣ ȌŜ ǎŜ ǎƭŜŘƻǾŀƴȇ Ȋƴŀƪ Ǿ ǇƻǇǳƭŀŎƛ ǾȅǎƪȅǘǳƧŜ ǾȊłŎƴŠ όƴŀǇǌΦ ǾŠǘǑƛƴŀ ƧŜŘƴƻŘǳǑŜ ŘŠŘƛőƴȇŎƘ ŎƘƻǊƻōύΣ ƳƝǾŀƧƝ 

ƎŜƴŜŀƭƻƎƛŎƪł ǎŎƘŞƳŀǘŀ ǇƻŘƻōǳ ǘȅǇƛŎƪŞƘƻ ǊƻŘƻƪƳŜƴǳΦ 

 

D9b9![hDL/Y# !b![º½! 

tǊƻ ȊƪƻǳƳłƴƝ ǘȅǇǳ ƎŜƴŜǘƛŎƪŞ ŘŜǘŜǊƳƛƴŀƴŎŜ όƳƻƴƻƎŜƴƴƝ ǾŜǊǎǳǎ ǇƻƭȅƎŜƴƴƝ ŘŠŘƛőƴƻǎǘύ ōȅƭŀ ǾȅǾƛƴǳǘŀ ǌŀŘŀ ǎǘŀǘƛǎǘƛŎƪȇŎƘ 

ƳŜǘƻŘΣ ƪǘŜǊŞ ǳƳƻȌƶǳƧƝ ȊƧƛǑǙƻǾłƴƝ ǑǘŠǇƴȇŎƘ ǇƻƳŠǊǻΣ ǇŜƴŜǘǊŀƴŎŜ ǎƭŜŘƻǾŀƴŞƘƻ ƎŜƴǳ ŀ ƻŘƘŀŘȅ ƘŜǊƛǘŀōƛƭƛǘȅΦ  

 

5ǻƭŜȌƛǘƻǳ ǵƭƻƘǳ Ƴł ȊǇǻǎƻō ǾȇōŠǊǳ ǊƻŘƛƴ Řƻ ǎƻǳōƻǊǳΦ Wŀƪƻ ƻǇǘƛƳłƭƴƝ ǎŜ ƧŜǾƝ ƴŀƳłǘƪƻǾȇ ǾȇōŠǊ ȊŜ ǎƻǳōƻǊǳ ǾǑŜŎƘ ǊƻŘƛƴ ŘŀƴŞ 

popǳƭŀŎŜΦ ¢ŀǘƻ ƳŜǘƻŘŀ ƧŜ ǾǑŀƪ ƳƻȌƴł ǇƻǳȊŜ ǳ ǾȅǎƻŎŜ ǇƻƭȅƳƻǊŦƴƝŎƘ ȊƴŀƪǻΦ 

 

¦ ƳƻƴƻƎŜƴƴŠ ŘŠŘŠƴȇŎƘ ǾȊłŎƴȇŎƘ Ȋƴŀƪǻ  ƧǎƳŜ ƻōǾȅƪƭŜ ƻŘƪłȊłƴƛ ƴŀ ǾȇōŠǊ ǊƻŘƛƴΣ ƪŘȅΥ 

1. v ǇǌƝǇŀŘŠ ŘƻƳƛƴŀƴǘƴƝŎƘ Ȋƴŀƪǻ ƳǻȌŜƳŜ ǾȅōƝǊŀǘ ǇǊƻǎǘǌŜŘƴƛŎǘǾƝƳ ǇƻǎǘƛȌŜƴŞƘƻ ŘƝǘŠǘŜ όƴŜƧőŀǎǘŠƧƛ ƘŜǘŜǊƻȊȅƎƻǘύΦ 

2. V ǇǌƝǇŀŘŠ ŀǳǘƻǎƻƳłƭƴŠ ǊŜŎŜǎƛǾƴŠ ŘŠŘŜƴȇŎƘ Ȋƴŀƪǻ ƧŜ ǾŠǘǑƛƴŀ ǊƻŘƛőǻ ƪƭƛƴƛŎƪȅ ȊŘǊŀǾł όƘŜǘŜǊƻȊȅƎƻǘƛύΣ ǘŀƪȌŜ 

ǾȅōƝǊłƳŜ pouze ty ǊƻŘƛƴȅΣ ƪŘŜ ǎŜ ƴŀǊƻŘƛƭƻ ŀƭŜǎǇƻƶ ƧŜŘƴƻ ǇƻǎǘƛȌŜƴŞ ŘƝǘŠ όǊŜŎŜǎƛǾƴƝ ƘƻƳƻȊȅƎƻǘύΦ ± ǘŀƪƻǾŞƳ 

ǇǌƝǇŀŘŠ ǾȇōŠǊǳ ǳƴƛƪŀƧƝ ǾǑŜŎƘƴȅ ǊƻŘƛƴȅΣ ƪŘŜ ǎŜ όƴłƘƻŘƻǳύ ǇƻǎǘƛȌŜƴŞ ŘƝǘŠ ƴŜƴŀǊƻŘƛƭƻΤ ǾȇōŠǊ ƧŜ ǘŜŘȅ ƴŜǵǇƭƴȇΦ 

 

K ǘŞǘƻ ǎƪǳǘŜőƴƻǎǘƛ ƧŜ ǘǌŜōŀ Ǉǌƛ őƝǎŜƭƴŞƳ ȊǇǊŀŎƻǾłǾłƴƝ ƳŀǘŜǊƛłƭǳ ǇǌƛƘƭŞŘƴƻǳǘΦ 

 

{ƻǳőŀǎƴŞ Ȋƴŀƭƻǎǘƛ ƻ ƎŜƴŜǘƛŎƪŞ ǇƻŘǎǘŀǘŠ ƳƴƻƘŀ Ȋƴŀƪǻ ǎǇƻƭǳ ǎ ƳƻŘŜǊƴƝƳ ǎǘŀǘƛǎǘƛŎƪȇƳ ȊǇǊŀŎƻǾłƴƝƳ ƎŜƴŜŀƭƻƎƛŎƪŞƘƻ ƳŀǘŜǊƛłƭǳ 

ǳƳƻȌƶǳƧŜ ǊƻȊƘƻŘƻǾŀǘ ƻ ǘȅǇǳ ƧŜƧƛŎƘ ƎŜƴŜǘƛŎƪŞ ŘŜǘŜǊƳƛƴŀƴŎŜΦ 

 

12. !¦¢h{ha#[b= 5haLb!b¢bN 5=5L2bh{¢ ± POKUSU A V wh5hYa9b¦Σ tyNY[!5¸ 

½b!Y® ¦ 2[h±=Y! 

 
tƻǎǘƛȌŜƴƛ Ƨǎƻǳ ǎǘŜƧƴŠ őŀǎǘƻ ƳǳȌƛ ƛ ȌŜƴȅΦ hƴŜŎƳƻŎƴŠƴƝ ǎŜ ǾŠǘǑƛƴƻǳ όǇǌƛ ǵǇƭƴŞ ǇŜƴŜǘǊŀƴŎƛ ƎŜƴǳύ ǾȅǎƪȅǘǳƧŜ Ǿ ƪŀȌŘŞ generaci 

όǾŜǊǘƛƪłƭƴƝ ǘȅǇ ǾȇǎƪȅǘǳύΦ wƛȊƛƪƻ ǇǊƻ ŘŀƭǑƝ ŘƝǘŠ Ǿ ǊƻŘƛƴŠ ƧŜ рл ҈ Ȋŀ ǇǌŜŘǇƻƪƭŀŘǳΣ ȌŜ ǇƻǎǘƛȌŜƴȇ ƧŜ ƘŜǘŜǊƻȊȅƎƻǘ ό!ŀύΦ wƛȊƛƪƻ 



ǇƻǎǘƛȌŜƴƝ ŘŠǘƝ ǇƻǎǘƛȌŜƴŞƘƻ ƧŜŘƛƴŎŜ όǇǌƛ ǎƶŀǘƪǳ ǎŜ ȊŘǊŀǾȇƳ ǇŀǊǘƴŜǊŜƳύ ƧŜ рл ҈Τ ǇǊƻ ȊŘǊŀǾŞƘƻ ƧŜŘƛƴŎŜ ƧŜ ǊƛȊƛƪƻ ǇƻǎǘƛȌŜƴƝ ŘŠǘƝ 

ƴǳƭƻǾŞΦ 

 

± ǇǌƝǇŀŘŠ ƴŜǵǇƭƴŞ ŘƻƳƛƴŀƴŎŜ ƳŀƧƝ ƘŜǘŜǊƻȊȅƎƻǘƛ ό!ŀύ ƳŞƴŠ ȊłǾŀȌƴŞ ŦŜƴƻǘȅǇƻǾŞ ǇǊƻƧŜǾȅ ƴŜȌ ŘƻƳƛƴŀƴǘƴƝ ƘƻƳƻȊȅƎƻǘƛ ό!!ύΣ ǳ 

ƪǘŜǊȇŎƘ ǎŜ ǇǌƝǎƭǳǑƴł ŎƘƻǊƻōŀ ǇǊƻƧŜǾƝ ǾŜƭƳƛ ǘŠȌƪƻǳ ŦƻǊƳƻǳΦ ¢ȅǇƛŎƪŞ !5 ŎƘƻǊƻōȅ Ƨǎƻǳ ŀŎƘƻƴŘǊƻǇƭŀǎƛŜΣ ǇƻƭȅŘŀƪǘȅƭƛŜΣ 

brachydaktylie, otƻǎƪƭŜǊƻǎŀΣ ǇƻƭȅŎȅǎǘƛŎƪŞ ƭŜŘǾƛƴȅΣ ƘŜǊŜŘƛǘłǊƴƝ ǘȅǇ ǇƻƭȅǇƽȊȅ ǘƭǳǎǘŞƘƻ ǎǘǌŜǾŀΣ ŦŀƳƛƭƛłǊƴƝ ƘȅǇŜǊŎƘƻƭŜǎǘŜǊƻƭŜƳƛŜΣ 

IǳƴǘƛƴƎǘƻƴƻǾŀ ŎƘƻǊŜŀΣ aŀǊŦŀƴǻǾ ǎȅƴŘǊƻƳΣ ƻǎǘŜƻƎŜƴŜǎƛǎ ƛƳǇŜǊŦŜŎǘŀΣ ƴŜǳǊƻŦƛōǊƻƳŀǘƽȊŀΣ !ǇŜǊǘǻǾ ǎȅƴŘǊƻƳΦ 

 

ACHONDROPLASIE 

WŜŘƴł ǎŜ ƻ ǇƻǊǳŎƘǳ ǾȇǾƻƧŜ ŘƭƻǳƘȇŎƘ ƪƻǎǘƝ όǘǊǇŀǎƭƛŎǘǾƝύΦ ±ȅȊƴŀőǳƧŜ ǎŜ ƪǊłǘƪȇƳƛ ƪƻƴőŜǘƛƴŀƳƛΣ ƴƻǊƳłƭƴƝ ǾŜƭƛƪƻǎǘƝ ƘǊǳŘƴƝƪǳ ŀ 

ƘƭŀǾȅΦ .ŠƘŜƳ ŜƳōǊȅƻƴłƭƴƝƘƻ ǾȇǾƻƧŜ ŀ ŘŠǘǎǘǾƝ Ǌƻǎǘƻǳ ƪƻǎǘƛ ƪƻƴőŜǘƛƴ ǇƻƳŀƭŜƧƛΦ tǌƝőƛƴƻǳ ƧŜ ōƻŘƻǾł ƳǳǘŀŎŜ Ǿ genu FGFR 3 

(fibroblast growth factor receptor) na 4. chromosomǳΦ ±ȊǊǻǎǘ Ǿ ŘƻǎǇŠƭƻǎǘƛ ƧŜ ǇǊǻƳŠǊƴŠ мнр ŎƳΦ 

 

POLYDAKTYLIE 

±ȅȊƴŀőǳƧŜ ǎŜ ƴŀŘǇƻőŜǘƴȇƳƛ ǇǊǎǘȅ ƴŀ ǊǳŎŜ őƛ ƴƻȊŜΦ WŜ ǾŜƭƳƛ őŀǎǘł Ǉǌƛ ǘǊƛǎƻƳƛƛ ŎƘǊƻƳƻǎƻƳǳ мо ς tŀǘŀǳǻǾ ǎȅƴŘǊƻƳΦ tǌƝőƛƴƻǳ 

polydaktylie jsou mutace v ǊǻȊƴȇŎƘ ƎŜƴŜŎƘ ǇƻŘƝƭŜƧƝŎƝŎƘ ǎŜ ƴŀ ǾȇǾƻƧƛ ƪƻƴőŜǘƛƴΦ 

 

BRACHYDAKTYLIE 

±ȅȊƴŀőǳƧŜ ǎŜ ŀōƴƻǊƳłƭƴŠ ȊƪǊłŎŜƴȇƳƛ őƭłƴƪȅ ǇǊǎǘǻΦ ½ǇǻǎƻōǳƧŜ Ƨƛ ƳǳǘŀŎŜ Ǿ genu BMPR (bone morphogenetic proteine 

ǊŜŎŜǇǘƻǊύΣ ƪǘŜǊȇ ƪƽŘǳƧŜ ǊŜŎŜǇǘƻǊ ǇǊƻ ƪƻǎǘƴƝ ƳƻǊŦƻƎŜƴŜǘƛŎƪȇ ǇǊƻǘŜƛƴ ŀ ǾŜŘŜ ƪ ǇƻǊǳǑŜ ƪƻƴǘǊƻƭȅ ŦƻǊƳŀŎŜ ŎƘǊǳǇŀǾƪȅΣ ƪǘŜǊł ǎŜ 

ǇƻȊŘŠƧƛ ǎǘłǾł ƪƻǎǘƝΦ 

 

OTOSKLEROSA 

WŘŜ ƻ ŎƘƻǊƻōƴȇ ǇǊƻŎŜǎ ǇƻǎǘƛƘǳƧƝŎƝ ƻōƭŀǎǘ ǾƴƛǘǌƴƝƘƻ ǳŎƘŀ ŀ ƧŜ ǊŜƭŀǘƛǾƴŠ őŀǎǘȇƳ ŘǻǾƻŘŜƳ ǇƻǊǳŎƘ ǎƭǳŎƘǳ ŀ ŘŀƭǑƝŎƘ ƻōǘƝȌƝΦ 

tƻŘǎǘŀǘƻǳ ƻǘƻǎƪƭŜǊƽȊȅ ƧŜ ȊƳŠƴŀ ŀ ƴƻǾƻǘǾƻǊōŀ ƪƻǎǘƴƝ ǘƪłƴŠ ǘǌƳƝƴƪǳ ŀ ƪƻǎǘŠƴŞƘƻ ƭŀōȅǊƛƴǘǳ ǾƴƛǘǌƴƝƘƻ ǳŎƘŀΦ tƻǎǘƛȌŜƴƻ ƧŜ i 

ƳƝǎǘƻΣ ƪŘŜ ƴŀƭŞƘł ǘǌƳƝƴŜƪ ƴŀ ƭŀōȅǊƛƴǘ ŀ ǘǌƳƝƴŜƪ ƪ ƴŠƳǳ őłǎǘŜőƴŠ ǇǌƛǊƻǎǘŜΣ ŘǻǎƭŜŘƪŜƳ ƧŜ ȊƘƻǊǑŜƴł ǇƻƘȅōƭƛǾƻǎǘ ǘǌƳƝƴƪǳ ŀ 

ƴŀǊǳǑŜƴƝ ǇǌŜǾƻŘǳ ȊǾǳƪƻǾȇŎƘ ǾƛōǊŀŎƝ Řƻ ƘƭŜƳȇȌŘŠΦ 2ŀǎǘŠƧƛ Ƨǎƻǳ ǇƻǎǘƛȌŜƴȅ ȌŜƴȅ ƴŜȌ ƳǳȌƛΣ ƳŜŘƛłƴ Ǿȇǎƪȅǘǳ ƧŜ ор ƭŜǘΦ LƴŎƛŘŜƴŎŜ 

(diagnostikovaƴłΣ ƘƛǎǘƻƭƻƎƛŎƪȅ ǾŜǊƛŦƛƪƻǾŀƴłύ ƧŜ ŀǎƛ м ҈Φ 

 

th[¸/¸{¢L/Y# /Ihwh.! [95±Lb 

tƻƭȅŎȅǎǘƛŎƪŞ ƭŜŘǾƛƴȅ Ƨǎƻǳ ƴŜƧőŀǎǘŠƧǑƝ ǾǊƻȊŜƴƻǳ  ǊŜƴłƭƴƝ ŎƘƻǊƻōƻǳΦ LƴŎƛŘŜƴŎŜ ƧŜ м Υ м лллΦ bŜƧőŀǎǘŠƧƛ ƧŜ ȊǇǻǎƻōŜƴł ƳǳǘŀŎƝ ƎŜƴǳ 

PDK1 ƴŀ мсΦ ŎƘǊƻƳƻǎƻƳǳ όфл ҈ύΦ DŜƴŜǘƛŎƪł ǇƻǊǳŎƘŀ ǎŜ ǇǊƻƧŜǾuje vznikem cyst v ƭŜŘǾƛƴƴŞ ǘƪłƴƛΣ Ǌǻǎǘ ǘŠŎƘǘƻ Ŏȅǎǘ ƧŜ ƴŀ ǵƪƻǊ 

ƭŜŘǾƛƴƴŞ ǘƪłƴŠΣ ƪǘŜǊł ƧŜ ǳǘƭŀőƻǾłƴŀ ŀ ƴƛőŜƴŀΦ {ŜƭƘłǾłƴƝ ƭŜŘǾƛƴ ǇƻǎǘǳǇǳƧŜ ǾŜƭƳƛ ǇƻȊǾƻƭƴŀ ŀ ƪ ǵǇƭƴŞƳǳ ǎŜƭƘłƴƝ ƭŜŘǾƛƴ ŘƻŎƘłȊƝ 

ŀȌ Ǿ 50-70 letech. Existence cyst vede k ŘŀƭǑƝƳ ƴŜǇǌƝƧŜƳƴȇƳ ƪƻƳǇƭƛƪŀŎƝm ς Ŏȅǎǘȅ ƳƻƘƻǳ ȊŀƪǊǾłŎŜǘΣ ƳǻȌŜ ǎŜ Řƻ ƴƛŎƘ Řƻǎǘŀǘ 

ƛƴŦŜƪŎŜ όȊłƴŠǘȅ ƭŜŘǾƛƴύΦ 9ȄƛǎǘǳƧŜ ƛ Ƨŀƪƻ ǊŜŎŜǎƛǾƴƝ ŦƻǊƳŀ όǾŜƭƳƛ ǘŠȌƪłΣ Ǿ ƭŜŘǾƛƴłŎƘ ǾȊƴƛƪł ǎǇƻǳǎǘŀ ƳŀƭȇŎƘ ŎȅǎǘƛőŜƪΣ ŎƻȌ ǾŜŘŜ 

k ǎŜƭƘłǾłƴƝ ƭŜŘǾƛƴ ƧƛȌ Ǿ ŘŠǘǎƪŞƳ ǾŠƪǳύΦ 

 

C!aL[L#wbN I¸t9w/Ih[9{¢9wh[;aL9 

CŀƳƛƭƛłǊƴƝ ƘȅǇŜǊŎƘƻƭŜǎǘŜǊƻƭŞƳƛŜ ƧŜ ǾǊƻȊŜƴƻǳ ŘŠŘƛőƴƻǳ ŎƘƻǊƻōƻǳΣ ƪǘŜǊł ǎŜ ǇǊƻƧŜǾǳƧŜ Ǿȅǎƻƪƻǳ ƘƭŀŘƛƴƻǳ ŎƘƻƭŜǎǘŜǊƻƭǳΦ 

±ȅǎƪȅǘǳƧŜ ǎŜ ŀǎƛ мΥрллΦ tƻŘǎǘŀǘƻǳ ŎƘƻǊƻōȅ ƧŜ ƴŀǊǳǑŜƴȇ ǘǊŀƴǎǇƻǊǘ ŎƘƻƭŜǎǘŜǊƻƭǳ Ȋ ōǳƴŠƪ Řƻ ƧŀǘŜǊΣ ƪŘŜ ƧŜ ŘłƭŜ ȊǇǊŀŎƻǾłǾłƴ ŀ 

ǾȅƭǳőƻǾłƴ ȌƭǳőƝ Ȋ ǘŠƭŀΦ 

bŜƧőŀǎǘŠƧǑƝƳ ǘȅǇŜƳ ƧŜ ǇƻǊǳŎƘŀ ƧŀǘŜǊƴƝƘƻ ǊŜŎŜǇǘƻǊǳ ǇǊƻ [5[ őłǎǘƛŎŜΣ ƪǘŜǊŞ ǇǌŜƴłǑŜƧƝ ŎƘƻƭŜǎǘŜǊƻƭ Řƻ ƧŀǘŜǊΦ 

 

Pacienti s ŦŀƳƛƭƛłǊƴƝ ƘȅǇŜǊŎƘƻƭŜǎǘŜǊƻƭŞƳƛƝ 

¶ ǊŜŘǳƪŎŜ Ǉƻőǘǳ ǊŜŎŜǇǘƻǊǻ [5[ όŘǻǎƭŜŘŜƪ ƳǳǘŀŎŜ ƎŜƴǳ ǇǊƻ [5[ ǊŜŎŜǇǘƻǊύ 

¶ ȊǾȇǑŜƴƝ ƘƭŀŘƛƴȅ ŎƘƻƭŜǎǘŜǊƻƭǳ Ǿ ǇƭŀȊƳŠ 

¶ aterosklerosa 

¶  infarkt myokardu 

 

HETEROZYGOTI ς 1:500 ς ƘƭŀŘƛƴŀ ŎƘƻƭŜǎǘŜǊƻƭǳ нȄ ǾȅǑǑƝ ƴŜȌ ƴƻǊƳŀ Ҧ La ǇǌŜŘ 50. rokem. 

HOMOZYGOTI ς hladina cholesterolu 3-пȄ ǾȅǑǑƝ ƴŜȌ ƴƻǊƳŀ Ҧ La ǇǌŜŘ 20. rokem. 

 

½ǾȇǑŜƴł ƘƭŀŘƛƴŀ ŎƘƻƭŜǎǘŜǊƻƭǳ ς ƪƻƭŜƳ ƻőƝ ǎŜ ƻōƧŜǾǳƧŜ ǑŜŘƛǾȇ ǇǊǎǘȇƴŜƪ όǳƪƭłŘŀƧƝŎƝ ǎŜ ŎƘƻƭŜǎǘŜǊƻƭύΣ Ǿ ǘŠȌǑƝƳ ǎǘłŘƛǳ ǾȊƴƛƪŀƧƝ 

xantomata ς ǳƭƻȌŜƴƛƴȅ ŎƘƻƭŜǎǘŜǊƻƭǳ Ǿ ƳƝǎǘŠ ǵǇƻƴǳ ǑƭŀŎƘΦ 

 



HUNTINGTONOVA CHOREA 

tƻǊǳŎƘŀ ōȅƭŀ ǇƻǇǊǾŞ ǇƻǇǎŀƴł Ǿ ǊƻŎŜ мутн ŀƳŜǊƛŎƪȇƳ ƭŞƪŀǌŜƳ Georgem Huntingtonem.  WŜŘƴł ǎŜ ƻ ƴŜǳǊƻŘŜƎŜƴŜǊŀǘƛǾƴƝ 

autosoƳłƭƴŠ ŘƻƳƛƴŀƴǘƴƝ ƻƴŜƳƻŎƴŠƴƝ ǇŀǘǌƝŎƝ ƳŜȊƛ ǇƻƭȅƎƭǳǘŀƳƛƴƻǾŞ ǇƻǊǳŎƘȅΦ ał ƛƴŎƛŘŜƴŎƛ пς10 na 100 000. Manifestuje se 

ƴŜƧőŀǎǘŠƧƛ ǾŜ ǎǘǌŜŘƴƝƳ ǾŠƪǳΦ aŜȊƛ ǇǌƝȊƴŀƪȅ ŘƻƳƛƴǳƧŜ ǇƻǊǳŎƘŀ ƳƻǘƻǊƛƪȅΣ ȊƳŠƴȅ ƻǎƻōƴƻǎǘƛΣ ǇǊƻƎǊŜŘǳƧƝŎƝ ŘŜƳŜƴŎŜ ŀ ƴŀƪƻƴŜŎ 

smrt. 

 

I5 ōȅƭŀ ǇǻǾƻŘƴŠ ǇƻǾŀȌƻǾłƴŀ Ȋŀ Ƨŀǎƴȇ ŀǳǘƻǎƻƳłƭƴŠ ŘƻƳƛƴŀƴǘƴƝ ŘŠŘŠƴȇ ȊƴŀƪΣ ŀǾǑŀƪ Ǿ ƧŜƧƝŎƘ ǇǊƻƧŜǾŜŎƘ ōȅƭȅ ǇŀǘǊƴȅ 

ȊǾƭłǑǘƴƻǎǘƛΣ ƪǘŜǊŞ ƴŜōȅƭƻ ƳƻȌƴŞ ǾȅǎǾŠǘƭƛǘΥ 

¶ ±Šƪ Ǿ ŘƻōŠ ƴłǎǘǳǇǳ ƻƴŜƳƻŎƴŠƴƝ ƧŜ ǾŀǊƛŀōƛƭƴƝΦ ±ŠǘǑƛƴŀ ƴƻǎƛǘŜƭǻ I5 ŀƭŜƭȅ ƻƴŜƳƻŎƴƝ ƻƪƻƭƻ плΦ Ǌƻƪǳ ǾŠƪǳΣ ŀƭŜ 

ǇǌƝȊƴŀƪȅ ǎŜ ƳƻƘƻǳ ƻōƧŜǾƛǘ ƛ ǾŜ н őƛ Ǿ ул ƭŜǘŜŎƘΦ  

¶  Nastupuje-ƭƛ ƻƴŜƳƻŎƴŠƴƝ őŀǎƴŠ όǾ ŘŠǘǎǘǾƝ ƴŜōƻ Ǿ ŀŘƻƭŜǎŎŜƴŎƛύΣ ƧŜ ŀƭŜƭŀ ŘŠŘŠƴŀ ƻŘ ƻǘŎŜΦ  

¶  .ŠƘŜƳ ǇǌŜƴƻǎǳ Ǿ ǊƻŘƻƪƳŜƴǳ ǎŜ ƴŜƳƻŎ ǾȅǾƝƧƝ ǾŜ ǎǘłƭŜ ƳƭŀŘǑƝƳ ŀ ƳƭŀŘǑƝƳ ǾŠƪǳΦ ¢Ŝƴǘƻ ƧŜǾ ǎŜ ƴŀȊȇǾł ŀƴǘƛŎƛǇŀŎŜΦ 

 

½ŀ ǾȊƴƛƪ ƴŜƳƻŎƛ ƧŜ ƻŘǇƻǾŠŘƴł ƳǳǘŀŎŜ Ǿ ƎŜƴǳΣ ƪǘŜǊȇ ōȅƭ ƻōƧŜǾŜƴ Ǿ ǊƻŎŜ мффоΦ WŜ ƧƝ ȊƳƴƻȌŜƴŞ ƻǇŀƪƻǾłƴƝ ǘǊƛǇƭŜǘǻ /!DΣ ŎƻȌ ƧŜ 

ƪƻŘƻƴ ǇǊƻ ƎƭǳǘŀƳƛƴΦ DŜƴ ƪƽŘǳƧŜ ǇǊƻǘŜƛƴ huntingtin. WŜƘƻ ŦǳƴƪŎŜ ƴŜƴƝ ȊƴłƳłΣ ŜȄǇŜǊƛƳŜƴǘłƭƴƝ ǾȅǌŀȊŜƴƝ ƎŜƴǳ ǾǑŀƪ ǾŜŘŜ ƪŜ 

ǎƳǊǘƛ Ǿ ŜƳōǊȅƻƴłƭƴƝƳ ƻōŘƻōƝΦ 

 

bƻǊƳłƭƴƝ ƧŜŘƛƴŎƛ ƴŜǎƻǳ ǾŜ ǎǾŞƳ ƎŜƴǳ фςор ǊŜǇŜǘƛŎ /!DΣ ǇƻǎǘƛȌŜƴƝ ƧŜŘƛƴŎƛ ƧƛŎƘ ƳŀƧƝ ǾƝŎŜ ƴŜȌ пл Ҧ őƝƳ ƧŜ ǇƻőŜǘ ǊŜǇŜǘƛŎ ǾŠǘǑƝΣ 

ǘƝƳ ƧŜ ƴłǎǘǳǇ ƻƴŜƳƻŎƴŠƴƝ őŀǎƴŠƧǑƝΦ I5 ƧŜ ŎƘŀǊŀƪǘŜǊƛȊƻǾŀƴł ǎŜƭŜƪǘƛǾƴƝ ȊǘǊłǘƻǳ ƴŜǳǊƻƴǻ Ǿ ōŀȊłƭƴƝŎƘ ƎŀƴƎƭƛƝŎƘΣ ƪǘŜǊł ǎŜ ǇƻŘƝƭŜƧƝ 

ƴŀ ƪƻƻǊŘƛƴŀŎƛ ǇƻƘȅōǻΦ 

 

a!wC!b®± {¸b5wha 

WŜŘƴł ǎŜ ƻ ƎŜƴŜǘƛŎƪƻǳ ǇƻǊǳŎƘǳ ǇƻƧƛǾƻǾŞ ǘƪłƴŠΦ {ȅƴŘǊƻƳ ȊŀƘǊƴǳƧŜ ǑƛǊƻƪƻǳ ǎƪǳǇƛƴǳ ǇǌƝȊƴŀƪǻΣ ƳŜȊƛ ƴŠȌ ǇŀǘǌƝΥ Ǿȅǎƻƪł ǇƻǎǘŀǾŀΣ 

ŘƭƻǳƘŞ ǘŜƴƪŞ ƪƻƴőŜǘƛƴȅΣ ŘƭƻǳƘŞ ǘŜƴƪŞ ǇǊǎǘȅ όŀǊŀŎƘƴƻŘŀƪǘȅƭƛŜύΣ ŘƛǎƭƻƪŀŎŜ ƻőƴƝ őƻőƪȅ όŜŎǘƻǇƛŀ ƭŜƴǘƛǎύ ŀ ŀƴƻƳłƭƛŜ ǎǊŘŎŜ ŀ ŎŞǾ 

όǇǊƻƭŀǇǎ ƳƛǘǊłƭƴƝ ŎƘƭƻǇƴŠΣ ŀƴŜǳǊȅȊƳŀ ŀƻǊǘȅΣ ŘƛƭŀǘŀŎŜ ǇƭƛŎƴƛŎŜΣ ŘƛǎŜƪŎŜ ŀƻǊǘȅύΦ 

2Ŝǘƴƻǎǘ ƧŜ ǇǌƛōƭƛȌƴŠ м Υ мл лллΦ {ȅƴŘǊƻƳŜƳ ǘǊǇŠƭ ƴŀǇǌƝƪƭŀŘ Ƙƻǳǎƭƛǎǘŀ bƛŎŎƻƭƼ tŀƎŀƴƛƴƛΦ 5ŠŘƛőƴł ǇƻǊǳŎƘŀ ƳŜȊŜƴŎƘȅƳǳ 

(fibrilinu 1 ς ǵȊŎŜ ǎǇƻƧŜƴȇ ǎ elastinem). CharakteristicƪŞ Ƨǎƻǳ ǇƻǊǳŎƘȅ ƳŜǘŀōƻƭƛǎƳǳ ƳǳƪƻǇƻƭȅǎŀŎƘŀǊƛŘǻΦ 

 

OSTEOGENESIS IMPERFECTA 

hǎǘŜƻƎŜƴŜǎƛǎ ƛƳǇŜǊŦŜŎǘŀ ƧŜ ŘŠŘƛőƴŞ ƻƴŜƳƻŎƴŠƴƝ ǇƻƧƛǾƻǾŞ ǘƪłƴŠΣ ƧŜƘƻȌ ȊłƪƭŀŘƴƝƳ ǇǊƻƧŜǾŜƳ ƧŜ ƪǌŜƘƪƻǎǘ ƪƻǎǘƝ όƪǘŜǊł ǎŜ 

ǇǊƻƧŜǾǳƧŜ ȊƭƻƳŜƴƛƴŀƳƛ ŘƭƻǳƘȇŎƘ ƪƻǎǘƝύΣ ŘłƭŜ ƪƻǎǘƴƝ ŘŜŦƻǊƳƛǘȅΣ ƳƻŘǊŞ ǎƪƭŞǊȅΣ ȊǘǊłǘŀ ǎƭǳŎƘǳΣ ƭƻƳƛǾƻǎǘ ȊǳōǻΣ όǇǌƝǇŀŘƴŠ 

ƎŜƴŜǊŀƭƛȊƻǾŀƴł ƭƛƎŀƳŜƴǘƻǎƴƝ ƭŀȄƛŎƛǘŀΣ ƘŜǊƴƛŜΣ ǎƴŀŘƴŞ ȊƘƳƻȌŘŠƴƝΣ ŜȄŎŜǎƛǾƴƝ ǇƻŎŜƴƝύΦ 

±ŠǘǑƛƴŀ ƧŜŘƛƴŎǻ Ƴł ŘŜŦŜƪǘ kolagenu typu I. hƴŜƳƻŎƴŠƴƝ Ƴł н ŦƻǊƳȅΥ őŀǎƴƻǳΣ ƭŜǘłƭƴƝ ό±ǊƻƭƛƪΣ мупфύ ŀ ǇƻȊŘƴƝΣ ƴŜƭŜǘłƭƴƝ 

(Lobstein, 1835). 

¶ tƻǊǳŎƘŀ ǇŜǊƛƻǎǘłƭƴƝΣ ƴŠƪŘȅ ƛ ŜƴŘƻǎǘłƭƴƝ ƻǎƛŦƛƪŀŎŜΦ 

¶ {ƴƝȌŜƴł ŦǳƴƪŎŜ ƻǎǘŜƻōƭŀǎǘǻ Ҧ ƪƻǎǘƴƝ ƳŀǘǊƛȄ ƴŜƴƝ ƴƻǊƳłƭƴŠ ōǳŘƻǾłƴŀΣ ǇŜǾƴƻǎǘ ƪƻǎǘƝ ƧŜ ǎƴƝȌŜƴŀ όǘŜƴƪł ƪƻƳǇŀƪǘŀ 

ǊƻǳǊƻǾƛǘȇŎƘ ƪƻǎǘƝΣ ƴŜŘƻǎǘŀǘŜőƴŠ ŦƻǊƳƻǾŀƴł ǎǇƻƴƎƛƽȊŀύΦ 

¶ wƻǾƴŠȌ ǇƻǊǳŎƘȅ őƛƴƴƻǎǘƛ ŦƛōǊƻōƭŀǎǘǻ ŀ ƴŜŘƻƪƻƴŀƭł ǘǾƻǊōŀ ƪƻƭŀƎŜƴǳΦ 

¶ tǌŜŘǇƻƪƭłŘł ǎŜΣ ȌŜ őŀǎƴł ŦƻǊƳŀ ƧŜ !wΣ ǇƻȊŘƴƝ ŦƻǊƳŀ !5 ŘŠŘƛőƴłΦ 

 

2ŀǎƴł ŦƻǊƳŀ 

¶ LƴǘǊŀǳǘŜǊƛƴƴŠ ƳƴƻƘƻőŜǘƴŞ ȊƭƻƳŜƴƛƴȅΦ 

¶ ¦ ǘŠȌƪȇŎƘ ŦƻǊŜƳ őŀǎǘŞ ƳǊǘǾŠ ƴŀǊƻȊŜƴŞ ǇƭƻŘȅΦ 

¶ ¦ ȌƛǾȇŎƘ ǇƭƻŘǻ őŜǊǎǘǾŞ ȊƭƻƳŜƴƛƴȅ ǾȊƴƛƪŀƧƝŎƝ ƳƛƴƛƳłƭƴƝƳ ƴłǎƛƭƝƳ Ҍ ǎǘŀǊŞ ȊƭƻƳŜƴƛƴȅ ƘƻƧƝŎƝ ǎŜ ǑǇŀǘƴŠ ŀ 

s deformitami. 

¶ WŜŘƛƴŎƛ ǾŠǘǑƛƴƻǳ ƴŜǇǌŜȌƛƧƝ нΦ Ǌƻƪ ȌƛǾƻǘŀΦ 

 

tƻȊŘƴƝ ŦƻǊƳŀ 

¶ aŀƴƛŦŜǎǘǳƧŜ ǎŜ Ǿ ŘŠǘǎǘǾƝΣ ǾȇƧƛƳŜőƴŠ ǳ ƳƭŀŘƛǎǘǾȇŎƘΦ 

¶ aƴƻƘƻőŜǘƴŞ ȊƭƻƳŜƴƛƴȅ ƛ Ǉǌƛ ƳŀƭȇŎƘ ǘǊŀǳƳŀǘŜŎƘ όǾŜŘƻǳ ƪŜ ȊƪǊłŎŜƴƝ ŀ ŘŜŦƻǊƳŀŎƝƳ ƪƻƴőŜǘƛƴύΦ 

¶ ¢ȅǇƛŎƪȇ ƧŜ ǵōȅǘŜƪ ŀȌ ǾȅƳƛȊŜƴƝ ȊƭƻƳŜƴƛƴ Ǿ ǇǳōŜǊǘŠ όȄ ƳǻȌŜ ǎŜ ȊƴƻǾǳ ƻōƧŜǾƛǘ ǳ ȌŜƴ Ǿ ƳŜƴƻǇŀǳȊŜύΦ 

¶ ¦ ǘŠȌǑƝŎƘ ŦƻǊŜƳ ƛ ǎǇƻƴǘłƴƴƝ ŦǊŀƪǘǳǊȅ ŀ ŀƴƎǳƭŀŎŜ ǎƪŜƭŜǘǳ όƛ ŘƝƪȅ ǘŀƘǳ ǎƛƭƴȇŎƘ ǎǾŀƭƻǾȇŎƘ ǎƪǳǇƛƴύΦ 

¶ ¢ȅǇƛŎƪȇƳ ǇǌƝȊƴŀƪŜƳ ƳƻŘǊŞ ǎƪƭŞǊȅ όǳ ƴŠƪǘŜǊȇŎƘ ŦƻǊŜƳ ƳƻƘƻǳ ŎƘȅōŠǘΣ ȊǇǻǎƻōŜƴȅ ȊǘŜƴőŜƴƝƳ ǾŀȊƛǾƻǾŞ ǾǊǎǘǾȅύΦ 



¶ ¢ŠȌǑƝ ŦƻǊƳȅ ŎƘŀǊŀƪǘŜǊƛȊƻǾłƴȅ ƳƴƻƘƻőŜǘƴȇƳƛ ƻǎƻǾȇƳƛ ŘŜŦƻǊƳƛǘŀƳƛ ƪƻƴőŜǘƛƴ όǾŀǊƽȊƴƝ ŘŜŦƻǊƳƛǘŀ ŦŜƳǳǊǳΣ 

ŀƴǘŜǊƻƳŜŘƛłƭƴƝ ŘŜŦƻǊƳƛǘŀ ǘƛōƛŜΣ ƘǳƳŜǊǳǎ ǾŀƭƎƽȊƴƝΣ ǇǌŜŘƭƻƪǘƝ ǾŀǊƽȊƴƝύΣ őŀǎǘƻ ǎǇƻƧŜƴȇƳƛ ǎŜ ǎƪƻƭƛƽȊƻǳ ŀ ŘŜŦƻǊƳƛǘŀƳƛ 

ǇłƴǾŜΦ 

 

b9¦whCL.wha!¢j½! 

±ȅŎƘłȊƝ Ȋ ōǳƴŠƪ ƻŘǾƻȊŜƴȇŎƘ Ȋ ƴŜǳǊłƭƴƝ ƭƛǑǘȅΦ tǊƻƧŜǾǳƧŜ ǎŜ ŀōƴƻǊƳłƭƴƝƳ ǊǻǎǘŜƳ ǇƻŘǇǻǊƴȇŎƘ ōǳƴŠƪΦ /b{ ŀ tb{ ό{ŎƘǿŀƴƴƻǾȅ 

ōōΦ ŀƧΦύ ƳŀƧƝ ǾȇǊŀȊƴƻǳ ǇǊŜŘƛǎǇƻȊƛŎƛ ƪŜ ǾȊƴƛƪǳ ōŜƴƛƎƴƝŎƘ ƛ ƳŀƭƛƎƴƝŎƘ ƴłŘƻǊǻΦ 

 

LΦ ǘȅǇ ƴŜǳǊƻŦƛōǊƻƳŀǘƽȊȅ 

Morbus von Recklinghausen őƛ ǇŜǊƛŦŜǊƴƝ ǘȅǇ ƴŜǳǊƻŦƛōǊƻƳŀǘƽȊȅΦ WŜ ǇƻŘƳƝƴŠƴŀ ƳǳǘŀŎƝ NF1 genu na 17. chromosomu 

(17q11.2), jde o tumor-ǎǳǇǊŜǎƻǊƻǾȇ ƎŜƴΣ ƧŜƘƻȌ ǇǊƻŘǳƪǘ όƴŜǳǊƻŦƛōǊƻƳƛƴύ ƧŜ ǎƻǳőłǎǘƝ ƛƴǘǊŀŎŜƭǳƭłǊƴƝ ǎƛƎƴłƭƴƝ ƪŀǎƪłŘȅ ǎǇƻƧŜƴŞ ǎ 

RAS-kinasou. 

 

II. typ neurofibromatƽȊȅ 

MISME syndrom őƛ ŎŜƴǘǊłƭƴƝ ǘȅǇ ƴŜǳǊƻŦƛōǊƻƳŀǘƽȊȅΦ WŜ ǇƻŘƳƝƴŠƴŀ ƳǳǘŀŎƝ NF2 genu na 22. chromosomu (22q12.2), jde 

ǊƻǾƴŠȌ ƻ ǘǳƳƻǊ-ǎǳǇǊŜǎƻǊƻǾȇ ƎŜƴΣ ƧŜƘƻȌ ǇǊƻŘǳƪǘ όƴŜǳǊƻŦƛōǊƻƳƛƴ нΣ ǘŞȌ ƴŀȊȇǾŀƴȇ ƳŜǊƭƛƴ őƛ ǎŎƘǿŀƴƴƻƳƛƴύ ƻǾƭƛǾƶǳƧŜ 

ƳŜȊƛōǳƴŠőƴŞ ƪƻƴǘŀƪǘȅΦ /ŜƴǘǊłƭƴƝ ƴŜǳǊƻŦƛōǊƻƳŀǘƽȊŀ ƧŜ ƻōŜŎƴŠ ǾȊłŎƴŠƧǑƝ ƴŜȌ ǇŜǊƛŦŜǊƴƝ ǘȅǇΣ ŎŜƭƪƻǾŠ ƧŜ ƻǾǑŜƳ ǎǇƻƧŜƴŀ ǎ ǾȅǑǑƝ 

ƳƻǊōƛŘƛǘƻǳ ƛ ƳƻǊǘŀƭƛǘƻǳ ǇƻǎǘƛȌŜƴȇŎƘ ƧŜŘƛƴŎǻΦ hƪƻƭƻ ǇƻƭƻǾƛƴȅ ǇǌƝǇŀŘǻ bC-н ƧŜ ȊǇǻǎƻōŜƴƻ ƴƻǾƻǳ ƳǳǘŀŎƝΦ 

 

!t9w¢®± {¸b5wha 

WŜŘƴł ǎŜ ƻ ǾȊłŎƴŞ ƻƴŜƳƻŎƴŠƴƝ ǇƻǎǘƛƘǳƧƝŎƝ ǇǊƛƳłǊƴŠ ƭŜōƪǳ ǇǌŜŘőŀǎƴȇƳ ǳȊŀǾǌŜƴƝƳ ǑǾǻ ŀ ǊǳŎŜ ŀ ƴƻƘȅ ǎȅƴŘŀƪǘȅƭƛƝΦ 

WŜ ȊǇǻǎƻōŜƴ ƳǳǘŀŎƝ Ǿ ƎŜƴǳ ǇǊƻ ǊŜŎŜǇǘƻǊ ŦƛōǊƻōƭŀǎǘƻǾŞƘƻ ǊǻǎǘƻǾŞƘƻ ŦŀƪǘƻǊǳ ǘȅǇǳ н όFGFR2, 10q26). WŜ ǌŀȊŜƴ 

mezi akrocefalosyndaktylie. V ƪƭƛƴƛŎƪŞƳ ƻōǊŀȊǳ ƧŜ ǇǌƝǘƻƳƴŞ ǇǊƻŘƭƻǳȌŜƴƝ ƭŜōƪȅΣ ǎȅƴŘŀƪǘȅƭƛŜΣ ƳƴƻƘƻőŜǘƴŞ ǘŀǊȊłƭƴƝ ƪƻŀƭƛŎŜΣ 

ŘŜŦƻǊƳƛǘȅ ǎǘǌŜŘƻǳǑƝ ŀ ƳƻȊƪƻǾł ŀǘǊƻŦƛŜΦ 

 

ODCHYLKY  

¶ {ǇƻǊŀŘƛŎƪŞ ǇǌƝǇŀŘȅ ς ƳǳǘŀŎŜ ŘŜ ƴƻǾƻ όƴƻǾł ƳǳǘŀŎŜύ ς őŀǎǘŞ ƴŀǇǌƝƪƭŀŘ ǳ ŀŎƘƻƴŘǊƻǇlasie  

- ǎƛƎƴƛŦƛƪŀƴǘƴŠ ǊŜŘǳƪƻǾŀƴł ǎŎƘƻǇƴƻǎǘ ǊŜǇǊƻŘǳƪŎŜΣ ǾƝŎŜ ƴŜȌ ул҈Φ 

¶ bŜǵǇƭƴł ǇŜƴŜǘǊŀƴŎŜ όŀƭŜƭŀ ǎŜ ŦŜƴƻǘȅǇƻǾŠ ǇǊƻƧŜǾƝ ǳ ƳŜƴǑƝƘƻ Ǉƻőǘǳ ƴƻǎƛǘŜƭǻ ƴŜȌ ōȅŎƘƻƳ ƻőŜƪłǾŀƭƛύΦ ¦ ƻǎƻōΣ ƪǘŜǊŞ 

ƴŜǎƻǳ ƳǳǘŀƴǘƴƝ ŀƭŜƭǳ ǎŜ ƴŜǇǊƻƧŜǾƝ Ҧ ǇǌƝƭŜȌƛǘƻǎǘ ǇǌŜǎƪƻőŜƴƝ ƎŜƴŜǊŀŎŜόƪŀƭƪǳƭŀŎŜ ǾŜ ǾŜƭƪŞƳ ǎƻǳōƻǊǳ ǇǊƻƪłȌŜ ȊƳŠƴǳ 

ǑǘŠǇƴŞƘƻ ǇƻƳŠǊǳύΦ 

¶ ±ŀǊƛŀōƛƭƴƝ ŜȄǇǊŜǎƛǾƛǘŀ όǾŀǊƛŀōƛƭƴƝ ǎǘǳǇŜƶ ƳŀƴƛŦŜǎǘŀŎŜ Ȋƴŀƪǳύ ς ƎŜƴ ǎŜ ƳŀƴƛŦŜǎǘǳƧŜ ǳ ǾǑŜŎƘ ƘŜǘŜǊƻȊȅƎƻǘǻΣ ŀƭŜ 

ǎǘǳǇŜƶ ƳŀƴƛŦŜǎǘŀŎŜ ƧŜ ǊǻȊƴȇ όőŀǎǘƻ ǎŜ ǘȇƪł ƎŜƴǻ ǎ ǇƭŜƛƻǘǊƻǇƴƝƳ ǵőƛƴƪŜƳύΦ 

tǌƝőƛƴƻǳ ƧŜ ŘǻǎƭŜŘŜƪ ǾƭƛǾǳ ǇǊƻǎǘǌŜŘƝ ƴŜōƻ ǵőƛƴŜƪ ŘŀƭǑƝŎƘ ƎŜƴǻ 

¶  hƴŜƳƻŎƴŠƴƝ ǎ ǇƻȊŘƴƝƳ ƴłǎǘǳǇŜƳ ς ǇƻƭȅŎȅǎǘƛŎƪł ŎƘƻǊƻōŀ ƭŜŘǾƛƴΣ IǳƴǘƛƴƎǘƻƴƻǾŀ ŎƘƻǊŜŀΦ 

¶ aƻȊŀƛŎƛǎƳǳǎ ȊłǊƻŘŜőƴȇŎƘ ōǳƴŠƪ ς mutace v ǇǊǻōŠƘǳ ŜƳōǊȅƻƴłƭƴƝƘƻ ƻōŘƻōƝ - postihuje prekurzory gamet. 

¶  Nonpaternita ς ƻǘŜŎ ƴŜƴƝ ōƛƻƭƻƎƛŎƪȇƳ ƻǘŎŜƳ ŘƝǘŠǘŜΦ 

 

EFEKT HOMOZYGOZITY 

tƻǎǘƛȌŜƴƝ ƘƻƳƻȊȅƎƻǘǻ ƧŜ ƳƴƻƘŜƳ ǘŠȌǑƝΣ őŀǎǘƻ ƭŜǘłƭƴƝΦ aǻȌŜ ǎŜ ǘȇƪŀǘ ŦŀƳƛƭƛłǊƴƝ ƘȅǇŜǊŎƘƻƭŜǎǘŜǊƻƭŞƳƛŜΣ ōǊŀŎƘȅŘŀƪǘȅƭƛŜΦ  

 

¦ ƘŜǘŜǊƻȊȅƎƻǘǻ ǎŜ ǾȅǎƪȅǘǳƧƝ ƳŀƭŦƻǊƳƻǾŀƴŞ ǇǊǎǘȅ όƪǊłǘƪŞ ǇǊǎǘȅΣ ǊŜŘǳƪŎŜ Ǉƻőǘǳ ŦŀƭŀƴƎǻύΣ Ƴŀƭł ǇƻǎǘŀǾa. 

IƻƳƻȊȅƎƻǘǻƳ ŎƘȅōƝ ǇǊǎǘȅ ƴŀ ǊǳƪƻǳΣ ƴƻƘƻǳΣ ƳŀƧƝ ƳƴƻƘƻǘƴŞ ƳŀƭŦƻǊƳŀŎŜ ǎƪŜƭŜǘǳΦ ¦ƳƝǊŀƧƝ Ǿ 1. roce, efekt homozygozity. 

 

13. !¦¢h{ha#[b= w9/9{L±bN 5=5L2bh{¢ ± POKUSU A V RODOKMENU, 

tyNY[!5¸ ½b!Y® ¦ 2[h±=Y! 
 

tƻǎǘƛȌŜƴƝ Ƨǎƻǳ ǎǘŜƧƴŠ őŀǎǘƻ ƳǳȌƛ ƛ ȌŜƴȅΦ wƻŘƛőŜ Ƨǎƻǳ ƻōǾȅƪƭŜ ȊŘǊŀǾƝ ŀ ōȇǾł ǇƻǎǘƛȌŜƴ ƧŜƧƛŎƘ ǇƻǘƻƳŜƪ όŜǾŜƴǘǳłƭƴŠ ǎƻǳǊƻȊŜƴŜŎ 

ƴŠƪǘŜǊŞƘƻ Ȋ ǊƻŘƛőǻύΦ WŜŘƴł ǎŜ ǘŜŘȅ ƻ ƘƻǊƛȊƻƴǘłƭƴƝ ǘȅǇ ǊƻŘƻƪƳŜƴǳΦ ¦ ǾȊłŎƴȇŎƘ !w ŎƘƻǊƻō őŀǎǘƻ ǳ ǊƻŘƛőǻ ǇƻǎǘƛȌŜƴŞƘƻ 

probanda jde o ǇǌƝōǳȊŜƴǎƪȇ ǎƶŀǘŜƪΦ 

 

wǊƛȊƛƪƻ ǇǊƻ ǎƻǳǊƻȊŜƴŎŜ ǇƻǎǘƛȌŜƴŞƘƻ ƧŜŘƛƴŎŜ ƧŜ нр ҈Φ wƛȊƛƪƻ ǇǊƻ ŘŠǘƛ ǇƻǎǘƛȌŜƴŞƘƻ ȊłǾƛǎƝ ƴŀ őŜǘƴƻǎǘƛ ŎƘƻǊƻōȅ Ǿ populaci. U 

ǾȊłŎƴȇŎƘ ŎƘƻǊƻō ƧŜ ƴƝȊƪŞΦ 

 

http://www.wikiskripta.eu/index.php/Akrocefalosyndaktylie


aŜȊƛ ǘȅǇƛŎƪŞ !w ŎƘƻǊƻōȅ ǇŀǘǌƝ ǾŠǘǑƛƴŀ ƳŜǘŀōƻƭƛŎƪȇŎƘ ƻŘŎƘȅƭŜƪ όƴŀǇǌΦ ŦŜƴȅƭƪŜǘƻƴǳǊƛŜύ ŀ ŘŀƭǑƝ ƳƻƴƻƎŜƴƴŠ ŘŠŘŠƴŞ ŎƘƻǊƻōȅ 

Ƨŀƪƻ ƧŜ ƴŀǇǌΦ ŎȅǎǘƛŎƪł ŦƛōǊƽȊŀ ƴŜōƻ ǎǊǇƪƻǾƛǘł ŀƴŞƳƛŜΦ 5ŀƭǑƝƳƛ Ƨǎƻǳ ²ƛƭǎƻƴƻǾŀ ŎƘƻǊƻōŀΣ ƎŀƭŀƪǘƻǎŞƳƛŜΣ ƪƻƴƎŜƴƛǘłƭƴƝ ŀŘǊŜƴłƭƴƝ 

ƘȅǇŜǊǇƭŀȊƛŜΣ ǎȅƴŘǊƻƳ IǳǊƭŜǊƻǾŞΣ ǘƘŀƭŀǎŞƳƛŜΣ CǊƛŜŘǊŜƛŎƘƻǾŀ ŀǘŀȄƛŜΦ 

 

FENYLKETONURIE 

tǊƻƧŜǾǳƧŜ ǎŜ ȊǾȇǑŜƴƝƳ ƘƭŀŘƛny fenylalaninu v ƪǊǾƛΣ ƪǘŜǊȇ ǇƻǑƪƻȊǳƧŜ /b{ ŀ ǾŜŘŜ ƪ ǇƻǊǳŎƘłƳ ǇǎȅŎƘƻƳƻǘƻǊƛŎƪŞƘƻ ǾȇǾƻƧŜ 

ŘƝǘŠǘŜΦ hƴŜƳƻŎƴŠƴƝ ƧŜ ǾȅǾƻƭłƴƻ ƴŜŘƻǎǘŀǘƪŜƳ ŜƴȊȅƳǳ ŦŜƴȅƭŀƭŀƴƛƴƘȅŘǊƻȄȅƭŀǎȅΣ ƪǘŜǊȇ ƪŀǘŀƭȅȊǳƧŜ ǇǌŜƳŠƴǳ ŦŜƴȅƭŀƭŀƴƛƴǳ ƴŀ 

ǘȅǊƻȊƛƴΦ ±ȅǑŜǘǌŜƴƝ ǾǑŜŎƘ ƴƻǾƻǊƻȊŜƴŎǻ рΦ ŘŜƴ Ǉƻ ƴŀǊƻȊŜƴƝ ŘƻǾƻƭǳƧŜ Ǿőŀǎƴƻǳ ǘŜǊŀǇƛƛ Ǿ ǇǌƝǇŀŘŠ ǇƻǎǘƛȌŜƴƝ ŘƝǘŠǘŜΦ tƻƪǳŘ ƧŜ 

ƘƭŀŘƛƴŀ ŦŜƴȅƭŀƭŀƴƛƴǳ ǳ ǇƻǎǘƛȌŜƴŞƘƻ ŘƝǘŠǘŜ ǌƝȊŜƴŀ ŘƛŜǘƻǳ όƳƛƴƛƳłƭƴƝ ƻōǎŀƘ ŦŜƴȅƭŀƭŀƴƛƴǳΣ ȊǾȇǑŜƴŞ ƳƴƻȌǎǘǾƝ ǘȅǊƻǎƛƴǳύΣ ƧŜ ƧŜƘƻ 

ǾȇǾƻƧ ƴƻǊƳłƭƴƝΦ ¦ ƴŜƭŞőŜƴȇŎƘ ǇǌƝǇŀŘǻ ǾŜŘŜ ƻƴŜƳƻŎƴŠƴƝ ƪ ǘŠȌƪȇƳ ƳŜƴǘłƭƴƝƳ ŘŜŦŜƪǘǻƳΣ ƻƭƛƎƻŦǊŜƴƛƛΦ 

 

±ȇǎƪȅǘ ƧŜ мΥмл ллл ƴŀǊƻȊŜƴȇŎƘ ŘŠǘƝΦ ¿Ŝƴȅ ǊŜŎŜǎƛǾƴƝ ƘƻƳƻȊȅƎƻǘƪȅΣ ǳ ƪǘŜǊȇŎƘ ƧŜ ŘƝƪȅ ŘƛŜǘŠ ȊŀƳŜȊŜƴ ǊƻȊǾƻƧ ŦŜƴȅƭƪŜǘƻƴǳǊƛŜΣ 

ƳǳǎƝ ƻǇŠǘ ŘƻŘǊȌƻǾŀǘ ŘƛŜǘǳ ǎ ƳƛƴƛƳłƭƴƝƳ ƻōǎŀƘŜƳ ŦŜƴȅƭŀƭŀƴƛƴǳ ƧƛȌ ǇǌŜŘ ŀ ōŠƘŜƳ ǘŠƘƻǘŜƴǎǘǾƝΦ tƻƪǳŘ ȌŜƴŀ ƴŜŘƻŘǊȌǳƧe dietu, 

ǾȅǾƻƭł ǳ ǇƭƻŘǳ ǇƻǑƪƻȊŜƴƝ /b{  ŀ ǇǎȅŎƘƻƳƻǘƻǊƛŎƪƻǳ ǊŜǘŀǊŘŀŎƛ όȊǾȇǑŜƴł ƘƭŀŘƛƴŀ ŦŜƴȅƭŀƭŀƴƛƴǳ Ǿ ƪǊǾƛ Ƴŀǘƪȅ ǇǻǎƻōƝ ƴŜƎŀǘƛǾƴŠ ƴŀ 

ǾȅǾƝƧŜƧƝŎƝ ǎŜ /b{ ǇƭƻŘǳύΦ 

 

/¸{¢L/Y# CL.wj½! 

Je jedno z ƴŜƧőŀǎǘŠƧǑƝŎƘ ŀǳǘƻǎƻƳłƭƴŠ ǊŜŎŜǎƛǾƴƝŎƘ ƻƴŜƳƻŎƴŠƴƝ őƭƻǾŠƪŀΣ ƪǘŜǊŞ ǇƻǎǘƛƘǳƧŜ ȊŜƧƳŞƴŀ őƛƴƴƻǎǘ ȌƭłȊ ǎ ǾƴŠƧǑƝ ǎŜƪǊŜŎƝΦ 

±ȇǎƪȅǘ ŎȅǎǘƛŎƪŞ ŦƛōǊƽȊȅ ƧŜ мΥн рлл ƴŀǊƻȊŜƴȇŎƘ ŘŠǘƝΦ hƴŜƳƻŎƴŠƴƝ ǇƻǎǘƛƘǳƧŜ ȊŜƧƳŞƴŀ ǇƭƝŎŜ ŀ ǇŀƴƪǊŜŀǎΦ ± ǇƭƛŎƝŎƘ ǎŜ ǾȅǎƪȅǘǳƧŜ 

ƳƴƻȌǎǘǾƝ ǾŀȊƪŞƘƻ ƘƭŜƴǳΣ ƪǘŜǊŞ ƻƳŜȊǳƧŜ ǇǊǻŎƘƻŘƴƻǎǘ ǇǊǻŘǳǑŜƪ ŀ ǇǊǻŘǳǑƛƴŜƪΦ ± ŘǻǎƭŜŘƪǳ ǎŜƪǳƴŘłǊƴƝŎƘ ƛƴŦŜƪŎƝ ŘƻŎƘłȊƝ 

k ǇƻǑƪƻȊŜƴƝ ǇƭƛŎΣ ƪǘŜǊŞ ƧŜ ƴŜƧőŀǎǘŠƧƛ ǇǌƝőƛƴƻǳ ǎƳǊǘƛΦ ¦ ур ҈ ǇŀŎƛŜƴǘǻ ŘƻŎƘłȊƝ ǘŀƪŞ ƪ ǳŎǇłƴƝ ƪŀƴłƭƪǻ ǎƭƛƴƛǾƪȅ ōǌƛǑƴƝ ǎŜƪǊŜǘŜƳΦ 

bŜǇƻǎǘǊŀŘŀǘŜƭƴŞ ǘǊłǾƛŎƝ ŜƴȊȅƳȅ ƴŜƳƻƘƻǳ ōȇǘ ǇǊƻǘƻ ŘƻǇǊŀǾŜƴȅ Řƻ ǎǘǌŜǾΦ 

 

5ŀƭǑƝƳ ǇƻǎǘƛȌŜƴȇƳ ƻǊƎłƴŜƳ Ƨǎƻǳ ŀǎƛ ǳ р ҈ ǇŀŎƛŜƴǘǻ ƧłǘǊŀΦ ¦ŎǇłǾłƴƝ ŘǊƻōƴȇŎƘ ȌƭǳőƻǾƻŘǻ ȊƴŜǎƴŀŘƶǳƧŜ ǘǊłǾŜƴƝ ŀ ƴŀǊǳǑǳƧŜ 

ŦǳƴƪŎƛ ƧŀǘŜǊΦ /ȅǎǘƛŎƪł ŦƛōǊƽȊŀ ƧŜ ƧŜŘƴƻǳ Ȋ ǇǌƝőƛƴ ƴŜǇƭƻŘƴƻǎǘƛ ƳǳȌǻΦ tǊǻƳŠǊƴł Řƻōŀ ǇǌŜȌƛǘƝ ƧŜŘƛƴŎǻ ǇƻǎǘƛȌŜƴȇŎƘ ŎȅǎǘƛŎƪƻǳ 

ŦƛōǊƽȊƻǳ ƧŜ нр ƭŜǘΦ 

 

hƴŜƳƻŎƴŠƴƝ ƧŜ ǾȅǾƻƭłƴƻ ƳǳǘŀŎƝ Ǿ genu CTFR (cystic fibrosis transmembrane conductance regulator). Produkt genu CFTR je 

ǇǊƻǘŜƛƴΣ ƪǘŜǊȇ ǊŜƎǳƭǳƧŜ ǇǌŜŎƘƻŘ ŎƘƭƻǊƛŘƻǾȇŎƘ ƛƻƴǘǻ ƪŀƴłƭƪȅ ōǳƴŠőƴŞ ƳŜƳōǊłƴȅΦ aǳǘƻǾŀƴȇ ƎŜƴ ƪƽŘǳƧŜ ȊƳŠƴŠƴȇ ǇǊƻǘŜƛƴ ŀ 

ƳŜƳōǊłƴƻǾŞ ƪŀƴłƭƪȅ Ƨǎƻǳ ƴŜŦǳƴƪőƴƝΦ ½ƳŠƴŠƴł ŦǳƴƪŎŜ ōǳƴŠőƴŞ ƳŜƳōǊłƴȅ ƴŀǊǳǑǳƧŜ ǾȇƳŠƴǳ ƛƻƴǘǻ ŀ ǾŜŘŜ ƪ ǇŀǘƻƭƻƎƛŎƪŞƳǳ 

ǇƻǑƪƻȊŜƴƝ ōǳƴŠƪΦ 

 

{wtYh±L¢# !b;aL9 

WŜ ǘƻ ǇƻǊǳŎƘŀ ǎǘǊǳƪǘǳǊȅ ƘŜƳƻƎƭƻōƛƴǳΣ ƪǘŜǊł ƧŜ ǇǌƝőƛƴƻǳ ƘŜƳƻƭȅǘƛŎƪŞ ŀƴŞƳƛŜ ŀ ƴŜǇǊƻǎǇƝǾłƴƝ ǇƻǎǘƛȌŜƴŞƘƻΦ {ƭŜȊƛƴŀ ƧŜ ȊǾŠǘǑŜƴłΣ 

v ƻōŘƻōƝ αƪǊƛȊŜά ŘƻŎƘłȊƝ Ǿ ƪƻƴőŜǘƛƴłŎƘΣ ǎƭŜȊƛƴŠ ŀ ǇƭƛŎƝŎƘ ƪ ǳŎǇłǾłƴƝ ƪŀǇƛƭłǊ ŜǊȅǘǊƻŎȅǘȅΦ tǌƝőƛƴƻǳ ƻƴŜƳƻŎƴŠƴƝ ƧŜ ōƻŘƻǾł 

ƳǳǘŀŎŜ όȊłƳŠƴŀ ŀŘŜƴƛƴǳ Ȋŀ ǘƘȅƳƛƴύ Ǿ genu pro beta-ƎƭƻōƛƴƻǾȇ ǌŜǘŠȊŜŎΣ ƪǘŜǊł ǾŜŘŜ ƪ ȊłƳŠƴŠ ƪȅǎŜƭƛƴȅ ƎƭǳǘŀƳƻǾŞ Ȋŀ ǾŀƭƛƴΦ 

 

CŜƴƻǘȅǇƻǾȇƳ ǇǊƻƧŜǾŜƳ ƧŜ ȊƳŠƴŀ ǘǾŀǊǳ ŜǊȅǘǊƻŎȅǘǻ ƴŀ ǎǊǇƪƻǾƛǘȇ ǘǾŀǊΦ aǳǘŀŎŜ ōŜǘŀ ǌŜǘŠȊŎŜ ƘŜƳƻƎƭƻōƛƴǳ ƳŠƴƝ ƧŜƘƻ 

ƛǎƻŜƭŜƪǘǊƛŎƪȇ ōƻŘΣ ƘŜƳƻƎƭƻōƛƴ ŀƎǊŜƎǳƧŜ Ǉǌƛ ǎƴƝȌŜƴƝ ǇŀǊŎƛłƭƴƝƘƻ ǘƭŀƪǳ h2 όǾŜ ǾŜƭƪȇŎƘ ǾȇǑƪłŎƘύ Řƻ ǘȅőƪƻǾƛǘŞƘƻ ǇƻƭȅƳŜǊǳ ŀ 

ƴłǎƭŜŘƪŜƳ ǘƻƘƻ ŘƻŎƘłȊƝ ƪŜ ȊǾȇǑŜƴƝ ŦǊŀƎƛƭƛǘȅ ŜǊȅǘǊƻŎȅǘǳΦ 9ǊȅǘǊƻŎȅǘȅ ƘǻǌŜ ǇǊƻŎƘłȊŜƧƝ ƪŀǇƛƭłǊŀƳƛ, mohou je ucpat a vyvolat 

ƭƻƪłƭƴƝ ƛƴŦŀǊƪǘΦ 

 

GALAKTOSEMIE 

tǌƝőƛƴƻǳ ƎŀƭŀƪǘƻǎŜƳƛŜ ƧŜ ŘŜŦƛŎƛŜƴŎŜ ŜƴȊȅƳǳ ǇǊƻ ǘǊłǾŜƴƝ ƎŀƭŀƪǘƽȊȅ όƳƭŞőƴȇ ŎǳƪǊΣ ȊŜƧƳŞƴŀ Ǝŀƭŀƪǘƻǎŀ-1-

ŦƻǎŦłǘǳǊƛŘȅƭǘǊŀƴǎŦŜǊŀǎŀύΦ DŀƭŀƪǘƽȊŀ ǎŜ ƘǊƻƳŀŘƝ Ǿ ƻǊƎŀƴƛǎƳǳ ŀ ŀƭǘŜǊƴŀǘƛǾƴƝ ŎŜǎǘƻǳ ƧŜ ƳŜǘŀōƻƭƛȊƻǾłƴŀ ƴŀ ƎŀƭŀƪǘƛǘƻƭΣ ƪǘŜǊȇ ƧŜ 

ǘƻȄƛŎƪȇ ǇǊƻ ƧłǘǊŀΣ ƳƻȊŜƪ όǾȊƴƛƪ ƳŜƴǘǊłƭƴƝ ǊŜǘŀǊŘŀŎŜύΣ ƭŜŘǾƛƴȅ ŀ ƻőƴƝ őƻőƪȅ όƳǻȌŜ ǾŞǎǘ ŀȌ ƪ ǎƭŜǇƻǘŠύΦ bŜƭŞőŜƴŞ ƻƴŜƳƻŎƴŠƴƝ 

ǾŜŘŜ ŀȌ ƪŜ ǎƳǊǘƛ ƧŜŘƛƴŎŜΦ ±ȇǎƪȅǘ ƧŜ ǇǌƛōƭƛȌƴŠ мΥсл ллл ƴƻǾƻǊƻȊŜƴŎǻΦ ¢ŜǊŀǇƛƝ ƧŜ ōŜȊƳƭŞőƴł ŘƛŜǘŀΦ 

 

WILSONOVA CHOROBA 

WŜ ŎƘŀǊŀƪǘŜǊƛȊƻǾłƴŀ ŀōƴƻǊƳłƭƴƝƳ ǎǘǌłŘłƴƝƳ ƳŠŘƛ Ǿ ƧłǘǊŜŎƘΣ ƪǘŜǊŞ ȊǇǻǎƻōǳƧŜ ǇƻǑƪƻȊŜƴƝ ƧŀǘŜǊƴƝŎƘ ōǳƴŠƪΣ ǇƻǊǳŎƘȅ ŦǳƴƪŎŜ 

/b{ ŀ ƘŜƳƻƭȅǘƛŎƪƻǳ ŀƴŞƳƛƛΦ ±ȇǎƪȅǘ ƧŜ  мΥнр лллς30 ллл ƘƻƳƻȊȅƎƻǘǻ ŀ ŀǎƛ мΥфл ƘŜǘŜǊƻȊȅƎƻǘǻ Ǿ ǇƻǇǳƭŀŎƛΦ hƴŜƳƻŎƴŠƴƝ ƧŜ 

ǇƻŘƳƝƴŠƴƻ ƳǳǘŀŎƝ genu ATP7B na 13. chromosomu (13q14.3ςǉнмΦмύΣ ƪǘŜǊȇ ƪƽŘǳƧŜ ƳŠř ǘǊŀƴǎǇƻǊǘǳƧƝŎƝ !¢tłȊǳΦ 

 

5ŜŦŜƪǘ ǘƻƘƻǘƻ ǇǊƻǘŜƛƴǳ Ƴł Ȋŀ ƴłǎƭŜŘŜƪ ǇƻǊǳŎƘǳ ŜȄƪǊŜŎŜ ƳŠŘƛ Řƻ ȌƭǳőŜ ŀ ƛƴƪƻǊǇƻǊŀŎƛ ƳŠŘƛ Řƻ ŀǇƻŎŜǊǳƭƻǇƭŀǎƳƛƴǳ 

v ƘŜǇŀǘƻŎȅǘŜŎƘΦ błǎƭŜŘƪŜƳ ǇƻǊǳŎƘȅ ŜȄƪǊŜŎŜ ƳŠŘƛ Řƻ Ȍƭǳőƛ ǎŜ ǘŜƴǘƻ ƪƻǾ ƘǊƻƳŀŘƝ Ǿ ƧłǘǊŜŎƘΣ ƳƻȊƪǳ ŀ ŘŀƭǑƝŎƘ ƻǊƎłƴŜŎƘ ŀ ǾŜŘŜ  



ƴŀŘōȅǘƪǳ ǾƻƭƴȇŎƘ ǊŀŘƛƪłƭǻ ȊǇǻǎƻōǳƧƝŎƘ ǇƻǑƪƻȊŜƴƝ ǘŠŎƘǘƻ ƻǊƎłƴǻΦ 2ŀǎǘƻ ǎŜ ǾȅǎƪȅǘǳƧŜ YŀȅǎŜǊǻǾ-CƭŜƛǎŎƘŜǊǻǾ ǇǊǎǘŜƴŜŎ na 

okraji rohovky. 

 

YhbD9bL¢#[bN !5w9b#[bN I¸t9wt[!½L9 ό/!Iύ 

WŜŘƴł ǎŜ ƻ ǎƪǳǇƛƴǳ ŀǳǘƻǎƻƳłƭƴŠ ǊŜŎŜǎƛǾƴŠ ŘŠŘƛőƴȇŎƘ ǇƻǊǳŎƘ ǎȅƴǘŞȊȅ ǎǘŜǊƻƛŘƴƝŎƘ ƘƻǊƳƻƴǻΣ ƧŜƧƛŎƘȌ ǇǌƝőƛƴƻǳ ƧŜ ŎƘȅōŠƴƝ 

ƴŠƪǘŜǊŞƘƻ Ȋ ǇŠǘƛ ƴŜȊōȅǘƴȇŎƘ ŜƴȊȅƳǻΦ bŜƧőŀǎǘŠƧǑƝ ƧŜ ŘŜŦƛŎƛǘ нм-ƘȅŘǊƻȄȅƭłȊȅ όƎŜƴ /¸tнмύΦ bŜǊƻȊǇƻȊƴłƴƝ ŀ ƴŜƭŞőŜƴƝ ȊłǾŀȌƴȇŎƘ 

forem CAH vede k synŘǊƻƳǳ ȊǘǊłǘȅ ǎƻƭƛ όǎŀƭǘ ǿŀǎǘƛƴƎύΣ ƘȅǇƻƴŀǘǊŜƳƛƛΣ ƘȅǇŜǊƪŀƭŜƳƛƛΣ ŘŜƘȅŘǊŀǘŀŎƛ ŀ ƘȅǇƻǘŜƴȊƛΦ 9ƴȊȅƳȅΣ ƪǘŜǊŞ 

ǎŜ ǇƻŘƝƭƝ ƴŀ ǘǾƻǊōŠ ǎǘŜǊƻƛŘƴƝŎƘ ƘƻǊƳƻƴǻ ƪǻǊȅ ƴŀŘƭŜŘǾƛƴΥ SCC/20,22-ŘŜǎƳƻƭłȊŀ, 17-alfa-ƘȅŘǊƻȄȅƭłȊŀ/17,20-ŘŜǎƳƻƭłȊŀ, 21-

alfa-ƘȅŘǊƻȄȅƭłȊŀ, 11-beta-ƘȅŘǊƻȄȅƭłȊŀ, ŀƭŘƻǎǘŜǊƻƴ ǎȅƴǘŜǘłȊŀΦ 

 

{¸b5wha I¦w[9wh±; 

Wŀƪƻ ǎȅƴŘǊƻƳ IǳǊƭŜǊƻǾŞ  ǎŜ ƻȊƴŀőǳƧŜ ǎƻǳōƻǊ ǇǌƝȊƴŀƪǻ ƳǳƪƻǇƻƭȅǎŀŎƘŀǊƛŘƽȊȅ ƻȊƴŀőƻǾŀƴŞ LI ǎ ŀǳǘƻȊƻƳłƭƴŠ ǊŜŎŜǎƛǾƴƝ 

ŘŠŘƛőƴƻǎǘƝ όƭƻƪǳǎ пǇмсΦоύ ǎǇƻőƝǾŀƧƝŎƝ Ǿ ŘŜŦƛŎƛǘǳ -hl-ƛŘǳǊƻƴƛŘłȊȅΦ WŜŘƴł ǎŜ ƻ LΦ ƴŜƧőŀǎǘŠƧǑƝ ǘȅǇ ƳǳƪƻǇƻƭȅǎŀŎƘŀǊƛŘƽȊȅΦ ± ǘƪłƴƝŎƘ 

ǎŜ ŀƪǳƳǳƭǳƧŜ ŘŜǊƳŀǘŀƴǎǳƭŦłǘ ŀ ƘŜǇŀǊŀƴǎǳƭŦłǘΣ őłǎǘŜőƴŠ ƧŜ ǾȅƭǳőƻǾłƴ ƳƻőƝΦ 

hƴŜƳƻŎƴŠƴƝ ǎŜ ƳŀƴƛŦŜǎǘǳƧŜ ƪƻƭŜƳ мΦ Ǌƻƪǳ ȌƛǾƻǘŀ ƳŜƴǘłƭƴƝ ǊŜǘŀǊŘŀŎƝΣ ŘƻƭƛŎƘƻŎŜŦŀƭƛƝΣ ǘȅǇƛŎƪƻǳ ŦŀŎƛŜǎ ǇǌƛǇƻƳƝƴŀƧƝŎƝ ŎƘǊƭƛőŜ 

όƎŀǊƎƻȅƭƛǎƳǳǎύΣ ƘŜǇŀǘƻǎǇƭŜƴƻƳŜƎŀƭƛƝΣ ƪȅŦƽȊƻǳ ŀ ȊłƪŀƭŜƳ ǊƻƘƻǾƪȅΦ ¢ȅǇƛŎƪȇ ƧŜ ǎƪƭƻƴ ƪ ƘŜǊƴƛƝƳΦ bŀ ǊǘƎ ƧŜ ǇŀǘǊƴł Řȅǎƻǎǘƻǎƛǎ 

ƳǳƭǘƛǇƭŜȄΣ ȊłƘȅ ŘƻŎƘłȊƝ ƪ ȊǘǳƘƴǳǘƝ ŀ ƪŜ ƪƻƴǘǊŀƪŎƛ ƪƭƻǳōǻΦ 5Šǘƛ ǳƳƝǊŀƧƝ ƪƻƭŜƳ млΦ Ǌƻƪǳ ȌƛǾƻǘŀΦ 

 

¢I![!{;aL9 

¢ƘŀƭŀǎŞƳƛŜ Ƨǎƻǳ ƴŜƧőŀǎǘŠƧǑƝ ƳƻƴƻƎŜƴƴŠ ŘŠŘƛőƴł ƻƴŜƳƻŎƴŠƴƝ ό!wύΦ WŘŜ ƻ ƘŜǘŜǊƻƎŜƴƴƝ ǎƪǳǇƛƴǳ ŎƘƻǊƻō ǎ ǇƻǊǳŎƘƻǳ ǎȅƴǘŞȊȅ ʰ-

ƎƭƻōƛƴƻǾŞƘƻ ǌŜǘŠȊŎŜ όʰ-ǘƘŀƭŀǎŜƳƛŜύ ƴŜōƻ ʲ-ƎƭƻōƛƴƻǾŞƘƻ ǌŜǘŠȊŎŜ όʲ-ǘƘŀƭŀǎŜƳƛŜύΦ 5ǊǳƘȇ ǌŜǘŠȊŜŎ ǎŜ ǎȅƴǘŜǘƛȊǳƧŜ Ǿ ƴƻǊƳłƭƴƝƳ 

ƳƴƻȌǎǘǾƝ ŀ ǇǊƻǘƻȌŜ ƧŜ Ǿ ǊŜƭŀǘƛǾƴƝƳ ƴŀŘōȅǘƪǳΣ ǇǊŜŎƛǇƛǘǳƧŜ Ǿ ŜǊȅǘǊƻŎȅǘŜŎƘ ŀ ȊǇǻǎƻōǳƧŜ ƧŜƧƛŎƘ ǇǌŜŘőŀǎƴƻǳ ŘŜǎǘǊǳƪŎƛ ŀ 

ǇǊƻƘƭǳōǳƧŜ ƘȅǇƻŎƘǊƻƳƴƝ ŀƴŜƳƛƛΦ IŜǘŜǊƻȊȅƎƻǘƛ ǘƘŀƭŀǎŜƳƛŜ Ƨǎƻǳ ƻŘƻƭƴŠƧǑƝ Ǿǻőƛ ƳŀƭłǊƛƛΦ  

 

FRIEDREICHOVA ATAXIE 

CǊƛŘǊŜƛŎƘƻǾŀ ŀǘŀȄƛŜ ƧŜ ƻƴŜƳƻŎƴŠƴƝ ƳƝŎƘȅ ŀ ƳƻȊŜőƪǳ ȊǇǻǎƻōǳƧƝŎƝ ǘŠȌƪŞ ǇƻǊǳŎƘȅ ƪƻƻǊŘƛƴŀŎŜ ǇƻƘȅōǻ όŀǘŀȄƛƛύΣ ǇƻǊǳŎƘȅ 

citlivosti, ǊŜŦƭŜȄǻ ŀƧΦ hƴŜƳƻŎƴŠƴƝ ȊŀőƝƴł Ǿ ŘŠǘǎǘǾƝ όƻōǾΦ ǇǌŜŘ млΦ ǊƻƪŜƳύΣ ƧŜ ǇƻƳŀƭǳ ǇǊƻƎǊŜǎƛǾƴƝΣ ǾƝŎŜ Ƨǎƻǳ ǇƻǎǘƛȌŜƴȅ ŘƻƭƴƝ 

ƪƻƴőŜǘƛƴȅΣ ōȇǾŀƧƝ ǘŞȌ ǇƻǊǳŎƘȅ ǌŜőƛΣ ƴȅǎǘŀƎƳǳǎΣ ƪȅŦƻǎƪƻƭƛƽȊŀ ŀ ƧƛƴŞ ŀōƴƻǊƳŀƭƛǘȅΦ 

LƴǘŜƭƛƎŜƴŎŜ ƧŜ ƴƻǊƳłƭƴƝΦ 2ŀǎǘȇ ƧŜ ǊƻǾƴŠȌ Ǿȇǎƪȅǘ ƪŀǊŘƛƻƳȅƻǇŀǘƛŜΣ ƪǘŜǊł ƳǻȌŜ ōȇǘ ǇǌƝőƛƴƻǳ ǎƳǊǘƛΦ aǳǘƻǾłƴ ƧŜ ƳƛǘƻŎƘƻƴŘǊƛłƭƴƝ 

ǇǊƻǘŜƛƴ ŦǊŀǘŀȄƛƴ όƭƻƪǳǎ фǉмоύΣ ǇǌƝǘƻƳƴŀ ƧŜ ǘǊƛƴǳƪƭŜƻǘƛŘƻǾł ŜȄǇŀƴȊŜ όD!!ύΦ WŜ ƴŀǊǳǑŜƴŀ ŦǳƴƪŎŜ ƳƛǘƻŎƘƻƴŘǊƛƝ όȊŜƧƳΦ 

ƳƛǘƻŎƘƻƴŘǊƛłƭƴƝ ǘǊŀƴǎǇƻǊǘ ȌŜƭŜȊŀύΣ ƧŜ ǾȅǑǑƝ ŎƛǘƭƛǾƻǎǘ ƪ ǇƻǑƪƻȊŜƴƝ ŀƪǘƛǾƴƝƳƛ ŦƻǊƳŀƳƛ ƪȅǎƭƝƪǳ ŀƧΦ ±ȇǎƪȅǘ ǎŜ ǳŘłǾł ŎŎŀ мΥрл лллΦ 

¢ŞȌ ǎŜ ƻȊƴŀőǳƧŜ Ƨŀƪƻ ƘŜǊŜŘƛǘłǊƴƝ ǎǇƛƴƻŎŜǊŜōŜƭłǊƴƝ ŀǘŀȄƛŜΦ 

 

ODCHYLKY 

¶ DŜƴŜǘƛŎƪł ƘŜǘŜǊƻƎŜƴƛǘŀ ς ǊǻȊƴŞ ƳǳǘŀŎŜ Ǿ ǊǻȊƴȇŎƘ ƎŜƴŜŎƘ ƳƻƘƻǳ ȊǇǻǎƻōƛǘ ǎǘŜƧƴȇ ƴŜōƻ ǇƻŘƻōƴȇ ŦŜƴƻǘȅǇ όƴǳǘƴŞ 

ƻŘƭƛǑƛǘ ƻŘ ǇƻƭȅƎŜƴƴƝ ŘŠŘƛőƴƻǎǘƛύΦ 

¶ Albinismus όǇƻŘƳƝƴŠƴ ǊǻȊƴȇƳƛ ƎŜƴȅΤ ǇƻǘƻƳŜƪ ŘǾƻǳ ǊŜŎŜǎƛǾƴƝŎƘ ƘƻƳƻȊȅƎƻǘǻ ƳǻȌŜ ōȇǘ Ǿ ƴŠƪǘŜǊȇŎƘ ǇǌƝǇŀŘŜŎƘ 

ǇƛƎƳŜƴǘƻǾŀƴȇύΦ 

¶ IƭǳŎƘƻƴŠƳƻǎǘ όǇƻŘƳƝƴŠƴŀ мл ǊǻȊƴȇƳƛ ƎŜƴȅΣ ƴŜǇƭŞǎǘ ƻǾǑŜƳ ǎ ǇƻƭȅƎŜƴƴƝ ŘŠŘƛőƴƻǎǘƝΤ ǇƻǘƻƳŜƪ ŘǾƻǳ ƘƭǳŎƘƻƴŠƳȇŎƘ 

ƳǻȌŜ ǊƻǾƴŠȌ ƴƻǊƳłƭƴŠ ǎƭȅǑŜǘύΦ DŜƴƻǘȅǇ ǊƻŘƛőǻ ς ƪŀȌŘȇ Ȋ ǊƻŘƛőǻ Ƴł ǊŜŎŜǎƛǾƴƝ ƘŜǘŜǊƻƎŜƴƛǘǳ Ǿ ƧƛƴŞƳ ƎŜƴǳ όǇƻǎǘƛȌŜƴ 

Ƨƛƴȇ ƎŜƴύΦ LƴǘŜǊŀƪŎŜ ƴŜŀƭŜƭƴƝŎƘ ƎŜƴǻ ς KOMPLEMENTACE. 

¶ Pseudodominance ς ǊŜŎŜǎƛǾƴƝ ŀƭŜƭŀ ǎŜ ǇǊƻƧŜǾƝ Ǿ ƧŜŘƴŞ ŘłǾŎŜΦ 

 

14. 5=5L2bh{¢ thI[!±b= ±#½!b# ± thY¦{¦ ! wh5hYa9b¦Σ tyNY[!5¸ ½b!Y® ¦ 

2[h±=Y! 
 

Dhbh{ha#[b= 5haLb!b¢bN hb9ah/b=bN ς GD 

V ǇƻǇǳƭŀŎƛ Ƨǎƻǳ ȌŜƴȅ ŘǾŀƪǊłǘ őŀǎǘŠƧƛ ǇƻǎǘƛȌŜƴȅ ƴŜȌ ƳǳȌƛ όŘǾŀ · ŎƘǊƻƳƻǎƻƳȅύΦ IŜǘŜǊƻȊȅƎƻǘƴƝ ȌŜƴŀ Ƴł ǎ 50% rizikem 

ǇƻǎǘƛȌŜƴŞ ǎȅƴȅ ƛ ŘŎŜǊȅΦ WŜŘƴł ǎŜ ƻ ǾŜǊǘƛƪłƭƴƝ ǘȅǇ ŘŠŘƛőƴƻǎǘƛ - ǇƻǎǘƛȌŜƴȇ Ƴł ŀƭŜǎǇƻƶ ƧŜŘƴƻƘƻ ǊƻŘƛőŜ ǇƻǎǘƛȌŜƴŞƘƻΦ tƻǎǘƛȌŜƴȇ 

ƳǳȌ Ƴł ǇƻǎǘƛȌŜƴŞ ǾǑŜŎƘƴȅ ŘŎŜǊȅΣ ǎȅƴƻǾŞ Ƨǎƻǳ ȊŘǊŀǾƝ όƻŘ ƻǘŎŜ ŘƻǎǘłǾŀƧƝ ¸ ŎƘǊƻƳƻǎƻƳύΦ ¢ȅǇƛŎƪƻǳ ŎƘƻǊƻōƻǳ ƧŜ 5-vitamin 

ǊŜȊƛǎǘŜƴǘƴƝ ǊŀŎƘƛǘƛǎΦ WŜ ǘƻ ǇƻǊǳŎƘŀ ƳŜǘŀōƻƭƛǎƳǳ ǾłǇƴƝƪǳ ǾŜŘƻǳŎƝ ƪŜ ƪǌƛǾƛŎƛΣ ƪǘŜǊƻǳ ƭȊŜ ƭŞőƛǘ ǇƻǳȊŜ ƴŜƻōǾȅƪƭŜ ǾȅǎƻƪȇƳƛ 

ŘłǾƪŀƳƛ ǾƛǘŀƳƛƴǳ 5Φ aŜȊƛ ƎƻƴƻǎƻƳłƭƴŠ ŘƻƳƛƴŀƴǘƴƝ ƻƴŜƳƻŎƴŠƴƝ ǎŜ ǌŀŘƝ ǘŀƪŞ ƛƴŎƻƴǘƛƴŜƴǘƛŀ ǇƛƎƳŜƴǘƛΦ 

 

 



±L¢!aLb 5 w9½L{¢9b¢bN w!/IL¢L{ { I¸thCh{C!¢9aLN 

±ȅȊƴŀőǳƧŜ ǎŜ ƴƝȊƪƻǳ ƘƭŀŘƛƴƻǳ ŦƻǎŦłǘǻ Ǿ krvi, vysokou v ƳƻőƛΣ Ƴŀƭƻǳ ǇƻǎǘŀǾƻǳ ŀ ŘŜŦƻǊƳƛǘŀƳƛ ƪƻǎǘƝΦ 2ŀǎǘŠƧǑƝΣ ŀƭŜ ƳƝǊƴŠƧǑƝ ƧŜ 

ǇƻǎǘƛȌŜƴƝ ȌŜƴΦ WŜ ŎƘŀǊŀƪǘŜǊƛȊƻǾłƴƻ ƘȅǇƻŦƻǎŦŀǘŜƳƛƝΣ ŘŜŦƻǊƳƛǘŀƳƛ ƴƻƘƻǳ όƪŀƭŎƛŦƛƪŀŎŜ ŀȌ ƻǎƛŦƛƪŀŎŜ ǵǇƻƴǻ ǑƭŀŎƘΣ ƪƭƻǳōƴƝŎƘ 

ǇƻǳȊŘŜǊύΣ ȊǇƻƳŀƭŜƴƝƳ ǊǻǎǘǳΣ ƻōǊŀȊŜƳ ǊŀŎƘƛǘƛŘȅΣ ǇƻǊǳŎƘŀƳƛ ŘŜƴǘƛƴǳ ŀƧΦ  WŜ Ȋƴŀőƴł ǾŀǊƛŀōƛƭƛǘŀ Ǿ ƪƭƛƴƛŎƪŞƳ ƻōǊŀȊǳ - 

ƭŀōƻǊŀǘƻǊƴŠ ōȇǾł ƴƻǊƳƻƪŀƭŎŜƳƛŜΣ ȊǾȇǑŜƴł ŦƻǎŦŀǘǳǊƛŜΣ ƪƻƴŎŜƴǘǊŀŎŜ ƪŀƭŎƛǘǊƛƻƭǳ ƴŜōȇǾŀƧƝ ƪƻƳǇŜƴȊŀőƴŠ ȊǾȇǑŜƴȅΦ [ŞőƝ ǎŜ 

ƪŀƭŎƛǘǊƛƻƭŜƳ ŀ ŦƻǎŦłǘȅΦ 

 

INCONTINENTIA PIGMENTI 

Wƛƴŀƪ ǘŀƪŞ ƴŀȊȇǾłƴŀ .ƭƻŎƘǻǾ-{ǳƭȊōŜǊƎǻǾ ǎȅƴŘǊƻƳΦ /ƘƻǊƻōŀ ƧŜ ȊǇǻǎƻōŜƴł ƳǳǘŀŎƝ Ǿ ƎŜƴǳ b9ah Ǿ ƻōƭŀǎǘƛ ·ǉнуΦ ±ȅǎƪȅǘǳƧƝ ǎŜ 

ǎƪƻǌƛŎƻǾŠ ǑǇƛƴŀǾŞ ǎȅƳŜǘǊƛŎƪŞ ƪƻȌƴƝ ǎƪǾǊƴȅ ƴŀ ōƻŎƝŎƘΣ ŀƭƻǇŜŎƛŜΣ ŘȅǎǘǊƻŦƛŜ ƴŜƘǘǻΣ ŘŜŦŜƪǘȅ ȊǳōǻΣ Ȋłƪŀƭ ǊƻƘƻǾƪȅΣ ƳƛƪǊƻŎŜŦŀƭƛŜΦ 

 

[ŜǘłƭƴƝ ŜŦŜƪǘ 

{ŀƳőƝ ȊȅƎƻǘȅ ƳƻƘƻǳ ōȇǘ ǘŀƪ ǇƻǎǘƛȌŜƴŞΣ ȌŜ Ƙȅƴƻǳ ǇǌŜŘ ƴŀǊƻȊŜƴƝƳ ŀ ǇǌŜȌƝǾŀƧƝ ƧŜƴ ǎŀƳƛőƝ ȊȅƎƻǘȅΣ Ǿ rodokmenech ƳƻƘƻǳ ōȇǘ 

ǇƻǎǘƛȌŜƴŞ ƧŜƴ ȌŜƴȅΦ 

 

Dhbh{ha#[b= w9/9{L±bN hb9ah/b=bN ς GR 

¦ ǾȊłŎƴȇŎƘ ŎƘƻǊƻō Ƨǎƻǳ Ǿ ǇƻǇǳƭŀŎƛ ǇǊŀƪǘƛŎƪȅ ǇƻǎǘƛȌŜƴƛ ǇƻǳȊŜ ƳǳȌƛΦ ¿Ŝƴȅ όƘŜǘŜǊƻȊȅƎƻǘƴƝύ Ƨǎƻǳ ǇǌŜƴŀǑŜőƪȅ ŎƘƻǊƻōȅΦ ¢ȅǇƛŎƪȇ 

Dw ǊƻŘƻƪƳŜƴ ƧŜǾƝ ŎƘŀǊŀƪǘŜǊƛǎǘƛŎƪŞ αǇǌŜǎƪŀƪƻǾłƴƝά ƧŜŘƴŞ ƎŜƴŜǊŀŎŜΣ ǘȊƴΦ ȌŜ ǇƻǎǘƛȌŜƴȇ ƳǳȌ Ƴł ǾǑŜŎƘƴȅ ŘŎŜǊȅ ǇǌŜƴŀǑŜőƪȅ 

όǘŜŘȅ ȊŘǊŀǾŞ ƘŜǘŜǊƻȊȅƎƻǘƪȅύ ŀ ǾǑŜŎƘƴȅ ǎȅƴȅ ȊŘǊŀǾŞ όƻŘ ƻǘŎŜ ȊƝǎƪŀƧƝ ¸ ŎƘǊƻƳƻǎƻƳύΦ {ȅƴƻǾŞ ƘŜǘŜǊƻȊȅƎƻǘƴƝ ȌŜƴȅ ƳŀƧƝ рл҈ 

ǊƛȊƛƪƻ ǇƻǎǘƛȌŜƴƝΦ ¢ȅǇƛŎƪŞ Dw ŎƘƻǊƻōȅ Ƨǎƻǳ ƘŜƳƻŦƛƭƛŜ !Σ ƘŜƳƻŦƛƭƛŜ . όŘŠŘƛőƴł ƪǊǾłŎƛǾƻǎǘ ǾȅǾƻƭŀƴł ǇƻǊǳŎƘƻǳ ǘǾƻǊōȅ ŦŀƪǘƻǊǻ ǇǊƻ  

ǎǊłȌŜƴƝ ƪǊǾŜύΣ ŘŀƭǘƻƴƛǎƳǳǎ όǇƻǊǳŎƘȅ ǊƻȊŜȊƴłǾłƴƝ ōŀǊŜǾύΣ ǎǾŀƭƻǾł ŘȅǎǘǊƻŦƛŜ 5ǳŎƘŜƴƴƻǾŀ ǘȅǇǳ όǘŠȌƪł ǇƻǊǳŎƘŀ ŦǳƴƪŎŜ ǎǾŀƭǻύΣ 

ŘŜŦƛŎƛŜƴŎŜ ŜƴȊȅƳǳ ƎƭǳƪƽȊƻ-6-ŦƻǎŦłǘŘŜƘȅŘǊƻƎŜƴŀǎȅΦ 

 

HEMOFILIE 

hƴŜƳƻŎƴŠƴƝ ǎ ƎƻƴƻǎƻƳłƭƴŠ ǊŜŎŜǎƛǾƴƝ ŘŠŘƛőƴƻǎǘƝ ǇǊƻƧŜǾǳƧƝŎƝ ǎŜ ǇƻǊǳŎƘƻǳ ǎǊłȌƭƛǾƻǎǘƛ ƪǊǾŜΣ ǇƻŘǎǘŀǘƻǳ ŎƘƻǊƻōȅ ƧŜ ōǳř ȌłŘƴł 

ƴŜōƻ ƴŜŘƻǎǘŀǘŜőƴł ǘǾƻǊōŀ ƪƻŀƎǳƭŀőƴƝŎƘ ŦŀƪǘƻǊǻ ±LLLΣ L· ƴŜōƻ ·LΦ DŜƴȅ ǇǊƻ ǎǊłȌƭƛǾŞ ŦŀƪǘƻǊȅ ±LLL ŀ L· Ƨǎƻǳ ǾłȊłƴȅ ƴŀ ǇƻƘƭŀǾƴƝƳ 

ŎƘǊƻƳƻǎƻƳǳ ·Φ tƻǊǳŎƘŀ ǎŜ ǾȅǎƪȅǘǳƧŜ ƳŀƧƻǊƛǘƴŠ ǳ ƳǳȌǎƪŞƘƻ ǇƻƘƭŀǾƝΣ ƳǳȌƛ όƪŀǊȅƻǘȅǇ псΣ·¸ύ Ƨǎƻǳ hemizygoti. ¿Ŝƴȅ όƪŀǊȅƻǘȅǇ 

псΣ··ύ ƘŜǘŜǊƻȊȅƎƻǘƪȅ Ƨǎƻǳ ƴƻǎƛőƪŀƳƛΣ ƴŜƳƻŎ ǎŜ ǳ ƴƛŎƘ ǇǊƻƧŜǾǳƧŜ ƧŜƴ ȊǌƝŘƪŀ όǾƭƛǾ ƭȅƻƴƛȊŀŎŜύΦ tƭŀǘƝΣ ȌŜ ǇƻǎǘƛȌŜƴȇ ƳǳȌ ōǳŘŜ ƳƝǘ 

Ǉǌƛ ǇƻőŜǘƝ ǎŜ ȊŘǊŀǾƻǳ ȌŜƴƻǳ ǾǑŜŎƘƴȅ ǎȅƴȅ ȊŘǊŀǾŞΣ ȊŀǘƝƳŎƻ ǾǑŜŎƘƴȅ ƧŜƘƻ ŘŎŜǊȅ ōǳŘƻǳ ǇǌŜƴŀǑŜőƪȅΣ Ǿ ǇǌƝǇŀŘŠ ŘŠǘƝ ǇǌŜƴŀǑŜőƪȅ 

ŀ ȊŘǊŀǾŞƘƻ ƳǳȌŜ ƧŜ ǇƻƭƻǾƛƴŀ ƧŜƧƛŎƘ ǎȅƴǻ ǇƻǎǘƛȌŜƴŀ ŎƘƻǊƻōƻǳΣ ǇƻƭƻǾƛƴŀ ŘŎŜǊ ōǳŘŜ ǇǌŜƴŀǑŜőƪŀƳƛΦ 

 

Hemofilie A 

aǳǘŀŎŜ ƎŜƴǳ Cу/ όƭƻƪŀƭƛȊŀŎŜ ·ǉнуύ ƧŜ ǇǌƝőƛƴƻǳ ƘŜƳƻŦƛƭƛŜ !Φ aǳǘŀŎŜ ǾŜŘŜ ƪ ƴŜŘƻǎǘŀǘƪǳ ƴŜōƻ ǎƴƝȌŜƴŞ ŀƪǘƛǾƛǘŠ ƪƻŀƎǳƭŀőƴƝƘƻ 

ŦŀƪǘƻǊǳ ±LLLΦ {ƴƝȌŜƴł ǎǊłȌƭƛǾƻǎǘ ƪǊǾŜ ƧŜ ǇǊƻǾłȊŜƴŀ ǎǇƻƴǘłƴƴƝƳ ƪǊǾłŎŜƴƝƳ Řƻ ǘƪłƴƝ ŀ ƪƭƻǳōǻΣ ȊǾȇǑŜƴȇƳ ƪǊǾłŎŜƴƝƳ Ǉƻ ǇƻǊŀƴŠƴƝ 

ƴŜōƻ Ǉƻ ŎƘƛǊǳǊƎƛŎƪŞƳ ȊłƪǊƻƪǳΦ ±ȇǎƪȅǘ ƧŜ мΥмл ллл ƴŀǊƻȊŜƴȇŎƘ ŎƘƭŀǇŎǻΦ WŜƧƛŎƘ Ƴŀǘƪȅ Ƨǎƻǳ ǇǌŜƴŀǑŜőƪȅΦ 

 

Hemofilie B 

YƭƛƴƛŎƪȅ ƴŜǊƻȊƭƛǑƛǘŜƭƴł ƻŘ ƘŜƳƻŦƛƭƛŜ !Φ WŜ ǇƻŘƳƝƴŠƴŀ ƳǳǘŀŎƝ ƎŜƴǳ Cф όƭƻƪŀƭƛȊŀŎŜ ·ǉнтΣ м-ǉнтΣнύΣ ƪǘŜǊł ǾŜŘŜ ƪŜ ǎƴƝȌŜƴƝ ŀƪǘƛǾƛǘȅ 

ƪƻŀƎǳƭŀőƴƝƘƻ ŦŀƪǘƻǊǳ L·Φ ±ȇǎƪȅǘ ƧŜ мΥтл ллл ŎƘƭŀǇŎǻΦ ± ƻōƻǳ ǇǌƝǇŀŘŜŎƘ ƧŜ ƳƻȌƴƻ ǊŜƎǳƭƻǾŀǘ ƻƴŜƳƻŎƴŠƴƝ ƛƴǘǊŀǾŜƴƽȊƴƝƳ 

ǇƻŘłƴƝƳ ŘŜŦƛŎƛǘƴƝƘƻ ŦŀƪǘƻǊǳΦ 

 

BARVOSLEPOST  (daltonismus) 

5ŀƭǘƻƴƛǎƳǳǎ ƧŜ ƎŜƴŜǘƛŎƪȅ ǇƻŘƳƝƴŠƴł ǾŀŘŀΣ ƪŘȅ ƧŜ ƻǎƭŀōŜƴł ǎŎƘƻǇƴƻǎǘ ǊƻȊƭƛǑƛǘ őŜǊǾŜƴƻǳ ŀ ȊŜƭŜƴƻǳ ōŀǊǾǳΦ IŜǘŜǊƻƎŜƴƴƝƳƛ 

ƎŜƴŜǘƛŎƪȇƳƛ ǇǌƝőƛƴŀƳƛ Ƨǎƻǳ ƴŀǇǌΦ ƳǳǘŀŎŜ genu RCP (red-ŎƻƴŜ ǇƛƎƳŜƴǘύ ǇǊƻ ǾƴƝƳłƴƝ őŜǊǾŜƴŞ ōŀǊǾȅΦ ± ƴŀǑƝ ǇƻǇǳƭŀŎƛ ƧŜ 

ǇǌƛōƭƛȌƴŠ у ҈ ƳǳȌǻ ōŀǊǾƻǎƭŜǇȇŎƘΣ м ȌŜƴŀ ȊŜ мрл ƧŜ ōŀǊǾƻǎƭŜǇłΦ 

 

59CL/L9b/9 9b½¸a¦ D[¦Yj½h-6-Ch{C#¢59I¸5whD9b!{¸ όDсt5ύ 

9ƴȊȅƳ Dсt5 ƧŜ ŘǻƭŜȌƛǘȇ ǇǊƻ ōǳƴŠőƴȇ ƳŜǘŀōƻƭƛǎƳǳǎΦ bŜǇǌƝǘƻƳƴƻǎǘ ŜƴȊȅƳǳ Dсt5 Ǿ őŜǊǾŜƴȇŎƘ ƪǊǾƛƴƪłŎƘ ǾŜŘŜ Ȋŀ ǳǊőƛǘȇŎƘ 

ƻƪƻƭƴƻǎǘƝ ƪ ƘŜƳƻƭȇȊŜ őŜǊǾŜƴȇŎƘ ƪǊǾƛƴŜƪ ŀ ƳǻȌŜ ōȇǘ ǇǌƝőƛƴƻǳ ŀƴŞƳƛŜΦ IŜƳƻƭȇȊŀ ǎŜ ƻōƧŜǾǳƧŜ Ǉƻ ǇƻȌƛǘƝ ƭŞƪǻ όƴŀǇǌΦ ǇǊƛƳŀǉǳƛƴ 

ς ŀƴǘƛƳŀƭŀǊƛƪǳƳΣ ǎǳƭŦƻƴŀƳƛŘȅύΣ ǇƻǘǊŀǾƛƴ όƴŀǇǌΦ ōƻōǻύ ƴŜōƻ Ǉƻ ƛƴŦŜƪŎƛΦ ¢ƻǳǘƻ ŎƘƻǊƻōƻǳ ōȇǾŀƧƝ ǇƻǎǘƛȌŜƴƝ ƳǳȌƛΦ IŜǘŜǊƻȊȅƎƻǘƴƝ 

ȌŜƴȅ Ƨǎƻǳ ȊŘǊŀǾŞΣ ƛ ƪŘȅȌ ƳŀƧƝ ǊŜŘǳƪƻǾŀƴŞ ƳƴƻȌǎǘǾƝ ŜƴȊȅƳǳ Ǿ őŜǊǾŜƴȇŎƘ ƪǊǾƛƴƪłŎƘΦ /ƘƻǊƻōŀ ǎŜ ǾȅǎƪȅǘǳƧŜ ŜƴŘŜƳƛŎƪȅ όǇƻǳȊŜ 

ƴŀ ǳǊőƛǘŞƳ ǵȊŜƳƝύΣ ƴŀǇǌΦ Ǿ ƻōƭŀǎǘƛ {ǘǌŜŘƻȊŜƳƝƘƻ ƳƻǌŜ ŀ Ǿ ǇƻǇǳƭŀŎƛ őŜǊƴƻǑǎƪŞƘƻ ƻōȅǾŀǘŜƭǎǘǾŀΦ 9ƴŘŜƳƛŎƪȇ Ǿȇǎƪȅǘ ƧŜ 

ǾȅǎǾŠǘƭƻǾłƴ ǎŜƭŜƪőƴƝƳ ȊǾȇƘƻŘƴŠƴƝƳ őŜǊǾŜƴȇŎƘ ƪǊǾƛƴŜƪ ǎ ōƻŘƻǾƻǳ ƳǳǘŀŎƝ Ǿ ƎŜƴǳ Dсt5 Ǉǌƛ ƻƴŜƳƻŎƴŠƴƝ ƳŀƭłǊƛƝΦ CǊŜƪǾŜƴŎŜ 

Ǿȇǎƪȅǘǳ ƧŜ ǾŀǊƛŀōƛƭƴƝ ƴŀ ǊǻȊƴȇŎƘ ǵȊŜƳƝŎƘΦ 

 



5¦/I9bbh±! a¦{Y¦[#wbN 5¸{¢whCL9 

5ǳŎƘŜƴƴƻǾŀ ƳǳǎƪǳƭłǊƴƝ ŘȅǎǘǊƻŦƛŜ ƧŜ ŘŠŘƛőƴŞ ƻƴŜƳƻŎƴŠƴƝΣ ƪǘŜǊŞ ǇǊƛƳłǊƴŠ ǇƻǎǘƛƘǳƧŜ ǎǾŀƭȅ όƳǳǎƪǳƭłǊƴƝ ŘȅǎǘǊƻŦƛe). Je 

ǇƻŘƳƝƴŠƴƻ ƳǳǘŀŎƝ όőłǎǘŜőƴƻǳ ŘŜƭŜŎƝύ Ǿ ƎŜƴǳ ƪƽŘǳƧƝŎƝƳ ǇǊƻǘŜƛƴ dystrofinΣ ƪǘŜǊȇ ƻǾƭƛǾƶǳƧŜ ǊŜŀƪŎŜ ǾǑŜŎƘ ǘȅǇǻ ǎǾŀƭǻΦ błǎǘǳǇ 

ƻƴŜƳƻŎƴŠƴƝ ƧŜ Ǿ ŘŠǘǎǘǾƝΦ tǊǾƴƝƳ ǇǌƝȊƴŀƪŜƳ ƧŜ ƪƻƭŞōłƴƝ ǎŜ Ǉǌƛ ŎƘǻȊƛΣ ƻōǘƝȌŜ Ǉǌƛ ŎƘǻȊƛ Řƻ ǎŎƘƻŘǻΣ ǇǊƻƎǊŜǎƛǾƴƝ ǎƭŀōƻǎǘΦ hƪƻƭƻ 

10ti lŜǘ ǎŜ ǇƻǎǘƛȌŜƴƝ ƧŜŘƛƴŎƛ ǎǘłǾŀƧƝ ƴŜǇƻƘȅōƭƛǾƝΦ {ǾŀƭƻǾł ǎƭŀōƻǎǘ ǇƻǎǘǳǇƴŠ ǇƻƪǊŀőǳƧŜΣ ǵƳǊǘƝ ƴŀǎǘłǾł ƻƪƻƭƻ нлΦ Ǌƻƪǳ ǎŜƭƘłƴƝƳ 

ǎǊŘŜőƴƝ őƛƴƴƻǎǘƛ ŀ ŘȇŎƘłƴƝΦ 

 

!őƪƻƭƛǾ ŎƘƭŀǇŎƛ ǳƳƝǊŀƧƝΣ ǊŜŎŜǎƛǾƴƝ ŀƭŜƭŀ ƧŜ Ǿ ǇƻǇǳƭŀŎƛ ǳŘǊȌƻǾłƴŀ Ǿ ƎŜƴƻƳǳ ȊŘǊŀǾȇŎƘ ƘŜǘŜǊƻȊȅƎƻǘƴƝŎƘ ȌŜƴΦ ¦ ƧŜŘƴŞ ǘǌŜǘƛƴȅ 

ǇƻǎǘƛȌŜƴȇŎƘ ŎƘƭŀǇŎǻ ǾȊƴƛƪƭŀ ƳǳǘŀŎŜ Ǿ genu pro dystrofii de novo. tƻǎǘƛȌŜƴƝ ƧŜ ǘŜŘȅ ŘǻǎƭŜŘƪŜƳ ƴƻǾŞ ƳǳǘŀŎŜΦ DŜƴ ƪƽŘǳƧƝŎƝ 

ŘȅǎǘǊƻŦƛƴ ƧŜ ǾŜƭƪȇ ŀ ǾȅȊƴŀőǳƧŜ ǎŜ ǾȅǑǑƝ ŦǊŜƪǾŜƴŎƝ ǎǇƻƴǘłƴƴƝŎƘ ƳǳǘŀŎƝΦ ±ȇǎƪȅǘ 5ǳŎƘŜƴƴƻǾȅ ƳǳǎƪǳƭłǊƴƝ ŘȅǎǘǊƻŦƛŜ ƧŜ мΥо ллл 

narozŜƴȇŎƘ ŎƘƭŀǇŎǻΦ 

 

ODCHYLKY 

¶ bŜǵǇƭƴŠ · ǾłȊŀƴł ŘŠŘƛőƴƻǎǘ όǇǎŜǳŘƻŀǳǘƻǎƻƳłƭƴƝ ƻōƭŀǎǘύΦ 

¶ Lyonizace - ȊƳŠƴȅ ƴŀ ŎƘǊƻƳƻȊƻƳŜŎƘ ·Σ Ȋ ƴƛŎƘȌ ƧŜŘŜƴ ƧŜ ƛƴŀƪǘƛǾƴƝ - ƎŜƴȅ ǎŜ ƴŜǇǊƻƧŜǾƝ ǾŜ ŦŜƴƻǘȅǇǳΦ LƴŀƪǘƛǾŀŎŜ Ǿ 

ǇǊǻōŠƘǳ ŜƳōǊȅƻƴłƭƴƝƘƻ ǾȇǾƻƧŜ ҍ ƧŜ ƴłƘƻŘƴŞΣ ƪǘŜǊȇ Ȋ · ŎƘǊƻƳƻȊƻƳǻ ōǳŘŜ ƛƴŀƪǘƛǾƴƝΦ ±ȇǎƭŜŘƴȇ ŦŜƴƻǘȅǇ 

ƘŜǘŜǊƻȊȅƎƻǘƪȅ ǘŜŘȅ Řƻ ƧƛǎǘŞ ƳƝǊȅ ȊłǾƛǎƝ ƴŀ ǘƻƳΣ Ƨŀƪ ƭȅƻƴƛȊŀŎŜ ǇǊƻōŠƘƭŀ όőłǎǘŜőƴȇ ǇǊƻƧŜǾ ŎƘƻǊƻōȅ ǳ ǇǌŜƴŀǑŜőŜƪύΦ 

 

¸ ±#½!b# 5=5L2bh{¢ 

IƻƭŀƴŘǊƛŎƪł ŘŠŘƛőƴƻǎǘ ς ǇǌŜƴƻǎ Ȋ ƻǘŎŜ ƴŀ ǎȅƴȅΦ ¸ ŎƘǊƻƳƻǎƻƳ ƻōǎŀƘǳƧŜ ƎŜƴȅ ǇǊƻ ŘƛŦŜǊŜƴŎƛŀŎƛ ƳǳȌǎƪŞƘƻ ǇƻƘƭŀǾƝ ŀ 

ǎǇŜǊƳŀǘƻƎŜƴŜȊƛΦ WŜ ŀƪǊƻŎŜƴǘǊƛŎƪȇΣ ŎŜƴǘǊƻƳŜǊŀ ƧŜ ōƭƝȊƪƻ ƪƻƴŎƛΣ ƧŜ ǘƻ ƴŜƧƳŜƴǑƝ ŎƘǊƻƳƻȊƻƳ Ǿ ƭƛŘǎƪŞƳ ƪŀǊȅƻǘȅǇǳΦ YǊłǘƪł 

ǊŀƳŞƴƪŀ ƻōǎŀƘǳƧƝ ƻōƭŀǎǘ {w¸ όǎŜȄ ŘŜǘŜǊƳƛƴŀǘŜ ǊŜƎƛƻƴ ƻŦ ¸ύΣ ƪǘŜǊł ƧŜ ƻŘǇƻǾŠŘƴł Ȋŀ ǎǇŜǊƳŀǘƻƎŜƴŜȊƛΣ ƧŜ Ǿ ōƭƝȊƪƻǎǘƛ 

ǇǎŜǳŘƻŀǳǘƻǎƻƳłƭƴƝ ƻōƭŀǎǘƛΦ 

 

15. 5±hW2!¢! ! 5±hW29/N a9¢h5! ± GENETICE 

 
5±hW2!¢! 

5ǾƻƧőŀǘŀ Ƨǎƻǳ ŘǾŀ ƧŜŘƛƴŎƛΣ ƪǘŜǌƝ ǾȊƴƛƪƭƛ ȊƳƴƻȌŜƴȇƳ ǘŠƘƻǘŜƴǎǘǾƝƳ ǳ őƭƻǾŠƪŀ ƴŜōƻ ǎŀǾŎǻ ǊƻŘƝŎƝŎƘ ƻōǾȅƪƭŜ ƧŜƴ м ƳƭłŘŠΦ 

 

5ǾƻƧőŀǘŀ ƳǻȌŜƳŜ ǊƻȊƭƛǑƛǘ ƴŀΥ 

a) 5ƛȊȅƎƻǘƴƝ ς 5½ όŘǾƻǳǾŀƧŜőƴłΣ ŦǊŀǘŜǊƴłƭƴƝύΣ ƪǘŜǊł ǾȊƴƛƪŀƧƝ ƻǇƭƻȊŜƴƝƳ ŘǾƻǳ ǾŀƧƝőŜƪ όƪŀȌŘŞƘƻ ƧŜŘƴƻǳ ǎǇŜǊƳƛƝύΦ ¢ŀƪǘƻ 

ǾȊƴƛƪƭƝ ƧŜŘƛƴŎƛ Ƨǎƻǳ Ȋ ƎŜƴŜǘƛŎƪŞƘƻ ƘƭŜŘƛǎƪŀ ǾŜ ǎǘŜƧƴŞƳ ǇǌƝōǳȊŜƴǎƪŞƳ ǇƻƳŠǊǳ Ƨŀƪƻ ƴƻǊƳłƭƴƝ ǎƻǳǊƻȊŜƴŎƛ όƪƻŜŦƛŎƛŜƴǘ 

ǇǌƝōǳȊƴƻǎǘƛ ǊҐлΣрύΦ 

b) aƻƴƻȊȅƎƻǘƴƝ ς MZ (jeŘƴƻǾŀƧŜőƴłΣ ƛŘŜƴǘƛŎƪłύ ǾȊƴƛƪŀƧƝ ǊƻȊŘŠƭŜƴƝƳ ƧŜŘƴŞ ȊȅƎƻǘȅ Ǿ őŀǎƴȇŎƘ ŦłȊƝŎƘ ƻƴǘƻƎŜƴŜȊŜΦ 

Z ƎŜƴŜǘƛŎƪŞƘƻ ƘƭŜŘƛǎƪŀ ƳŀƧƝ ǘŀƪƻǾƝ ƧŜŘƛƴŎƛ ǎǘŜƧƴƻǳ ƎŜƴŜǘƛŎƪƻǳ ǾȇōŀǾǳ όƪƻŜŦƛŎƛŜƴǘ ǇǌƝōǳȊƴƻǎǘƛ ǊҐмύΦ WŜƧƛŎƘ 

ŜǇƛƎŜƴŜǘƛŎƪł ǾȇōŀǾŀ όƴŀǇǌΦ ƳŜǘȅƭŀŎŜ 5b!ύ ƴŜƴƝ ȊŎŜƭŀ ƛŘŜƴǘƛŎƪł ŀ ǘŜƴǘƻ ǊƻȊŘƝƭ ǎŜ Ǿ ǇǊǻōŠƘǳ ȌƛǾƻǘŀ ŘłƭŜ ȊǾŠǘǑǳƧŜΦ 

 

5±hW29/N a9¢h5! 

.ȇǾł ǘŞȌ ƴŀȊȇǾłƴŀ ƎŜƳƛƴƻƭƻƎƛŎƪł ƳŜǘƻŘŀΦ ½ǾƭłǑǘƴƝ ƎŜƴŜŀƭƻƎƛŎƪƻǳ ƳŜǘƻŘƻǳΣ ƪǘŜǊł ƧŜ Řƻ ȊƴŀőƴŞ ƳƝǊȅ ǎǇŜŎƛŦƛŎƪł ǇǊƻ ƎŜƴŜǘƛƪǳ 

őƭƻǾŠƪŀΣ ƧŜ ȊƪƻǳƳłƴƝ ŘǾƻƧőŀǘΦ tƻƳłƘł ȊƪƻǳƳŀǘ ƎŜƴŜǘƛŎƪƻǳ ǎƭƻȌƪǳ Ȋƴŀƪǳ ŀ ǇƻŘƝƭ ǾƴŠƧǑƝƘƻ ǇǊƻǎǘǌŜŘƝ ƴŀ ƧŜƘƻ ǊŜŀƭƛȊŀŎƛΦ 

¦ǇƭŀǘƶǳƧŜ ǎŜ Ƨŀƪ Ǉǌƛ ǎƭŜŘƻǾłƴƝ ƳƻƴƻƎŜƴƴŠ ŘŠŘŠƴȇŎƘ ȊƴŀƪǻΣ ǘŀƪ Ǉǌƛ ȊƪƻǳƳłƴƝ Ȋƴŀƪǻ ǇƻƭȅƎŜƴƴŠ ŘŠŘŠƴȇŎƘΦ 

 

5ǾƻƧőŜŎƝ ƳŜǘƻŘŀ ǎŜ ƻǇƝǊł ƻ ȊƧƛǑǙƻǾłƴƝ konkordance (shodnosti) a diskonkordance όǊƻȊŘƝƭƴƻǎǘƛύ ƳŜȊƛ őƭŜƴȅ ŘǾƻƧőŜŎƝƘƻ ǇłǊǳ ŀ 

ƻ ȊŀǎǘƻǳǇŜƴƝ ƪƻƴƪƻǊŘŀƴǘƴƝŎƘ ŀ ŘƛǎƪƻƴƪƻǊŘŀƴǘƴƝŎƘ ǇłǊǻ ǇǊƻ ȊƪƻǳƳŀƴȇ Ȋƴŀƪ Ǿ populaci. Je-ƭƛ ƴŀǇǌΦ Ǿ souboru MZ 

ƳƴƻƘƻƴłǎƻōƴŠ ǾȅǑǑƝ ǇƻŘƝƭ ƪƻƴƪƻǊŘŀƴǘƴƝŎƘ ǇłǊǻ ƴŜȌ Ǿ ǎƻǳōƻǊǳ 5½Σ ƭȊŜ ǳǎǳȊƻǾŀǘ ƴŀ ƳƻƴƻƎŜƴƴƝ ŘŜǘŜǊƳƛƴŀƴŎƛ ǎƭŜŘƻǾŀƴŞƘƻ 

znaku. 

 

±ŀǊƛŀōƛƭƛǘŀ ǾŜ ŦŜƴƻǘȅǇƻǾŞƳ ǇǊƻƧŜǾǳ ǳǊőƛǘŞƘƻ Ȋƴŀƪǳ Ǿ ǎƻǳōƻǊǳ a½ ǳƪŀȊǳƧŜ ƴŀ ƳƻŘƛŦƛƪŀŎƛ ƴŀǇǌΦ ǾƭƛǾȅ ǾƴŠƧǑƝƘƻ ǇǊƻǎǘǌŜŘƝΦ ¢ȊƴΦ 

ǇƻƪǳŘ ƧŜ Řŀƴȇ Ȋƴŀƪ ǳǊőŜƴ ǇƻǳȊŜ ǾƭƛǾŜƳ ǇǊƻǎǘǌŜŘƝ ς ōǳŘƻǳ ǎƘƻŘƴł ŘǾƻƧőŀǘŀ ŘǾƻǳǾŀƧŜőƴł ƛ ƧŜŘƴƻǾŀƧŜőƴłΦ  

 

tƻƪǳŘ ƧŜ Řŀƴȇ Ȋƴŀƪ ǇƻŘƳƝƴŠƴ ǇƻǳȊŜ ƎŜƴƻǘȅǇƻǾŠΣ ōŜȊ ƻƘƭŜŘǳ ƴŀ ǇǊƻǎǘǌŜŘƝ ς ǎƘƻŘƴł ōǳŘƻǳ ǇƻǳȊŜ ƧŜŘƴƻǾŀƧŜőƴł  ŘǾƻƧőŀǘŀΣ 

ȊŀǘƝƳŎƻ ŘǾƻǳǾŀƧŜőƴł ǎŜ ōǳŘƻǳ Ǿ ǳǊőƛǘŞƳ ǇƻƳŠǊǳ ǑǘŠǇƛǘΦ 

 

 



 

 

 

16. D9b9¢L/Y; a9¢h5¸ ±!½9.b; !b![º½¸ 

 
±!½9.b# !b![º½! thah/N a!wY9w® 

 

±ȅǳȌƛǘƝ ǾŀȊōȅ ƎŜƴǻ ς neǇǌƝƳł ŘƛŀƎƴƻǎǘƛƪŀ 

WŜǎǘƭƛȌŜ ȊƴłƳŜ ƭƻƪŀƭƛȊŀŎƛ ƧŜŘƴƻƘƻ ƴŜōƻ ǾƝŎŜ ƎŜƴǻ ƴŀ ŎƘǊƻƳƻǎƻƳǳΣ ƪŘȅ ƧŜƧƛŎƘ ǇǊƻŘǳƪǘȅ ƳŀƧƝ ǎƴŀŘƴƻ ƛŘŜƴǘƛŦƛƪƻǾŀǘŜƭƴȇ 

ŦŜƴƻǘȅǇΣ ƳǻȌŜƳŜ ǘŀƪƻǾŞ ƎŜƴȅ ǾȅǳȌƝǘ ǇǊƻ ǎǘŀƴƻǾŜƴƝ ƭƻƪŀƭƛȊŀŎŜ ŘŀǑƝŎƘ ƎŜƴǻΣ ƪǘŜǊŞ ǇŀǘǌƝ Řƻ ƧŜŘƴŞ ǾŀȊŜōƴŞ ǎƪǳǇƛƴȅΦ 

 

DŜƴΣ ƪǘŜǊȇ ǇƻƳłƘł ȊƝǎƪŀǘ ƛƴŦƻǊƳŀŎƛ ƻ ǇƻƭƻȊŜ ŀ ǾȊŘłƭŜƴƻǎǘƛ ƧƛƴŞƘƻ ƎŜƴǳ ǎŜ ƴŀȊȇǾł marker gen nebo jen marker όȊƴŀƳŜƴƝΣ 

ȊƴŀőƪŀύΦ aŀǊƪŜǊ ƎŜƴȅ Ƨǎƻǳ ƴŀǇǌΦ ǾȅǳȌƝǾłƴȅ ǇǊƻ ǇƻǎƻǳȊŜƴƝ ǾŀȊŜōƴȇŎƘ ǎƪǳǇƛƴ ƴŀ ƧŜŘƴƻǘƭƛǾȇŎƘ ŎƘǊƻƳƻǎƻƳŜŎƘ όƳŀǇƻǾłƴƝύ 

ƴŜōƻ ǇǊƻ ǎǘŀƴƻǾŜƴƝ ǇǌŜƴƻǎǳ ƳǳǘŀŎŜ Ǿ roŘƻƪƳŜƴƻǾŞ ǎǘǳŘƛƛΦ 

 

±ŀȊŜōƴƻǳ ŀƴŀƭȇȊǳ ǾȅǳȌƝǾłƳŜ Ǿ ǇǌƝǇŀŘŜŎƘΣ ƪŘȅ ƧŜ ǇǌƝƳł ŘƛŀƎƴƻǎǘƛƪŀ ƳǳǘƻǾŀƴŞƘƻ ƎŜƴǳ ƻōǘƝȌƴł όƴŀǇǌΦ ǇƻƪǳŘ ǎŜ Ǿ populaci 

ǾȅǎƪȅǘǳƧŜ ǾŜƭƪŞ ƳƴƻȌǎǘǾƝ ŀƭŜƭ ǎ ǊǻȊƴȇƳƛ ƳǳǘŀŎŜƳƛύΦ tǊƻ ǇƻǎƻǳȊŜƴƝ ǇǌŜƴƻǎǳ ƳǳǘƻǾŀƴŞ ŀƭŜƭȅ Řƻ ŘŀƭǑƝ ƎŜƴŜǊŀŎŜ ǎŜ ǾȅǳȌƝǾł 

ǇǌƝǘƻƳƴƻǎǘƛ ƳŀǊƪŜǊ ƎŜƴǳΣ ƪǘŜǊȇ ƧŜ ƴŀ ŎƘǊƻƳƻǎƻƳǳ ƭƻƪŀƭƛȊƻǾłƴ Ŏƻ ƴŜƧōƭƝȌŜ ƪŜ ƎŜƴǳΣ ƧŜƘƻȌ ƳǳǘƻǾŀƴł ŀƭŜƭŀ ǇƻŘƳƛƶǳƧŜ 

ŘŠŘƛőƴŞ ƻƴŜƳƻŎƴŠƴƝΦ 

 

Wŀƪƻ ƳŀǊƪŜǊ ƎŜƴ ƧŜ ǾȅōǊłƴ ǇƻƭȅƳƻǊŦƴƝ ŀ ŘƻōǌŜ ǇǊƻƪŀȊŀǘŜƭƴȇ ƎŜƴ ς ƴŀǇǌΦ ƪƽŘǳƧƝŎƝ ƪǊŜǾƴŠ ǎƪǳǇƛƴƻǾŞ ƴŜōƻ ǘǊŀƴǎǇƭŀƴǘŀőƴƝ 

ŀƴǘƛƎŜƴȅΦ tƻƭȅƳƻǊŦƴƝƳ ƎŜƴŜƳ ƧŜ ƳƝƴŠƴ ƎŜƴΣ ƪǘŜǊȇ ǎŜ Ǿ populaci vyskytuje v ƻŘƭƛǑƴȇŎƘ ŦƻǊƳłŎƘ όŘǾŠ ƴŜōƻ ƛ ǾƝŎŜ ƳƻȌƴȇŎƘ 

ŀƭŜƭύΦ 2ƝƳ ƧŜ ƳŀǇƻǾł ǾȊŘłƭŜƴƻǎǘ ƳŜȊƛ ƳŀǊƪŜǊ ƎŜƴŜƳ ŀ ǎƭŜŘƻǾŀƴȇƳ ƎŜƴŜƳ ƳŜƴǑƝΣ ǘƝƳ ƧŜ ǳǊőŜƴƝ ƎŜƴƻǘȅǇǳ ǇǌŜǎƴŠƧǑƝΦ tǌŜƴƻǎǘ 

ǎǘŀƴƻǾŜƴƝ ƎŜƴƻǘȅǇǳ ƧŜ ƻǾƭƛǾƴŠƴŀ ǾȊƴƛƪŜƳ rekombinant. 

 

Wŀƪƻ ǇǌƝƪƭŀŘ ǾŀȊŜōƴŞ ŀƴŀƭȇȊȅ ǳǾłŘƝƳŜ н ƎŜƴȅ I[! ƪƻƳǇƭŜȄǳΣ ƪǘŜǊŞ Ƨǎƻǳ ǾŜ ǾŀȊōŠ ǎ ƎŜƴŜƳ ƪƽŘǳƧƝŎƝƳ enzym 21-hydroxylasu 

(21-OH). 

 

wh5hYa9bh±# {¢¦5L9 

HLA komplex όIǳƳŀƴ [ŜǳŎƻŎȅǘŜ !ƴǘƛƎŜƴǎύ ƧŜ ǎƻǳōƻǊ ƎŜƴǻΣ ƪǘŜǊŞ Ƨǎƻǳ ƭƻƪŀƭƛȊƻǾŀƴŞ ƴŀ ƪǊłǘƪŞƳ ǊŀƳŞƴƪǳ chromosomu 6 

όсǇнύΦ aŀǇƻǾł ǾȊŘłƭŜƴƻǎǘ ƳŜȊƛ ƧŜŘƴƻǘƭƛǾȇƳƛ ƎŜƴȅ I[! ƪƻƳǇƭŜȄǳ ƧŜ 2-3 cM (2-3 x 10
6
 ōǇύΦ WŜƭƛƪƻȌ ƧŜ ƳŜȊƛ ƎŜƴȅ I[! ƪƻƳǇƭŜȄǳ 

ǾŜƭƳƛ ǘŠǎƴł ǾŀȊōŀΣ ƪƻƳōƛƴŀŎŜ ŀƭŜƭ ƧŜŘƴƻǘƭƛǾȇŎƘ ƭƻƪǳǎǻ ǎŜ ŘŠŘƝ ǘŞƳŠǌ ǾȌŘȅ ǇƻǎǇƻƭǳ Ƨŀƪƻ haplotyp. 

 

Haplotyp ƧŜ ǳǎǇƻǌłŘłƴƝ ŀƭŜƭ ƧŜŘƴƻǘƭƛǾȇŎƘ ƎŜƴǻ I[! ƪƻƳǇƭŜȄǳ ƴŀ ƧŜŘƴƻƳ όŀ ŘǊǳƘŞƳύ ǇłǊƻǾŞƳ ŎƘǊƻƳƻǎƻƳǳΦ IŀǇƭƻǘȅǇȅ ƴŀ 

ǇłǊƻǾȇŎƘ ŎƘǊƻƳƻǎƻƳŜŎƘ ƭȊŜ ǎǘŀƴƻǾƛǘ Ȋ ǊƻŘƻƪƳŜƴƻǾŞ ǎǘǳŘƛŜΦ hōƭŀǎǘ ƴŀȊȇǾŀƴł I[! ƪƻƳǇƭŜȄ ǎŜ ǎƪƭłŘł ȊŜ ǘǌƝ ǇƻŘƻōƭŀǎǘƝΦ 

 

V ǵǎŜƪǳ ƴŜƧōƭƝȌŜ ƪ ŎŜƴǘǊƻƳŜǌŜ ƧŜ ǎƪǳǇƛƴŀ 5 ƎŜƴǻΣ ƪƽŘǳƧƝŎƝŎƘ ƳƻƭŜƪǳƭȅ LLΦ ǘǌƝŘȅ όƳŜƳōǊłƴƻǾŞ ŀƴǘƛƎŜƴȅ ŎƘŀǊŀƪǘŜǊƛǎǘƛŎƪŞ ǇǊƻ . 

ƭȅƳŦƻŎȅǘȅύΦ tƻǘƻƳ ƴłǎƭŜŘǳƧŜ ōƭƻƪ ƎŜƴǻ ƪƽŘǳƧƝŎƝŎƘ molekuly LLLΦ ǘǌƝŘȅΣ ƪǘŜǊŞ ƴŜƪƽŘǳƧƝ I[! ŀƴǘƛƎŜƴȅΦ V ǘƻƳǘƻ ǵǎŜƪǳ Ƨǎƻǳ 

ƭƻƪŀƭƛȊƻǾŀƴŞ ǊǻȊƴŞ ǘȅǇȅ ƎŜƴǻΤ ƳƛƳƻ ƧƛƴŞ ƎŜƴ ƪƽŘǳƧƝŎƝ ŜƴȊȅƳ нм-ƘȅŘǊƻȄȅƭŀǎǳΦ ½ŀ ƴƛƳƛ ƴłǎƭŜŘǳƧŜ ǵǎŜƪ ƪƽŘǳƧƝŎƝ molekuly I. 

ǘǌƝŘȅΦ tǊƻŘǳƪǘȅ ƎŜƴǻ LΦ ǘǌƝŘȅ Ƨǎƻǳ ǘȊǾΦ ǘǊŀƴǎǇƭŀƴǘŀőƴƝ ŀƴǘƛƎŜƴȅΣ ƪǘŜǊŞ Ƨǎƻǳ ǇǌƝǘƻƳƴȅ ƴŀ ǇƭŀȊƳŀǘƛŎƪŞ ƳŜƳōǊłƴŠ ǾǑŜŎƘ ōǳƴŠƪ 

s ǾȇƧƛƳƪƻǳ ŜǊȅǘǊƻŎȅǘǻΦ 

 

±ȅȊƴŀőǳƧƝ ǎŜ ǾȅǎƻƪȇƳ ǎǘǳǇƴŠƳ ǇƻƭȅƳƻǊŦƛǎƳǳ όƳƴƻƘƻǘƴł ŀƭŜƭƛŜύΣ ǘƻ ȊƴŀƳŜƴłΣ ȌŜ Ǿ ǊłƳŎƛ ǇƻǇǳƭŀŎŜ Ǿ ƪŀȌŘŞƳ ƭƻƪǳǎǳ I[! 

ƪƻƳǇƭŜȄǳ ŜȄƛǎǘǳƧƝ ŘŜǎƝǘƪȅ ǾŀǊƛŀƴǘ ŀƭŜƭΦ ±ȊǘŀƘ ŀƭŜƭ ƧŜŘƴƻƘƻ ƭƻƪǳǎǳ ƧŜ ƪƻŘƻƳƛƴŀƴǘƴƝΦ 

 

Enzym 21-hydroxylasa je produkovłƴ nadledvinkami. tƻŘƝƭƝ ǎŜ ƴŀ ōƛƻǎȅƴǘŞȊŜ ƪƻǊǘƛǎƻƭǳ όŀŘǊŜƴłƭƴƝ ǎǘŜǊƻƛŘƴƝ ƘƻǊƳƻƴύΦ 

Mutace v ƎŜƴǳ ƪƽŘǳƧƝŎƝƳ ŜƴȊȅƳ нм-ƘȅŘǊƻȄȅƭŀǎǳ ƳŀƧƝ ǊŜŎŜǎƛǾƴƝ ŎƘŀǊŀƪǘŜǊΦ 5ǻǎƭŜŘƪŜƳ ƧŜ ǇƻǊǳŎƘŀ ōƛƻǎȅƴǘŞȊȅ ƪƻǊǘƛǎƻƭǳ ǳ 

ǊŜŎŜǎƛǾƴƝŎƘ ƘƻƳƻȊȅƎƻǘǻΦ tƻǊǳŎƘŀ ǎȅƴǘŞȊȅ ƪƻǊǘƛǎƻƭǳ ǾŜŘŜ ƪŜ ȊǾȇǑŜƴƝ ƘƭŀŘƛƴȅ ŀŘǊŜƴƻƪƻǊǘƛƪƻǘǊƻǇƴƝƘƻ ƘƻǊƳƻƴǳ ό!/¢IύΦ 



YƭƛƴƛŎƪŞ ŘƻǇŀŘȅ Ƨǎƻǳ όƛύ ǳ ŘŠǾőŀǘ ǾƛǊƛƭƛȊŀŎŜ ς ŜȄǘŜǊƴƝ ƎŜƴƛǘłƭƛŜ ƳǳȌǎƪŞ όǇƻ ŀƪǳƳǳƭŀŎƛ !/¢IύΣ όƛƛύ ǳ ŎƘƭŀǇŎǻ ǎƛƭƴŞ ƻŎƘƭǳǇŜƴƝ 

ōǊŀŘȅ ŀ ƘǊǳŘƛΣ ƴłŘƻǊȅ ǾŀǊƭŀǘΦ DŜƴ ƪƽŘǳƧƝŎƝ ŜƴȊȅƳ нм-ƘȅŘǊƻȄȅƭŀǎǳ ƧŜ ǾŜ ǾŀȊōŠ ǎ gŜƴȅ ƪƽŘǳƧƝŎƝƳƛ ŀƴǘƛƎŜƴȅ LΦ ǘǌƝŘȅΦ Tyto 

ƳŜƳōǊłƴƻǾŞ ŀƴǘƛƎŜƴȅ ƧŜ ƳƻȌƴŞ ǎǘŀƴƻǾƛǘ ƛƳǳƴƻƭƻƎƛŎƪȇƳƛ ƳŜǘƻŘŀƳƛ ŀ ǘŀƪ Ǿ ǊłƳŎƛ ƴŜǇǌƝƳŞ ŘƛŀƎƴƻǎǘƛƪȅ όǾŀȊŜōƴł ŀƴŀƭȇȊŀύ ƧŜ 

ƳƻȌƴŞ ƻŘƘŀƭƛǘ Ǿ ǊƻŘƛƴŠ ǇǌŜƴƻǎ ƳǳǘŀŎŜ ŀ ǎ Ǿȅǎƻƪƻǳ ǇǊŀǾŘŠǇƻŘƻōƴƻǎǘƝ ǎǘŀƴƻǾƛǘ ƎŜƴƻǘȅǇ ƧŜŘƛƴŎŜΦ 

 

HAPLOTYP 

¢ŜǊƳƝƴ ƘŀǇƭƻǘȅǇ ǎŜ ǘȇƪł ǎƪǳǇƛƴȅ ƎŜƴǻ ǎ ǘŠǎƴƻǳ ǾŀȊōƻǳΦ ¢ȅǘƻ ǎƻǳǎŜŘƝŎƝ ƎŜƴȅ Ƨǎƻǳ ŘŠŘŠƴȅ ǎ Ǿȅǎƻƪƻǳ ǇǊŀǾŘŠǇƻŘƻōƴƻǎǘƝ 

ǇƻǎǇƻƭǳ ǾŜ ŦƻǊƳŠ ƪƭŀǎǘǊǳΦ {ƘƻŘƴȇ ƘŀǇƭƻǘȅǇ ǎŜ ƳǻȌŜ ǾȅǎƪȅǘƻǾŀǘ ƛ Ǉƻ ƴŠƪƻƭƛƪ ƎŜƴŜǊŀŎƝΦ YƭŀǎƛŎƪȇ ǇǌƝƪƭŀŘ ƧŜ ƪƭŀǎǘǊ ŀƭŜƭ όƘŀǇƭƻǘȅǇ) 

HLA komplexu. IŀǇƭƻǘȅǇȅ ƴŀ ǇłǊƻǾȇŎƘ ŎƘǊƻƳƻǎƻƳŜŎƘ ƭȊŜ ƻŘǾƻŘƛǘ ƻŘ ŦŜƴƻǘȅǇǻ ŀ ƴŀ ȊłƪƭŀŘŠ ǎŜƎǊŜƎŀŎŜ ŎƘǊƻƳƻǎƻƳǻ Řƻ 

gamet odvodit z ǊƻŘƻƪƳŜƴƻǾŞ ǎǘǳŘƛŜΦ bŀ ƧŜŘƴƻƳ ŎƘǊƻƳƻǎƻƳǳ ƳǻȌŜ ŜȄƛǎǘƻǾŀǘ ƴŠƪƻƭƛƪ ǊǻȊƴȇŎƘ ƘŀǇƭƻǘȅǇǻΦ 

aŜȊƛ ƧŜŘƴƻǘƭƛǾȇƳƛ ƘŀǇƭƻǘȅǇȅ ŘƻŎƘłȊƝ ƪ ǊŜƪƻƳōƛƴŀŎƝƳ Ǿ ȊłǾƛǎƭƻǎti na jejich ƳŀǇƻǾŞ ǾȊŘłƭŜƴƻǎǘƛΦ 

 

±!½9.b# !b![º½! thah/N th[¸ahwCL{a¦ 5;[Y¸ w9{¢wLY2bN/I Cw!Da9b¢® 

5ƛŀƎƴƻǎǘƛƪŀ ȊŀƭƻȌŜƴł ƴŀ ǇƻƭȅƳƻǊŦƛǎƳǳ ŘŞƭƪȅ ǊŜǎǘǊƛƪőƴƝŎƘ ŦǊŀƎƳŜƴǘǻ όwC[tύ ǾȅǳȌƝǾł ǇǊƻ ŘŜǘŜƪŎƛ ƳǳǘƻǾŀƴŞ ŀ ƴŜƳǳǘƻǾŀƴŞ 

ŀƭŜƭȅ ǎƭŜŘƻǾŀƴŞƘƻ ƎŜƴǳ ǾŀȊōǳ ƎŜƴǳ ǎ restikőƴƝƳƛ ƳƝǎǘȅ ƻƘǊŀƴƛőǳƧƝŎƝƳƛ ŦǊŀƎƳŜƴǘ 5b!Σ ƴŀ ƪǘŜǊŞƳ ƧŜ ǘŜƴǘƻ ƎŜƴ ƭƻƪŀƭƛȊƻǾłƴΦ bŀ 

ǾƭłƪƴŜŎƘ 5b! ǎŜ Ǿ ǊǻȊƴŞ ǾȊŘłƭŜƴƻǎǘƛ ǾȅǎƪȅǘǳƧƝ ƪǊłǘƪł ǎƘƻŘƴł ǇƻǌŀŘƝ ƴŠƪƻƭƛƪŀ ōłȊƝΣ ƪǘŜǊł ǇǌŜŘǎǘŀǾǳƧƝ ǎƭŜŘ ƴǳƪƭŜƻǘƛŘǻΣ ǾŜ 

ƪǘŜǊŞƳ ƧŜ 5b! ǑǘŠǇŜƴŀ ǎǇŜŎƛŦƛŎƪȇƳ ǊŜǎǘǊƛƪőƴƝƳ ŜƴȊȅƳŜƳ όǊestriktasou). Restriktasy Ƨǎƻǳ ŜƴȊȅƳȅΣ ƪǘŜǊŞ ǎŜ ǇǌƛǊƻȊŜƴŠ 

ǾȅǎƪȅǘǳƧƝ Ǿ ōŀƪǘŜǊƛƝŎƘΦ ± ōŀƪǘŜǊƛƛ Ƨǎƻǳ ǎŎƘƻǇƴŞ ǑǘŠǇƛǘ ŎƛȊƻǊƻŘƻǳ ŘǾƻƧǾƭłƪƴƻǾƻǳ 5b!Σ ƴŀǇǌΦ 5b! ǾƛǊǳΣ ƪǘŜǊȇ ōŀƪǘŜǊƛƛ ƛƴŦƛƪǳƧŜΦ 

V ƭŞƪŀǌǎƪŞ ƎŜƴŜǘƛŎŜ ǎŜ ǊŜǎǘǊƛƪǘŀǎȅ ǾȅǳȌƝǾŀƧƝ ƴŀǇǌƝƪƭŀŘ ǇǊƻ ǇǊłŎƛ ǎ DNA vyǑŜǘǌƻǾŀƴȇŎƘ ƻǎƻōΦ 

 

aŀǊƪŜǊŜƳ ǇǊƻ ƛŘŜƴǘƛŦƛƪŀŎƛ ŦǊŀƎƳŜƴǘǻ 5b!Σ ƪǘŜǊŞ ƴŜǎƻǳ ǎƭŜŘƻǾŀƴȇ ƎŜƴΣ je sonda (proba).  {ƻƴŘŀ ƧŜ ƪǊłǘƪȇ ƧŜŘƴƻǾƭłƪƴƻǾȇ 

ƴŜōƻ ŘǾƻƧǾƭłƪƴƻǾȇ ǵǎŜƪ 5b! ƴŜōƻ wb! ƻȊƴŀőŜƴȇ ƴŀǇǌƝƪƭŀŘ ȊŀōǳŘƻǾŀƴȇƳƛ ǊŀŘƛƻŀƪǘƛǾƴŠ ȊƴŀőŜƴȇƳƛ ƴǳƪƭŜƻǘƛŘȅΦ LƴǘǊŀƎŜƴƻǾł 

sonda Ƴł ƪƻƳǇƭŜƳŜƴǘłǊƴƝ ǎŜƪǾŜƴŎƛ ōłȊƝ ƪ ǎŜƪǾŜƴŎƛ ōłȊƝ ǾŜ ǎƭŜŘƻǾŀƴŞƳ ƎŜƴǳΦ 9ȄǘǊŀƎŜƴƻǾł sonda hybridizuje 

s ƪƻƳǇƭŜƳŜƴǘłǊƴƝ ǎŜƪǾŜƴŎƝ ōłȊƝ ƴŀ ŦǊŀƎƳŜƴǘǳ 5b! ǇƻōƭƝȌ ǎƭŜŘƻǾŀƴŞƘƻ ƎŜƴǳΦ 

 

tǌŜǎƴƻǎǘ ŘƛŀƎƴƻǎǘƛƪȅ Ǉŀƪ ȊłǾƛǎƝ ƴŀ ƳŀǇƻǾŞ ǾȊŘłƭŜƴƻǎǘƛ ƳŜȊƛ ƎŜƴŜƳ ŀ ǊŜǎǘǊƛƪőƴƝƳ ƳƝǎǘŜƳΣ ƳǻȌŜ ŘƻŎƘłȊŜǘ ƪŜ ŎǊƻǎǎƛƴƎ-overu 

ŀ ǾȊƴƛƪǳ ǊŜƪƻƳōƛƴŀŎƝΦ CǊŀƎƳŜƴǘȅ 5b!Σ ƪǘŜǊŞ ǾȊƴƛƪŀƧƝ Ǉƻ ǑǘŠǇŜƴƝ ǘƻǳǘŞȌ ǊŜǎǘǊƛƪǘŀǎƻǳ όƴŀǇǌΦ ǊŜǎǘǊƛƪǘŀǎƻǳ 9ŎƻwL ς zkratka je 

odvozena od bakǘŜǊƛŜΣ ȊŜ ƪǘŜǊŞ ōȅƭŀ ǊŜǎǘǊƛƪǘŀǎŀ ƛȊƻƭƻǾłƴŀύ ƳƻƘƻǳ ƳƝǘ ǾŀǊƛŀōƛƭƴƝ ŘŞƭƪǳΦ 5Şƭƪŀ ŦǊŀƎƳŜƴǘǳ ȊłǾƛǎƝ ƴŀ ǾȊŘłƭŜƴƻǎǘƛ 

ǊŜǎǘǊƛƪőƴƝŎƘ ƳƝǎǘ Ǿ ƳƻƭŜƪǳƭŜ 5b!Φ ±ŀǊƛŀōƛƭƛǘŀ ǾŜ ǾȊŘłƭŜƴƻǎǘƛ ǊŜǎǘǊƛƪőƴƝŎƘ ƳƝǎǘ Ǿ ƳƻƭŜƪǳƭłŎƘ 5b! ǳ ǊǻȊƴȇŎƘ ƧŜŘƛƴŎǻ ǇƻǇǳƭŀŎŜ 

vznikla v ǇǊǻōŠƘǳ ŜǾƻƭǳŎŜ ǊǻȊƴȇƳ ǘȅǇŜƳ ƳǳǘŀŎƝΣ ƴŀǇǌƝƪƭŀŘ ōƻŘƻǾƻǳ ƳǳǘŀŎƝ nebo ǘŀƴŘŜƳƻǾȇƳƛ ŘǳǇƭƛƪŀŎŜƳƛΦ ±ȇǎƭŜŘƪŜƳ ƧŜ 

ǇƻƭȅƳƻǊŦƛǎƳǳǎ ŘŞƭƪȅ ǊŜǎǘǊƛƪőƴƝŎƘ ŦǊŀƎƳŜƴǘǻ (RFLP). 

 

 wC[t ǘŜŘȅ ȊƴŀƳŜƴłΣ ȌŜ ǎŜ Ǿ ǊłƳŎƛ ǇƻǇǳƭŀŎŜ Ǉƻ ǑǘŠǇŜƴƝ 5b! ǎƘƻŘƴƻǳ ǊŜǎǘǊƛƪǘŀǎƻǳ ƳƻƘƻǳ ǾȅǎƪȅǘƻǾŀǘ ǳ őƭŜƴǻ ǇƻǇǳƭŀŎŜ 

ŦǊŀƎƳŜƴǘȅ ǊǻȊƴŞ ŘŞƭƪȅΦ tƻƭȅƳƻǊŦƛǎƳǳǎ ŘŞƭƪȅ ǊŜǎǘǊƛƪőƴƝŎƘ ŦǊŀƎƳŜƴǘǻ ƧŜ ŦȅȊƛƻƭƻƎƛŎƪȇ ƧŜǾΦ 5Şƭƪŀ ŦǊŀƎƳŜƴǘǻ ƧŜ ǳŘłǾłƴŀ 

v ƪƛƭƻōŀǎƝŎƘ όƪōύΣ ƴŀǇǌΦ сΣн ƪō 5b!Σ мΣу ƪō 5b! ŀǘǇΦ ±Ŝƭƛƪƻǎǘ ŦǊŀƎƳŜƴǘǻ ǎŜ ǎǘŀƴƻǾǳƧŜ ŜƭŜƪǘǊƻŦƻǊŞȊƻǳΦ 

 

5Şƭƪŀ ǊŜǎǘǊƛƪőƴƝŎƘ ŦǊŀƎƳŜƴǘǻ ƧŜ ŘŠŘŠƴł ǇƻŘƭŜ ǇǊŀǾƛŘŜƭ aŜƴŘŜƭƻǾǎƪŞ ƎŜƴŜǘƛƪȅΦ {ƭŜŘƻǾŀƴȇ ƎŜƴ ƳǻȌŜ ōȇǘ ƴŀ ŦǊŀƎƳŜƴǘǳ 

ƛŘŜƴǘƛŦƛƪƻǾŀƴȇ ǎǇŜŎƛŦƛŎƪƻǳ ǎƻƴŘƻǳΦ WŜŘƛƴŜŎ ƳǻȌŜ ōȇǘ ōǳř heterozygot nebo homozygot v ŘŞƭŎŜ ǊŜǎǘǊƛƪőƴƝŎƘ ŦǊŀƎƳŜƴǘǻΦ 

KǘŜǊł ŀƭŜƭŀ ǎƭŜŘƻǾŀƴŞƘƻ ƎŜƴǳ ōǳŘŜ ǾŜ ǾŀȊōŠ ǎ ŦǊŀƎƳŜƴǘŜƳ ǳǊőƛǘŞ ŘŞƭƪȅ ƧŜ ƴłƘƻŘƴȇ ƧŜǾΦ 

 

DŜƴŜǘƛŎƪł ŀƴŀƭȇȊŀ ƳŜǘƻŘƻǳ wC[t ƧŜ ƳŜǘƻŘŀ ƴŜǇǌƝƳłΦ ±ȅȌŀŘǳƧŜ ǊƻŘƻƪƳŜƴƻǾƻǳ ǎǘǳŘƛƛΣ ǾŜ ƪǘŜǊŞ ƧŜ ǇƻǎǘƛȌŜƴȇ ƧŜŘƛƴŜŎΣ ŀ 

ǾȅǑŜǘǌŜƴƝ 5b! ƻŘ ǾƝŎŜ őƭŜƴǻ ǊƻŘƛƴȅΦ aŜȊƛ ƎŜƴŜƳ όŀƭŜƭƻǳύ ŀ ǊŜǎǘǊƛƪőƴƝƳ ƳƝǎǘŜƳ ƳǻȌŜ ŘƻƧƝǘ ƪŜ ŎǊƻǎǎƛƴƎ-ƻǾŜǊǳΣ ƧŜƘƻȌ 

ŘǻǎƭŜŘƪŜƳ ƧŜ ǾȊƴƛƪ ǊŜƪƻƳōƛƴŀŎŜΦ tǌŜǎƴƻǎǘ ŘƛŀƎƴƻǎǘƛƪȅ ȊłǾƛǎƝ ƴŀ ǾȊŘłƭŜƴƻǎǘƛ ƳŜȊƛ ƎŜƴŜƳ ŀ ǊŜǎǘǊƛƪőƴƝƳ ƳƝǎǘŜƳΣ ǘƻ ȊƴŀƳŜƴł 

ȌŜ ȊłǾƛǎƝ ƴŀ ŦǊŜƪǾŜƴŎƛ ǊŜƪƻƳōƛƴŀŎƝΦ 

 

17. D9b9¢L/Y; a9¢h5¸ !{h/L!2bN !b![º½¸ 

 
DŜƴŜǘƛŎƪŞ ŀǎƻŎƛŀőƴƝ ǎǘǳŘƛŜ ȊƪƻǳƳŀƧƝ ǾȊǘŀƘ ƎŜƴŜǘƛŎƪȇŎƘ ƳŀǊƪŜǊǻ όƧŜŘƴƻƘƻ őƛ ǾƝŎŜύ ƪŜ ǾȊƴƛƪǳ ŀ ǇǊǻōŠƘǳ ƻƴŜƳƻŎƴŠƴƝ ǾőŜǘƴŠ 

ƴŜƳƻŎƝ ȊǇǻǎƻōŜƴȇŎƘ ǾƴŠƧǑƝƳƛ ǇŀǘƻƎŜƴȅΦ ± ƎŜƴŜǘƛŎŜ ǎƭƻǳȌƝ ŀǎƻŎƛŀőƴƝ ǎǘǳŘƛŜ ǇǌŜŘŜǾǑƝƳ ƪ ƻŘƘŀƭƻǾłƴƝ ƎŜƴŜǘƛŎƪŞ ǇǊŜŘƛǎǇƻȊƛŎŜ 

k ƳǳƭǘƛŦŀƪǘƻǊƛłƭƴƝƳ ƻƴŜƳƻŎƴŠƴƝƳΣ ǘŜŘȅ ƎŜƴǻ όƎŜƴƻǘȅǇǻ ǎƭƻȌŜƴȇŎƘ Ȋ ǊǻȊƴȇŎƘ ŀƭŜƭ ŘŀƴȇŎƘ ƎŜƴǻύΣ ƪǘŜǊŞ ȊǾȅǑǳƧƝ ƴŜōƻ ǎƴƛȌǳƧƝ 

ǊƛȊƛƪƻ ƻƴŜƳƻŎƴŠƴƝΦ 

 

¢ŀƪƻǾŞ ƎŜƴƻǘȅǇȅ ǇƻȊƴłƳŜ ǊŜƭŀǘƛǾƴŠ ǎƴŀŘƴƻ ς ǾȅǎƪȅǘǳƧƝ ǎŜ ǾȇȊƴŀƳƴŠ őŀǎǘŠƧƛ ƴŜōƻ ƴŀƻǇŀƪ ǾȇȊƴŀƳƴŠ ƳŞƴŠ őŀǎǘƻ ǾŜ ǎƪǳǇƛƴŠ 

ƴŜƳƻŎƴȇŎƘ όǇǌƝǇŀŘǻύ Ǿ ǇƻǊƻǾƴłƴƝ ǎŜ ǎƪǳǇƛƴƻǳ ȊŘǊŀǾȇŎƘ όǾŜ ǎƳȅǎƭǳ ƴŜǘǊǇƝŎƝŎƘ Řŀƴƻǳ ƴŜƳƻŎƝύ ƪƻntrol. 



9ȄƛǎǘǳƧƝ ŘǾŠ ƘƭŀǾƴƝ ǇǊƻǾŜŘŜƴƝ ŀǎƻŎƛŀőƴƝ ǎǘǳŘƛŜ ŀ ǘƻ ǎǘǳŘƛŜ ǘȅǇǳ ǇǌƝǇŀŘ-ƪƻƴǘǊƻƭŀ ŀ ŀǎƻŎƛŀőƴƝ ǎǘǳŘƛŜ {btǎΦ 

 

{¢¦5L9 tyNt!5® ! Yhb¢wh[ ό/!{9-/hb¢wh[Σ w9¢wh{t9Y¢L±bNύ 

V ƪƭŀǎƛŎƪŞ ǾŀǊƛŀƴǘŠ ǎƭŜŘǳƧŜƳŜ ǾŜ ǎƪǳǇƛƴłŎƘ ǇǌƝǇŀŘǻ ŀ ƪƻƴǘǊƻƭ Ǿȇǎƪȅǘ ǊǻȊƴȇŎƘ ƎŜƴƻǘȅǇǻ ǇǌŜŘŜƳ ǾȅōǊŀƴŞƘƻ ƪŀƴŘƛŘłǘƴƝƘƻ 

ƎŜƴǳΦ tƻƪǳŘ ǇǌŜŘŜƳ ǾȅōǊŀƴȇ ƪŀƴŘƛŘłǘƴƝ ƎŜƴ ƴŜȊƴłƳŜ ƴŜōƻ ǎƛ Ƙƻ ŀƴƛ ƴŜǳƳƝƳŜ ǇǌŜŘǎǘŀǾƛǘΣ ƳǻȌŜƳŜ ǇǊƻǾŞǎǘ 

ŎŜƭƻƎŜƴƻƳƻǾƻǳ ŀǎƻŎƛŀőƴƝ ǎǘǳŘƛƛΦ ± ǘƻƳǘƻ ǇǌƝǇŀŘŠ ǎǘŀƴƻǾƝƳŜ ƎŜƴƻǘȅǇ ǇǊƻ ǾŜƭƪŞ ƳƴƻȌǎǘǾƝ ǇƻƭȅƳƻǊŦƴƝŎƘ ƭƻƪǳǎǻ ƴŀ ǾǑŜŎƘ 

chromosomech złǊƻǾŜƶ ǳ ƻōƻǳ ǎƪǳǇƛƴ ƭƛŘƝ όƴŜƧőŀǎǘŠƧƛ ǇƻƳƻŎƝ 5b! ƳƛƪǊƻőƛǇǻύΣ ƪǘŜǊŞ ǳƳƝ ǎǘŀƴƻǾƛǘ ŀȌ ǇǌƛōƭƛȌƴŠ мΣу Ƴƛƭƛƽƴǳ 

ƎŜƴƻǘȅǇǻ ǳ ƪŀȌŘŞƘƻ ƧŜŘƛƴŎŜΦ 

 

¦ ǎǘǳŘƛŜ ǇǌƝǇŀŘǻ ŀ ƪƻƴǘǊƻƭ ƧŜ ǇƻǊƻǾƴłǾłƴŀ ǇǊŜǾŀƭƴŎŜ ǊƛȊƛƪƻǾŞƘƻ ŦŀƪǘƻǊǳ όŜȄǇƻȊƛŎŜύΦ tƻǎǘǳǇǳƧŜƳŜ ƻŘ ƴłǎƭŜŘƪǳ ƪ ǇǌƝőƛƴŠΣ 

ǇǌƛőŜƳȌ ƘƭŜŘłƳŜ ƻŘǇƻǾŠř ƴŀ ƻǘłȊƪǳΣ ȊŘŀ ǎƭŜŘƻǾŀƴł ƴŜƳƻŎ ōȅƭŀ ǾȅǾƻƭłƴŀ ǎǳǎǇŜƪǘƴƝƳ ŦŀƪǘƻǊŜƳΦ bŀǇǌΦ ǾȊǘŀƘ ƪƻǳǌŜƴƝ ŀ 

karcinomu plic ς ȊŘŜ ǾȅōƝǊłƳŜ Ȋ ƧŜŘƴƻȊƴŀőƴŠ ŘŜŦƛƴƻǾŀƴŞ ǇƻǇǳƭŀŎŜ όƴŀǇǌΦ ǇŀŎƛŜƴǘƛ ƧŜŘƴƻƘƻ ȊŘǊŀǾƻǘƴƛŎƪŞƘƻ ȊŀǌƝȊŜƴƝ ς 

ǇǊƛƳłǊƴŠ ƻǎƻōȅ ƴŜƳƻŎƴŞ ǎ ca plic ς ǎƭŜŘƻǾŀƴȇ ǎƻǳōƻǊύ ŀ ƻǎƻōȅ ōŜȊ ƪŀǊŎƛƴƻƳǳ ǇƭƛŎ όƪƻƴǘǊƻƭƴƝ ǎƻǳōƻǊύΦ 

 

±ȇƘƻŘȅ 

¶ ǊŜƭŀǘƛǾƴŠ ǊȅŎƘƭŞΣ ƭŜǾƴŞΣ ƳƻȌƴƻǎǘ ǊȅŎƘƭŞƘƻ ƻǇŀƪƻǾłƴƝ 

¶ ǾƘƻŘƴŞ ǇǊƻ ǎǘǳŘƛǳƳ ǾȊłŎƴȇŎƘ ƻƴŜƳƻŎƴŠƴƝ 

¶ ǾƘƻŘƴŞ ǇǊƻ ŎƘǊƻƴƛŎƪł ƻƴŜƳƻŎƴŠƴƝ ŀ ǇǊƻ ƴŜƳƻŎƛ ǎ ŘƭƻǳƘƻǳ ƭŀǘŜƴŎƝ 

¶ ƳƻȌƴƻǎǘ ǎƭŜŘƻǾłƴƝ ƛ ǾƝŎŜ ǊƛȊƛƪƻǾȇŎƘ ŦŀƪǘƻǊǻ ǳ ƧŜŘƴŞ ƴŜƳƻŎƛ 

 

bŜǾȇƘƻŘȅ 

¶ ƴǳǘƴƻǎǘ ǎǇƻƭŞƘŀǘ ǎŜ ƴŀ ƭƛŘǎƪƻǳ ǇŀƳŠǙ ς ǘƧΦ ǇǊƻōƭŜƳŀǘƛŎƪŞ ǊŜǘǊƻǎǇŜƪǘƛǾƴƝ ƘƻŘƴƻŎŜƴƝ ŜȄǇƻȊƛŎŜ ǎǳǎǇŜƪǘƴƝƳǳ ŦŀƪǘƻǊǳ 

¶ ǾȅǎƻƪŞ ǊƛȊƛƪƻ ǎŜƭŜƪőƴƝƘƻ ōƛŀǎ όǎȅǎǘŜƳŀǘƛŎƪŞ ŎƘȅōȅ ǾȇōŠǊǳύ ς ƴǳǘƴł ƧŜ ƧŜŘƴƻȊƴŀőƴł ŘŜŦƛƴƛŎŜ ȊŘǊƻƧƻǾŞ populace, jak 

ǎƭŜŘƻǾŀƴŞƘƻ ǘŀƪ ƪƻƴǘǊƻƭƴƝƘƻ ǎƻǳōƻǊǳ 

 

{¢¦5L9 YhIhw¢h±; 

WŜ ȊŘŜ ǇƻǊƻǾƴłǾłƴŀ ƛƴŎƛŘŜƴŎŜ ƴŜƳƻŎƛ όƴłǎƭŜŘŜƪύΦ tƻǎǘǳǇǳƧŜƳŜ ȊŘŜ ƻŘ Ǉǌƛőƛƴȅ ƪ ƴłǎƭŜŘƪǳΣ ǇǌƛőŜƳȌ ƘƭŜŘłƳŜ ƻŘǇƻǾŠř ƴŀ 

ƻǘłȊƪǳΣ ȊŘŀ ŜȄǇƻȊƛŎŜ ǎǳǎǇŜƪǘƴƝƳǳ ŦŀƪǘƻǊǳ όǇǌƝőƛƴŀύ ǾȅǾƻƭłǾł ƴŜƳƻŎΦ bŀǇǌΦ ½ƧƛǑǙƻǾłƴƝ ǾȊǘŀƘǳ ƪƻǳǌŜƴƝ ŀ ƪŀǊŎƛƴƻƳǳ ǇƭƛŎΣ ƪŘŜ 

ǎǘǳŘƻǾŀƴȇ ǎƻǳōƻǊ ǘǾƻǌƝ ƪǳǌłŎƛ όŜȄǇƻƴƻǾŀƴł ǎƪǳǇƛƴŀύ ŀ ƪƻƴǘǊƻƭƴƝ ǎƻǳōƻǊ ǘǾƻǌƝ ƴŜƪǳǌłŎƛ όƴŜŜȄǇƻƴƻǾŀƴł ǎƪǳǇƛƴŀύΦ  

 

±ȇƘƻŘȅ 

¶ ǇǌŜǎƴƻǎǘΣ ǎǇƻƭŜƘƭƛǾƻǎǘ 

¶ objektivita ς ƳƻƘƻǳ ǇƻǎƻǳŘƛǘ ƛ ǾƝŎŜőŜǘƴŞ ƴłǎƭŜŘƪȅ ƧŜŘƛƴŞ ŜȄǇƻȊƛŎŜ 

 

bŜǾȇƘƻŘȅ 

¶ ŦƛƴŀƴőƴƝ ŀ őŀǎƻǾł ƴłǊƻőƴƻǎǘ 

¶ ƴŜƧǎƻǳ ǾƘƻŘƴŞ ǇǊƻ ǎǘǳŘƛǳƳ ǾȊłŎƴȇŎƘ ƻƴŜƳƻŎƴŠƴƝ 

 

STUDIE SNPs (single nucleotide polymorfismus) 

tǊƻƧŜƪǘ ƭƛŘǎƪŞƘƻ ƎŜƴƻƳǳ ƳŠƭ Ȋŀ ŎƝƭ ǇƻǇǎŀǘ ŎŜƭƻǳ ǎǘǊǳƪǘǳǊǳ 5b!Φ  WŜŘƴƝƳ Ȋ ǾŜƭƪȇŎƘ ǇǌƝƴƻǎǻ ǘƻƘƻǘƻ ǇǊƻƧŜƪǘǳ ōȅƭƻ ƻŘƘŀƭŜƴƝ 

Ƴƛƭƛƻƴǻ ǾŀǊƛŀƴǘ 5b! ǵǎŜƪǻΣ Ȋ ƴƛŎƘȌ ǾŠǘǑƛƴŀ ōȅƭŀ ǘǾƻǌŜƴŀ {btǎΦ {ǇƻƧŜƴƝƳ ƴŠƪƻƭƛƪŀ ŦŀǊƳŀŎŜǳǘƛŎƪȇŎƘ ŦƛǊŜƳΣ ǘŜŎƘƴƻƭƻƎƛŎƪȇŎƘ 

ŦƛǊŜƳ ŀ ŀƪŀŘŜƳƛŎƪȇŎƘ ǎǘǌŜŘƛǎŜƪ ǾȊƴƛƪƭƻ ƳŜȊƛƴłǊƻŘƴƝ {bt ŎƻƴǎƻǊǘƛǳƳΣ ƪǘŜǊŞ ǎŜ ȊŀƳŠǌƛƭƻ ƴŀ ǎŜǎǘŀǾƻǾłƴƝ ǇƻŘǊƻōƴȇŎƘ {bt 

ƳŀǇ ƭƛŘǎƪŞƘƻ ƎŜƴƻƳǳ ŀ ǎǾŞ ǾȇǎƭŜŘƪȅ ǇǳōƭƛƪǳƧŜ ƴŀ ǾŜǌŜƧƴȇŎƘ ƳƝǎǘŜŎƘΦ  

 

5Ɲƪȅ ǘƻƳǳǘƻ ƪǊƻƪǳ ƳƻƘƻǳ ōȇǘ ƧŜŘƴƻǘƭƛǾŞ {bt ǾȅǳȌƛǘȅ ƴŜȊłǾƛǎƭȇƳƛ ƭŀōƻǊŀǘƻǌŜƳƛ ƪ ŘŀƭǑƝƳǳ ǾȇȊƪǳƳǳ ŀ ƴŜƳǳǎƝ ǎŜ ǌŜǑƛǘ ƻǘłȊƪȅ 

ǇŀǘŜƴǘǻΦ {ǘŀƴƻǾŜƴƝ ǘƛǎƝŎŜ ǾȊƻǊƪǻ 5b! ǊǻȊƴȇŎƘ ǇŀŎƛŜƴǘǻ ǇƻǳȌƛǘȇŎƘ Ǿ ǘȅǇƛŎƪȇŎƘ ǎǘǳŘƛƝŎƘ Ȋŀ ǇƻǳȌƛǘƝ ǊȅŎƘƭȇŎƘ ǎŜƪǾŜƴƻǾŀŎƝŎƘ 

ȊŀǌƝȊŜƴƝ ƳǳǎƝ ōȇǘ ŘƻōǌŜ ǊŜǇǊƻŘǳƪƻǾŀǘŜƭƴŞ ŀ ƧŜƘƻ ŎŜƴŀ ōȅ ƳŠƭŀ ōȇǘ Ŏƻ ƴŜƧƴƛȌǑƝΦ  

 

tƻǘŞ ǎŜ ƎŜƴƻǘȅǇȅ ό{btǎύ ƧŜŘƴƻǘƭƛǾȇŎƘ ǇŀŎƛŜƴǘǻ ǇƻǊƻǾƴłǾŀƧƝ ǎ ƧŜƧƛŎƘ ŦŜƴƻǘȅǇŜƳ όƪƭƛƴƛŎƪŞ ǇǊƻƧŜǾȅύ ǇƻƳƻŎƝ ƴłǊƻőƴȇŎƘ 

ǎǘŀǘƛǎǘƛŎƪȇŎƘ ǎƻŦǘǿŀǊǻΦ  

 

!ǎƻŎƛŀőƴƝ ǎǘǳŘƛŜ ȊŀƳŠǌŜƴŞ ƴŀ ǾȇȊƪǳƳ {btǎ ǎŜ ŘŠƭƝ ƴŀ ŘǾŀ ǘȅǇȅΥ 

1. ǇǌƝƳŞ ǘŜǎǘƻǾłƴƝ ŦǳƴƪőƴƝŎƘ ǇǊƻƧŜǾǻ {bt ƪ ŘŀƴŞ ŎƘƻǊƻōŠ 

2. ǇƻǳȌƝǾłƴƝ {bt Ƨŀƪƻ ƳŀǊƪŜǊǳ ǇǊƻ ƴŜǊƻǾƴƻǾłƘǳ ό[5 - linkage disequilibrium) 

          



 [5 ƧŜ ƻōŜŎƴŠ ŘŜŦƛƴƻǾłƴƻ ƳŠǌŜƴƝƳ ŀǎƻŎƛŀŎŜ ƳŜȊƛ ŘǾŠƳƛ ƎŜƴŜǘƛŎƪȇƳƛ ƳŀǊƪŜǊȅΣ ŘƝƪȅ őŜƳǳȌ Ǉŀƪ ƳƻƘƻǳ ǎƭƻǳȌƛǘ ƪ ƛŘŜƴǘƛŦƛƪŀŎƛ 

ƻōƭŀǎǘƝ ǎƻǳǾƛǎŜƧƝŎƝŎƘ ǎ ƴŜƳƻŎƝΦ  

 

tǊƛƴŎƛǇ ǘŞǘƻ ƳŜǘƻŘȅ ƧŜ ǎǘŜƧƴȇ Ƨŀƪƻ Ǉǌƛ ǳǊőƻǾłƴƝ ƎŜƴǻ ȊƻŘǇƻǾŠŘƴȇŎƘ Ȋŀ ƴŜƳƻŎ Ǿ ǊƻŘƛƴŠ ƘƭŜŘłƴƝƳ ǎǇƻƧƻǾŀŎƝ ƭƛƴƛŜ ƴŜƳƻŎƛ ǳ 

ǇǌŜŘƪǻ όlinkage analysisύΦ .ƻƘǳȌŜƭ ƧŜ Ǉǌƛ ǊƻŘƛƴƴȇŎƘ ǎǘǳŘƛƝŎƘ ƪ ŘƛǎǇƻȊƛŎƛ ǇǌƝƭƛǑ Ƴłƭƻ ƎŜƴŜǊŀŎƝ όǊŜǎǇŜƪǘƛǾŜ ƧŜƧƛŎƘ ƎŜƴƻƳύ ŀ ǘŀƪ ǎŜ 

ǇǊƻƧŜǾȅ ƻƴŜƳƻŎƴŠƴƝ ƘƭŜŘŀƧƝ Ǿ ǊƻŘƻƪƳŜƴŜŎƘΦ  ± ƭƛŘǎƪŞƳ ƎŜƴƻƳǳ ƧŜ ǇǌƛōƭƛȌƴŠ олл ǾȅǎƻŎŜ ǎǇŜŎƛŦƛŎƪȇŎƘ ƻǇŀƪǳƧƝŎƝŎƘ ǎŜ 

ƳŀǊƪŜǊǻΣ ƪǘŜǊŞ ǇǌƝƳƻ ƻȊƴŀőǳƧƝ ƎŜƴ ƻŘǇƻǾŠŘƴȇ Ȋŀ ƳƻƴƻƎŜƴƴƝ ƻƴŜƳƻŎƴŠƴƝΦ  bŀƻǇŀƪ [5 Ǿ ǇƻǇǳƭŀŎƛ ƻȊƴŀőǳƧƝ ƳƝǎǘŀΣ ƪŘŜ ǇƻŘ 

ǘƝƘƻǳ rekombinace ŘƻǑƭƻ ƪ ǾȅǌŀȊŜƴƝ ƎŜƴŜǘƛŎƪȇŎƘ ƳŀǊƪŜǊǻΦ  

 

[5 ƴŀǾƝŎ ǇƻŘłǾŀƧƝ ƛƴŦƻǊƳŀŎƛ ƻ Ǿȇǎƪȅǘǳ ƴƻǾȇŎƘ ƳǳǘŀŎƝ őƛ ƎŜƴŜǘƛŎƪŞƘƻ ŘǊƛŦǘǳΦ hǘłȊƪŀ ƳƴƻȌǎǘǾƝ ƳŀǊƪŜǊǻΣ ƪǘŜǊŞ Ƨǎƻǳ ȊŀǇƻǘǌŜōƝ ƪ 

ǇƻǇƛǎǳ [5 ƴŀ ƎŜƴƻƳǳ ƪ ƛŘŜƴǘƛŦƛƪŀŎƛ ƎŜƴǻ ŀǎƻŎƛƻǾŀƴȇŎƘ ǎ ŘŀƴȇƳ ƻƴŜƳƻŎƴŠƴƝƳ ƧŜ ǾŜƭƳƛ ƴŜƧŀǎƴłΦ tƻƪǳŘ ōȅŎƘƻƳ ƳŠƭƛ 

ŘƻǎǘŀǘŜőƴŠ ǇƻŘǊƻōƴȇ ǇƻǇƛǎ ǎǘǊǳƪǘǳǊȅ ƭƛŘǎƪŞƘƻ ƎŜƴƻƳǳ όǇƻƳƻŎƝ ǎŜƪǾŜƴƻǾłƴƝύΣ ƳƻƘƭƛ ōȅŎƘƻƳ ǎƴƝȌƛǘ ǇƻőŜǘ ƳŀǊƪŜǊǻ 

ǇƻǘǌŜōƴȇŎƘ ƪ ƻȊƴŀőŜƴƝ [5 ƴŀ ƎŜƴƻƳǳ ŀ ǎƻǳǎǘǌŜŘƛƭƛ ōȅŎƘƻƳ ǎŜ ƧŜƴ ƴŀ ƳƝǎǘŀ ōƻƘŀǘł ƴŀ ƎŜƴȅΦ  

 

¨Ǉƭƴł Ȋƴŀƭƻǎǘ ǎǘǳǇƴŠ ŀ ǾȊƻǊŎŜ ƪƻƭƝǎłƴƝ ǊŜƪƻƳōƛƴŀŎƝ Ǿ ƎŜƴƻƳǳ ōȅ ƴłƳ ǳƳƻȌƴƛƭŀ ǊƻȊƳƝǎǘŠƴƝ ƳŀǊƪŜǊǻ Ǿ ǊƻȊǳƳƴŞ ŦƻǊƳŠ ŀ 

ǇǊŀǾŘŠǇƻŘƻōƴŠ ƻ ǎƴƝȌŜƴƝ Ǉƻőǘǳ ƳŀǊƪŜǊǻ ǇƻǘǌŜōƴȇŎƘ ƪ ǳǊőŜƴƝ [5Φ WŜŘƴƻŘǳŎƘȇƳ ǇƻǊƻǾƴłƴƝƳ ǊǻȊƴȇŎƘ ǵǎŜƪǻ 5b! ǎ ǘŠƭŜǎƴȇƳ 

ǎǘŀǾŜƳ ƻŘƘŀƭƝƳŜ ǾŜƭƪŞ ƳƴƻȌǎǘǾƝ ǾŀǊƛŀƴǘ ǾȊǘŀƘǻ ƎŜƴŜǘƛŎƪŞ ǇǊŜŘƛǎǇƻȊƛŎŜ ŀ ƧŜƧƝƘƻ ƻŘǊŀȊǳ Ǿ ǘŠƭŜǎƴŞ ǎŎƘǊłƴŎŜΦ 

 

18. a9¢h5¸ D9b9¢L/Y; !b![º½¸ ± EXPERIMENTU A GENETICE 2[h±=Y! 

 
DŜƴŜǘƛŎƪł ŀƴŀƭȇȊŀ ǎŜ ȊŀōȇǾł ǇƻǇƛǎŜƳ ƳŜǘƻŘ ŀ ǾȇǎƭŜŘƪǻ Ǿ ƎŜƴŜǘƛŎŜ ŀ ƳƻƭŜƪǳƭłǊƴƝ ōƛƻƭƻƎƛƛΦ aǻȌŜ ōȇǘ ǾȅǳȌƝǾłƴŀ ƴŀǇǌƝƪƭŀŘ ƪ 

ŘƛŀƎƴƽȊŜ ǊǻȊƴȇŎƘ ŘŠŘƛőƴȇŎƘ ƻƴŜƳƻŎƴŠƴƝΣ ƴłŘƻǊƻǾȇŎƘ ƻƴŜƳƻŎƴŠƴƝ ǎǇƻƧŜƴȇŎƘ ǎ ƎŜƴŜǘƛŎƪƻǳ ǇǊŜŘƛǎǇƻȊƛŎƝ ƴŜōƻ ȊƳŠƴ Ǿ Ǉƻőǘǳ 

ƪƻǇƛƝ ƎŜƴǻ ŀ ƳǳǘŀŎƝ 5b!Φ 

 

aŜȊƛ ƳŜǘƻŘȅ ƎŜƴŜǘƛŎƪŞ ŀƴŀƭȇȊȅ ǇŀǘǌƝ t/wΣ w¢ t/wΣ 5b! ǎŜƪǾŜƴƻǾłƴƝ nebo DNA microarray. {ǇŀŘŀƧƝ ǎŜƳ ǘŀƪŞ ŎȅǘƻƎŜƴŜǘƛŎƪł 

ǾȅǑŜǘǌŜƴƝ Ƨŀƪƻ ǘǾƻǊōŀ karyotypu nebo ŦƭǳƻǊŜǎŎŜƴőƴƝ ƳŜǘƻŘȅΦ tǊłǾŠ ǘǾƻǊōŀ ƪŀǊȅƻǘȅǇǳ ǇǌŜǾŀȌǳƧŜ Ǿ ƎŜƴŜǘƛŎƪŞ ŀƴŀƭȇȊŜ ǳ ƭƛŘƝΦ 

5ǻǾƻŘŜƳ Ƨǎƻǳ ȊŜƧƳŞƴŀ ŜǘƛŎƪŞ ƻǘłȊƪȅ ŀ ƴŜƳƻȌƴƻǎǘ ǘŜǎǘƻǾłƴƝ ƴŀ ƭƛŘŜŎƘΣ ǾŜ ǾȇȊƪǳƳŜŎƘ ǎŜ ǇǊƻǘƻ ǇƻǳȌƝǾŀƧƝ ȊŜƧƳŞƴŀ 

ƭŀōƻǊŀǘƻǊƴƝ ȊǾƝǌŀǘŀΦ WŜƧƛŎƘ ǾȇƘƻŘƻǳ ƧŜ ƳƻȌƴƻǎǘ ǳǊőŜƴƝ ȊƪƻǳƳŀƴŞ ǎƪǳǇƛƴȅΣ ƧŜŘƴł ǎŜ őŀǎǘƻ ƻ ǎǇŜŎƛłƭƴŠ ŎƘƻǾŀƴŞ ƭŀōƻǊŀǘƻǊƴƝ 

ǇƻǘƪŀƴȅΣ ƪǘŜǌƝ Ƨǎƻǳ Ȋ ǇƻƘƭŜŘǳ ƎŜƴŜǘƛƪȅ αǘƻǘƻȌƴƝά ŀ ǾȇǎƭŜŘƪȅ Ƨǎƻǳ ǇǊƻǘƻ ǎǊƻǾƴŀǘŜƭƴŞ ƳŜȊƛ ƧŜŘƴƻǘƭƛǾȇƳƛ ƭŀōƻǊŀǘƻǌŜƳƛΦ 

 

a9¢h5¸ D9b9¢L/Y; !b![º½¸ ± [L5{Y; D9b9¢L/9 

IƭŀǾƴƝƳ ǇǊƻǎǘǌŜŘƪŜƳ ƧŜ ǎǘŀƴƻǾŜƴƝ rodokmenu. LƴŦƻǊƳŀŎŜ ȊƝǎƪłǾł ƭŞƪŀǌ ǇƻŘǊƻōƴȇƳ ǇƻƘƻǾƻǊŜƳ ǎ ǊƻŘƛƴƴȇƳƛ ǇǌƝǎƭǳǑƴƝƪȅΦ 

hǎƻōŀΣ ƪǘŜǊł ƧŜ ȊƪƻǳƳłƴŀ Ǿ ŘŀƴŞ ǊƻŘƛƴŠ ǎŜ ƴŀȊȇǾł proband. tƻƳƻŎƝ ǊǻȊƴȇŎƘ ƎŜƴŜŀƭƻƎƛŎƪȇŎƘ ȊƴŀőŜƪ ǎŜ ȊŀǇƛǎǳƧƝ ǾȊǘŀƘȅ Ǿ 

ǊƻŘƛƴŠ ŀ ǇǌƝǇŀŘƴȇ Ǿȇǎƪȅǘ ƻƴŜƳƻŎƴŠƴƝΦ ±ȇǎƭŜŘƪŜƳ ǇǊƻŎŜǎǳ ƧŜ ƎŜƴŜŀƭƻƎƛŎƪŞ ǎŎƘŞƳŀΦ 

 

¦ǊőǳƧŜ ǎŜ ǘŀƪŞ ŦƻǊƳŀ ŘŠŘƛőƴƻǎǘƛ ς ȊŘŀ ǎŜ ƧŜŘƴł ƻ ƻƴŜƳƻŎƴŠƴƝ ŘƻƳƛƴŀƴǘƴƝ ƴŜōƻ ǊŜŎŜǎƛǾƴƝ ŀ ǇǌŜƴłǑŜƴŞ ŀǳǘƻǎƻƳłƭƴŠ ƴŜōƻ 

ƎƻƴƻǎƻƳłƭƴŠ ς !wΣ !5Σ D5Σ DwΦ ±ȇǎƭŜŘƪŜƳ ƳǻȌŜ ōȇǘ ǳǊőŜƴƝ ǊƛȊƛƪŀ ǇǊƻ ǇƻǘƻƳƪȅ ƴŜōƻ ŘŀƭǑƝ őƭŜƴȅ ǊƻŘƛƴȅΦ bŜǾȇƘƻŘƻǳ ǘŞǘƻ 

ƳŜǘƻŘȅ ƧŜ ǎƪǳǘŜőƴƻǎǘΣ ȌŜ ǎǇƻƭŞƘł ƴŀ ƭƛŘǎƪȇ ŦŀƪǘƻǊ ŀ ƴŀ ǇŀƳŠǙ ǇŀŎƛŜƴǘǻΦ 2ŀǎǘƻ ǎŜ ƳǻȌŜƳŜ ǎŜǘƪŀǘ ǎ ƴŜƧŀǎƴƻǎǘmi, 

ƴŜŘƛŀƎƴƻǎǘƛƪƻǾŀƴȇƳƛ ƻƴŜƳƻŎƴŠƴƝƳƛ ƴŜōƻ ǎƳǊǘƝ ǇǌƝōǳȊƴȇŎƘ Ȋ ƴŜǳǊőŜƴȇŎƘ ŘǻǾƻŘǻΦ WŜŘƴł ǎŜ ǘŜŘȅ ƻ ƳŜǘƻŘǳ ǎǳōƧŜƪǘƛǾƴƝΣ 

ǇƻƪǳŘ ƴŜƭȊŜ ƧŜŘƴƻǘƭƛǾŞ őƭŜƴȅ ǊƻŘƛƴȅ ǾȅǑŜǘǌƛǘ ŀ ǾȇǎƭŜŘƪȅ ȊƘƻŘƴƻǘƛǘΦ 

 

a9¢h5¸ D9b9¢L/Y; !b![º½¸ ± EXPERIMENTU 

tǊƻ ǾȇȊƪǳƳȅ ƭƛŘǎƪȇŎƘ ƻƴŜƳƻŎƴŠƴƝ ƴŜōƻ ƧƛƴȇŎƘ ǘŜƻǊƛƝΣ ƪŘŜ ōȅ ōȅƭƻ ƴŜŜǘƛŎƪŞ ǇǊƻǾłŘŠǘ ȊƪƻǳƳłƴƝ ƴŀ ƭƛŘŜŎƘΣ Ƨǎƻǳ ǳȌƝǾłƴȅ 

ƳƻŘŜƭƻǾŞ ƻǊƎŀƴƛǎƳȅΦ ½łǾŠǊȅ ȊŜ ȊƪƻǳƳłƴƝ ǘŠŎƘǘƻ ƻǊƎŀƴƛǎƳǻ Ƨǎƻǳ ǇƻǘŞ ǇƻǳȌƝǾłƴȅ ƛ ǇǊƻ ƧƛƴŞ ŘǊǳƘȅΦ ¢Ŝƴǘƻ ȊǇǻǎƻō ŀƴŀƭȇȊȅ ƧŜ 

ǳƳƻȌƴŠƴȇ ǎǇƻƭŜőƴȇƳƛ ǾȇǾƻƧƻǾȇƳƛ ƴŜōƻ ƳŜǘŀōƻƭƛŎƪȇƳƛ ŎŜǎǘŀƳƛΣ ƪǘŜǊȇƳƛ ǇǊƻǑƭȅ ǾǑŜŎƘƴȅ ƻǊƎŀƴƛǎƳȅ ōŠƘŜƳ ǇǊƻŎŜǎǳ ŜǾƻƭǳŎŜΦ 

9ȄƛǎǘǳƧŜ ǇǊƻǘƻ ƳŜȊƛ ƴƛƳƛ ǳǊőƛǘł korelace όǾȊǘŀƘύΦ ±ƭŀǎǘƴƻǎǘƝ ƳƻŘŜƭƻǾŞƘƻ ƻǊƎŀƴƛǎƳǳ ōȅ ƳŠƭ ōȇǘ ƪǊłǘƪȇ ȌƛǾƻǘƴƝ Ŏȅƪƭǳǎ ŀ 

ƴŜǎǇŜŎƛŦƛŎƪŞ ƴłǊƻƪȅ ƴŀ ǊǻǎǘΦ aǳǎƝ ȊłǊƻǾŜƶ ŜȄƛǎǘƻǾŀǘ ǘŜŎƘƴƛƪȅΣ ƪǘŜǊŞ Ƨǎƻǳ ǎŎƘƻǇƴŞ ƎŜƴŜǘƛŎƪŞ ƳŀƴƛǇǳƭŀŎŜΦ 

 

WŜŘƴƝƳ Ȋ ǇǊǾƴƝŎƘ ƳƻŘŜƭǻ ǳȌƝǾŀƴȇŎƘ Ǿ ƳƻƭŜƪǳƭłǊƴƝ ōƛƻƭƻƎƛƛ ōȅƭŀ ōŀƪǘŜǊƛŜ 9Φ ŎƻƭƛΦ aŜȊƛ ŘŀƭǑƝ ǇŀǘǌƝ ǾƛǊȅ όōŀƪǘŜǊƛƻŦłƎȅύΦ 

 

½ ŜǳƪŀǊȅƻǘ ƧŘŜ ƻ Ƙƻǳōȅ ό{ŀŎŎƘŀǊƻƳȅŎŜǎύΣ Ǌƻǎǘƭƛƴȅ όƭƻǘǳǎΣ ǘŀōłƪΣ ǊȇȌŜύ ƴŜōƻ ȊǾƝǌŀǘŀ όŘǌƝǾŜ ǎŜ őŀǎǘƻ ǳȌƝǾŀƭȅ ƻǾƻŎƴŞ ƳǳǑƪȅ ς 

Drosophila melanogaster ς ƴŜōƻ ǊǻȊƴƝ őŜǊǾƛύΦ ½ ƻōǊŀǘƭƻǾŎǻ Ƨǎƻǳ ƳƻŘŜƭƻǾȇƳƛ ƻǊƎŀƴƛǎƳȅ ƳƻǊőŀǘŀΣ ƳȅǑƛΣ Ǉƻǘƪŀƴƛ ŀ ŘŀƭǑƝΦ 

±ȇƘƻŘƻǳ ƳƻŘŜƭƻǾȇŎƘ ƻǊƎŀƴƛǎƳǻ ƧŜ ǎŎƘƻǇƴƻǎǘ ǇǊƻŘǳƪŎŜ ǾŜƭƪŞƘƻ ƳƴƻȌǎǘǾƝ ǇƻǘƻƳƪǻ όǳ Ǉƻǘƪŀƴǻ рςмр ǇƻǘƻƳƪǻ ǾŜ ǾǊƘǳΣ оς

рȄ ǊƻőƴŠύ ŀ ƪǊłǘƪł Řƻōŀ ȌƛǾƻǘŀΦ 

http://www.med.muni.cz/il18/cz/o_slovnik.html#Linkage analýza
http://www.med.muni.cz/il18/cz/o_slovnik.html#Monogenní onemocnění
http://www.med.muni.cz/il18/cz/o_slovnik.html#Rekombinace
http://www.med.muni.cz/il18/cz/o_slovnik.html#Gendrift


[ŀōƻǊŀǘƻǊƴƝ Ǉƻǘƪŀƴƛ όwŀǘǘǳǎ ƴƻǊǾŜƎƛŎǳǎύ Ƨǎƻǳ ŎƘƻǾłƴƛ ǾŜ ǎǇŜŎƛłƭƴƝŎƘ ȊŀǌƝȊŜƴƝŎƘΣ ƪŘŜ ǎŜ ǇƻǎǘǳǇƴȇƳ ƪǌƝȌŜƴƝƳ ǇǌƝōǳȊƴȇŎƘ 

ƧŜŘƴƻǘƭƛǾŎǻ ŘƻŎƝƭƝ ƎŜƴŜǊŀŎŜ ǇƻǘƻƳƪǻ ǎŜ ǎǘŜƧƴȇƳ genomem. 

 

tƻƪǳǎȅ ƴŀ ƴƛŎƘ Ƨǎƻǳ Ǉŀƪ ǘŜŘȅ ǇƻǊƻǾƴŀǘŜƭƴŞΣ Ƨŀƪ ƧƛȌ ōȅƭƻ ȊƳƝƴŠƴƻ ǾȇǑŜΦ tƻƪǳŘ ōȅŎƘƻƳ ŎƘǘŠƭƛ ƘƭŜŘŀǘ ǇƻŘƻōƴȇ ŜƪǾƛǾŀƭŜƴǘ ǳ ƭƛŘƝΣ 

ƧŜŘƴŀƭƻ ōȅ ǎŜ ƻ ƧŜŘƴƻǾŀƧŜőƴł ŘǾƻƧőŀǘŀΦ !őƪƻƭƛǾ ǇƻŘƻōƴŞ ϦƭƛŘǎƪŞ ǘŜǎǘȅϦ Ǿ ŘƻōŠ ŘǊǳƘŞ ǎǾŠǘƻǾŞ Ǿłƭƪȅ ǇǊƻōƝƘŀƭȅΣ ŘƴŜǎ Ƨǎƻǳ 

ŜǘƛŎƪȅ ƴŀǇǊƻǎǘƻ ƴŜǇǌƛƧŀǘŜƭƴŞΦ 

 

19. D9b9¢L/Y; a!th±#bN ¦ 2[h±=Y! 
 
bŜƧǎǘŀǊǑƝ ƳŜǘƻŘȅ ƎŜƴŜǘƛŎƪŞƘƻ ƳŀǇƻǾłƴƝ ǾȅŎƘłȊƝ Ȋ ƎŜƴƻǾŞ ǾŀȊōȅΦ ± ǇǌƝǇŀŘŠΣ ȌŜ ƭƻƪǳǎȅ ƎŜƴǻ ƭŜȌƝ ƴŀ ǎǘŜƧƴŞƳ ŎƘǊƻƳƻǎƻƳǳΣ 
ǇǌŜǾƭłŘŀƧƝ Ǿ ǇƻǘƻƳǎǘǾǳ ǊƻŘƛőƻǾǎƪŞ ǎŜǎǘŀǾȅ ŀƭŜƭΦ ± ŘŀƭŜƪƻ ƳŜƴǑƝ ƳƝǌŜ ƧŜ ȊŀǎǘƻǳǇŜƴƝ ƴƻǾȇŎƘ ǎŜǎǘŀǾ ŀƭŜƭ ǾȊƴƛƪƭȇŎƘ ŎǊƻǎǎƛƴƎ-
ƻǾŜǊŜƳ Ǉǌƛ ƳŜƛƻǘƛŎƪŞƳ ŘŠƭŜƴƝΦ 

 
FrekveƴŎŜ ƻŘǇƻǾƝŘł ǾȊŘłƭŜƴƻǎǘƛ ǇǌƝǎƭǳǑƴȇŎƘ ƎŜƴǻΣőƝƳ ƧŜ ȊŀǎǘƻǳǇŜƴƝ ǊŜƪƻƳōƛƴŀƴǘƴƝŎƘ ǎŜǎǘŀǾ ǾȅǑǑƝΣ ǘƝƳ Ƨǎƻǳ ƎŜƴȅ ǾȊŘłƭŜƴŠƧǑƝΦ 

 

          ƳŀǇƻǾł ǾȊŘłƭŜƴƻǎǘ                         w 

                                                      p = ----------------   *100 

                                                                 N + R  

 

R ς ǇƻőŜǘ ǊŜƪƻƳōƛƴŀƴǘƴƝŎƘ ǇƻǘƻƳƪǻ 

N ς ǇƻőŜǘ ǇƻǘƻƳƪǻ ǎ ǇǻǾƻŘƴƝ ǊƻŘƛőƻǾǎƪƻǳ ǎŜǎǘŀǾƻǳ ŀƭŜƭ 

 p ς aƻǊƎŀƴƻǾƻ őƝǎƭƻ ς ǾȊŘłƭŜƴƻǎǘ ƎŜƴǻ Ǿ ƳŀǇƻǾȇŎƘ ƧŜŘƴƻǘƪłŎƘ ƴŜōƻƭƛ Ŏa (v ƭƛŘǎƪŞƳ ƎŜƴƻƳǳ ƻŘǇƻǾƝŘł мŎa ȊƘǊǳōŀ м 

Ƴƛƭƛƻƴ ǇłǊǻ ōŀȊƝύ 

 

2ƭƻǾŠƪ Ƴł ŎŎŀ ор 000 ς 40 ллл ƎŜƴǻΦ 
 
ałƳŜ ŘǾŀ ƻŘƭƛǑƴŞ ȊǇǻǎƻōȅ ƳŀǇƻǾłƴƝΥ 

¶ CȅȊƛƪłƭƴƝ ς ƴƝȊƪł ǊƻȊƭƛǑƻǾŀŎƝ ǎŎƘƻǇƴƻǎǘΣ ŎȅǘƻƎŜƴŜǘƛŎƪŞ ǇǊǳƘƻǾłƴƝ ƳŜǘŀŦŀȊƴƝŎƘ ŎƘǊƻƳƻǎƻƳǻΣ ǳǊőŜƴƝ ǇƻƭƻƘȅ ŀ 
ǾȊŘłƭŜƴƻǎǘƛ ƧŜŘƴƻǘƭƛǾȇŎƘ ƎŜƴǻΦ 

¶ DŜƴŜǘƛŎƪŞ ς vŀȊŜōƴł ŀƴŀƭȇȊŀΦ 

 

a!th±#bN D9bha¦ 

hȊƴŀőŜƴƝ ǇǊƻ ǘǾƻǊōǳ ƎŜƴƻǾȇŎƘ ƳŀǇΣ ƪǘŜǊŞ ƭƻƪŀƭƛȊǳƧƝ ƧŜŘƴƻǘƭƛǾŞ 5b! ŦǊŀƎƳŜƴǘȅ ƴŀ ƧŜƧƛŎƘ ŎƘǊƻƳƻǎƻƳȅΦ 

Y ǾȅǘǾƻǌŜƴƝ ŘƻŎƘłȊŜƭƻ ǇƻǎǘǳǇƴŠ ǎ ǊƻȊǾƻƧŜƳ ǎŜƪǾŜƴƻǾłƴƝ 5b!Φ Y ȊƝǎƪłǾłƴƝ ƧŜŘƴƻǘƭƛǾȇŎƘ ŦǊŀƎƳŜƴǘǻ 5b! Ƨǎƻǳ ǑƛǊƻŎŜ 

ǇƻǳȌƝǾłƴȅ ǊŜǎƪǘǊƛƪőƴƝ ŜƴŘƻƴǳƪƭŜłȊȅΦ [ƛŘǎƪȇ ƎŜƴƻƳ ƻōǎŀƘǳƧŜ ƪƻƭŜƳ о ƳƛƭƛŀǊŘ ǇłǊǻ ōŀȊƝΣ ƪǘŜǊŞ ǾȅǘǾłǌƝ ƻŘƘŀŘŜƳ ƴŀ нр ллл 

ƎŜƴǻΦ 

 

bŀ Ǉƻőłǘƪǳ флΦ ƭŜǘ ǾȊƴƛƪƭ ǇǊƻƧŜƪǘ ȊŀōȇǾŀƧƝŎƝ ǎŜ ȊŘƻƪǳƳŜƴǘƻǾłƴƝƳ ŎŜƭŞƘƻ ƭƛŘǎƪŞƘƻ ƎŜƴƻƳǳ ς HUGO (Humane Genome 

aŀǇǇƛƴƎ hǊƎŀƴƛȊŀǘƛƻƴύΦ tƭƴł ƛŘŜƴǘƛŦƛƪŀŎŜ ƭƛŘǎƪŞƘƻ ƎŜƴƻƳǳ ōȅƭŀ ƻȊƴłƳŜƴŀ Ǿ ǊƻŎŜ нллоΦ 

 

aŀǇƻǾłƴƝ ŎƘǊƻƳƻǎƻƳǳ ǇƻƳƻŎƝ ǎƻƳŀǘƛŎƪȇŎƘ ōǳƴŠőƴȇŎƘ ƘȅōǊƛŘǻ 

{ŀǾőƝ ōǳƶƪȅ ǊǻȊƴŞƘƻ ŘǊǳƘƻǾŞƘƻ ǇǻǾƻŘǳ ƳƻƘƻǳ Ǉǌƛ ǎǇƻƭŜőƴŞ ƪǳƭǘƛǾŀŎƛ ƛƴ ǾƛǘǊƻ ƴłƘƻŘƴŠ ŦǵȊƻǾŀǘ ŀ ǾȅǘǾƻǌƛǘ ƘŜǘŜǊƻƪŀǊȅƻƴ 

όŘǾƻǳƧŀŘŜǊƴł ōǳƶƪŀύΦ tǌƛ ƳƛǘƽȊŜ ŘƻŎƘłȊƝ ƪ ŦǵȊƛ ƧŀŘŜǊΣ ǾȊƴƛƪł ǎȅƴƪŀǊȅƻƴ ǎ ƻōŠƳŀ ŘǊǳƘƻǾŠ ǘȅǇƛŎƪȇƳƛ ǎŀŘŀƳƛ ŎƘǊƻƳƻȊƻƳǻΤ 

ǇƻǘƻƳǎǘǾƻ ƧŜ ƴŀȊȇǾłƴƻ ǎƻƳŀǘƛŎƪȇƳƛ ƘȅōǊƛŘȅΦ CǊŜƪǾŜƴŎƛ ōǳƴŠőƴȇŎƘ ŦǵȊƝ ȊǾȅǑǳƧŜ ǇƻƭȅŜǘȅƭŜƴƎƭȅƪƻƭ ŀ ŜƭŜƪǘǊƛŎƪŞ ǾȇōƻƧŜ ƻ 

ǾȅǎƻƪŞƳ ƴŀǇŠǘƝ Φ 

 

¨ǎǇŠǑƴƝ ȊŜƧƳŞƴŀ ƘȅōǊƛŘƛ ƳȅǑƝ ŀ ƭƛŘǎƪȇŎƘ ōǳƴŠƪ όƳȅǑ нл ŀƪǊƻŎŜƴǘǊƛŎƪȇŎƘ ŎƘǊƻƳƻȊƻƳǻΣ ǾȇǊŀȊƴŠ ǎŜ ƭƛǑƝ ƻŘ ƭƛŘǎƪȇŎƘύ Ҧ 

ǾȅōƝǊłƴȅ ƳȅǑƝ ƭƛƴƛŜ ǎ ŘŜŦƛŎƛǘŜƳ ǳǊőƛǘŞƘƻ ŜƴȊȅƳǳΣ ƧŜƘƻȌ ŦǳƴƪŎƛ ǳ ǇƻǘƻƳǎǘǾŀ ȊŎŜƭŀ ǇǌŜōƝǊł ƻŘǇƻǾƝŘŀƧƝŎƝ ƭƛŘǎƪȇ ƎŜƴ Ҧ ǘȅǘƻ 

ƘȅōǊƛŘȅ ƳŀƧƝ ǘŜƴŘŜƴŎƛ ƪ ŜƭƛƳƛƴŀŎƛ ƭƛŘǎƪȇŎƘ ŎƘǊƻƳƻȊƻƳǻΦ 

Vznƛƪł ƴŠƪƻƭƛƪ ǾŀǊƛŀƴǘ ŎƘǊƻƳƻȊƻƳǻΣ ƭƛŘǎƪȇ ŎƘǊƻƳƻȊƻƳ ƴŜōƻ ƧŜƘƻ őłǎǘ ǾȅǎƭŜŘƻǾŀǘŜƭƴȇ ǇƻƳƻŎƝ ƳŜǘƻŘ ǇǊǳƘƻǾłƴƝ Ҧ ƳƻȌƴƻ 

ǎƭŜŘƻǾŀǘ ƭƛŘǎƪŞ ǇǊƻŘǳƪǘȅΦ tƻŘŀǌƛƭƻ ǎŜ ƭƻƪŀƭƛȊƻǾŀǘ ƎŜƴƻǾȇ ƪƻƳǇƭŜȄ I[! ǎȅǎǘŞƳǳ őƭƻǾŠƪŀ ŘƭŜ ƧŜƘƻ ŀƴǘƛƎŜƴƴƝŎƘ ǇǊƻŘǳƪǘǻ ŀ 

ǘǊŀƴǎƭƻƪŀŎŜ Řƻ ŘƛǎǘłƭƴƝ őłǎǘƛ p-ǊŀƳŞƴƪŀ ŎƘǊƻƳƻȊƻƳǳ сΦ 

 

 

 

 



aŀǇƻǾłƴƝ ǇƻƳƻŎƝ ƘȅōǊƛŘƛȊŀŎŜ 5b! 

5ǾƻǳǾƭłƪƴƻǾƻǳ 5b! ƭȊŜ ǊŜǾŜǊȊƛōƛƭƴŠ ŘŜƴŀǘǳǊƻǾŀǘ ǘŜǇƭŜƳ Ҧ ǊƻȊǊǳǑŜƴƝ ǾƻŘƝƪƻǾȇŎƘ Ƴǻǎǘƪǻ ƳŜȊƛ ōłȊŜƳƛ ŀ ƻŘŘŠƭŜƴƝ ƻōƻǳ 

ǌŜǘŠȊŎǻΦ ± ƳƻŘƛŦƛƪŀŎƛ 5b!-wb! ǇƻǳȌƛǘƻ Ǿƭłƪƴƻ Ƴwb!Σ ƻȊƴŀőŜƴŞ ǊŀŘƛƻŀƪǘƛǾƴƝƳ ƛȊƻǘƻǇŜƳΦ .łȊŜ ƻȊƴŀőŜƴł ƛȊƻǘƻǇŜƳ ǎŜ 

ƘȅōǊƛŘƛȊǳƧŜ ǎ őłǎǘƝ 5b!Σ ƪŘŜ ƧŜ ƻŘǇƻǾŠŘƴȇ ǎǘǊǳƪǘǳǊƴƝ ƎŜƴ Φ 

 

V modifikaci DNA-Ŏ5b!Υ ǇƻǳȌƛǘŀ Ŏ5b! ǎƻƴŘŀΣ ǎȅƴǘŜȊƻǾłƴŀ ƛƴ ǾƛǘǊƻ ŘƭŜ ǾȊƻǊǳ Ƴwb! ǇƻƳƻŎƝ ǊŜǾŜǊȊƴƝ ǘǊŀƴǎƪǊƛǇǘłȊȅΦ bƻǾŠ 

ǎȅƴǘŜȊƻǾŀƴŞ Ǿƭłƪƴƻ ƧŜ ƪƻǇƛƝ ŘŀƴŞƘƻ ƎŜƴǳΦ tǊƻ ŘƛŀƎƴƻǎǘƛŎƪŞ ǾȅǳȌƛǘƝ ƧŜ ǘǌŜōŀ ȊƝǎƪŀƴƻǳ Ŏ5b! όŎƻǇȅύ ƴŀƳƴƻȌƛǘ ŀ ȊƴƻǾǳ ƻȊƴŀőƛǘ 

ƛȊƻǘƻǇŜƳΦ bŀƳƴƻȌŜƴƝ ǇƻƳƻŎƝ ƛƴƪƻǊǇƻǊŀŎŜ Ŏ5b! Řƻ ǾƘƻŘƴŞƘƻ ǇƭŀȊƳƛŘǳΣ ƪǘŜǊȇ ƧŜ Ǿ ōŀƪǘŜǊƛƝŎƘ ƪƭƻƴƻǾłƴΦ 

 

tƭŀȊƳƛŘȅ ǎ Ŏ5b! Ǉŀƪ ǇƻǳȌƛǘȅ Ƨŀƪƻ ǎƻƴŘȅ ǇǊƻ ƘȅōǊƛŘƛȊŀŎŜ 5b!-cDNA na chromozomech nebo restrƛƪőƴƝŎƘ ŦǊŀƎƳŜƴǘŜŎƘ 5b! 

ƻŘŘŠƭŜƴȇŎƘ Řƻ ǇƭƻŎƘȅ ŜƭŜƪǘǊƻŦƻǊŞȊƻǳΦ aŜǘƻŘȅ Ƨǎƻǳ ǳȌƝǾłƴȅ ƪ ƭƻƪŀƭƛȊŀŎƛ ƎŜƴǻΦ 

 

20. D9b9¢L/Y; a!t¸ ! W9WL/I ±º½b!a 

 
CȅȊƛƪłƭƴƝ ƳŀǇŀ όŦȅȊƛŎƪłύ - ŀōǎƻƭǳǘƴƝ ƘƻŘƴƻǘȅ ǇƻȊƛŎŜ ƎŜƴƻǾȇŎƘ ƭƻƪǳǎǻ Ǿ ōǇ όǇłǊȅ ōłȊƝύΦ 

 

DŜƴŜǘƛŎƪł ƳŀǇŀ - ǊŜƭŀǘƛǾƴƝ ǇƻȊƛŎŜ ƎŜƴƻǾŞƘƻ ƭƻƪǳǎǳ ǇƻŘƭŜ ŦǊŜƪǾŜƴŎŜ ǊŜƪƻƳōƛƴŀŎƝ  

¶ ǾȅǳȌƝǾł ǾŀȊōȅ  

¶ v cM (centiMorgany)  

¶ мŎa Ґ м҈ ǇǊŀǾŘŠǇƻŘƻōƴƻǎǘΣ ȌŜ ŘƻƧŘŜ ƪ ǊŜƪƻƳōƛƴŀŎƛ  

 

tƻǘƝȌŜ ǎ ǇǌŜǾƻŘŜƳ ƎŜƴŜǘƛŎƪŞ ƳŀǇȅ ƴŀ ŦȅȊƛƪłƭƴƝΥ  

1. ƳŜȊƛ ōǇ ŀ Ŏa ƴŜƴƝ ƭƛƴŜłǊƴƝ ǾȊǘŀƘ  

2. őŜǘƴƻǎǘ ǊŜƪƻƳōƛƴŀŎƝ ƛ ǾŀǊƛŀōƛƭƛǘŀ ǘŞǘƻ őŜǘƴƻǎǘƛ ƧŜ ǾŠǘǑƝ ǳ ȌŜƴ  

3. ŎŜƴǘǊƻƳŜǊȅ Ƨǎƻǳ ϦǊŜƪƻƳōƛƴŀőƴƝ ǇƻǳǑǘŠϦ - ƪ ǊŜƪƻƳōƛƴŀŎƝƳ ǘǳ ŘƻŎƘłȊƝ ǾŜƭƳƛ ȊǌƝŘƪŀ  

4. ǎƳŠǊŜƳ ƪ ǘŜƭƻƳŜǊłƳ őŜǘƴƻǎǘ ǊŜƪƻƳōƛƴŀŎƝ ǎǘƻǳǇł  

5. ƘƻǊƪł ƳƝǎǘŀ ǇǊƻ ǊŜƪƻƳōƛƴŀŎƛ Ƨǎƻǳ ǇǎŜǳŘƻŀǳǘƻȊƻƳłƭƴƝ ƻōƭŀǎǘƛ ƴŀ ƻōƻǳ ƪƻƴŎƝŎƘ ¸ ŀ · ŎƘǊƻƳƻǎƻƳǻ  

 

bŀ ƛƴǘŜǊƴŜǘǳ Ƨǎƻǳ ƪ ŘƛǎǇƻȊƛŎƛ о ŎŜƭƻƎŜƴƻƳƻǾŞ ƎŜƴŜǘƛŎƪŞ ƳŀǇȅΦ 

 

¢ǌƝōƻŘƻǾȇ ǇƻƪǳǎΥ  

ałƳŜ ƭƻƪǳǎ !Σ . ŀ /Φ ½ƴłƳŜ ǇƻȊƛŎƛ ƭƻƪǳǎǻ ! ŀ /Φ /ƘŎŜƳŜ ȊƧƛǎǘƛǘ .Φ tƻƪǳŘ ǎŜ . ƴŀŎƘłȊƝ ƳŜȊƛ ! ŀ /Σ Ǉŀƪ ƪ ǊŜƪƻƳōƛƴŀŎƛ ƳŜȊƛ ! ŀ 

. ŘƻŎƘłȊƝ ǎ ǇǊŀǾŘŠǇƻŘƻōƴƻǎǘƝ ȄΣ ƪ ǊŜƪƻƳōƛƴŀŎƛ ƳŜȊƛ . ŀ / ǎ ǇǊŀǾŘŠǇƻŘƻōƴƻǎǘƝ ȅΦ  

 

tǊŀǾŘŠǇƻŘƻōƴƻǎǘ ŘǾƻƧƛǘŞ ǊŜƪƻƳōƛƴŀŎŜ όǘƧΦ ƳŜȊƛ ! ŀ . ƛ ƳŜȊƛ . ŀ /ύ ƧŜ ǇƻŘǎǘŀǘƴŠ ƴƛȌǑƝ ŀ ƧŜ ǊƻǾƴŀ ǎƻǳőƛƴǳ ǇǊŀǾŘŠǇƻŘƻōƴƻǎǘƝ Ȅ 

a y. 

{ǇǊłǾƴŞ ǇƻǌŀŘƝ ƭƻƪǳǎǻ !Σ . ŀ / ǘŜŘȅ ǎǘŀƴƻǾƝƳŜ ǇƻƳƻŎƝ ŘǾƻƧƛǘȇŎƘ ǊŜƪƻƳōƛƴŀƴǘǻΣ ƪǘŜǊȇŎƘ ƳǳǎƝ ōȇǘ ƴŜƧƳŞƴŠΦ  

 

DŜƴŜǘƛŎƪŞ ƳŀǇȅ ƴłǎ ƛƴŦƻǊƳǳƧƝ ƻ ǇǊŀǾŘŠǇƻŘƻōƴƻǎǘƛ ǊŜƪƻƳōƛƴŀŎŜ - ŘƝƪȅ ǘƻƳǳ ƳǻȌŜƳŜ ǇǌŜǎƴŠƧƛ ƻŘƘŀŘƴƻǳǘ ǾȇǎƭŜŘƪȅ ŀƴŀƭȇȊΣ 

ƪǘŜǊŞ ǾȅǳȌƝǾŀƧƝ ǾŀȊōǳΥ  

¶ ƴŜǇǌƝƳł 5b! ŘƛŀƎƴƻǎǘƛƪŀ  

¶ ǾŀȊŜōƴł ƴŜǊƻǾƴƻǾłƘŀ  

¶ ǎŜƭŜƪőƴƝ ǾȅƳŜǘŜƴƝΣ ǎŜƭŜƪŎŜ ƴŀ ǇƻȊŀŘƝ Ґ ƎŜƴŜǘƛŎƪȇ ŘǊƛŦǘ  

 

 {ŜƭŜƪőƴƝ ǾȅƳŜǘŜƴƝ Ґ ǇƻƪǳŘ ǾȊƴƛƪƴŜ ƴŠƧŀƪȇ ƴłƘƻŘƴȇ ȊƴŀƪΣ ƪǘŜǊȇ ƧŜ ǇǊŜŦŜǊƻǾłƴΣ Ǉŀƪ ƻƪƻƭƝ ƭƻƪǳǎǳ ƧŜƘƻ ƎŜƴǳ ǎŜ ǇǌŜƴłǑƝ ǾŜ 

ǾŀȊōŠ ǎ ƴƝƳΣ ŘƻƪǳŘ ƴŜŘƻƧŘŜ ƪ ǊŜƪƻƳōƛƴŀŎƛΦ hƪƻƭƝ ǘƻƘƻǘƻ ƭƻƪǳǎǳ ƧŜ ǘŜŘȅ ǘŀƪŞ ƴŜǇǌƝƳƻ ǇǊŜŦŜǊƻǾłƴƻΦ  

  

{ŜƭŜƪŎŜ ƴŀ ǇƻȊŀŘƝ Ґ ǇƻƪǳŘ ǇǊƻǘƛ ǳǊőƛǘŞ ŀƭŜƭŜ ƭƻƪǳǎǳ ǇǊƻōƝƘł ǎŜƭŜƪŎŜΣ Ǉŀƪ ǇƻǎǘƛƘǳƧŜ ƛ ƻƪƻƭƝ ǘƻƘƻǘƻ ƭƻƪǳǎǳΣ ǇǊƻǘƻȌŜ ǘƻ ƧŜ ǎ ƴƝƳ 

ǾŜ ǾŀȊōŠΦ 

 

 

 

 



21. {¢w¦Y¢¦w! ! C¦bY/9 9¦Y!w¸h¢bN .¦dY¸ 

 
.¦dY!  

½łƪƭŀŘƴƝ ǎǘŀǾŜōƴƝ ƧŜŘƴƻǘƪƻǳ ƪŀȌŘŞƘƻ ȌƛǾŞƘƻ ƻǊƎŀƴƛǎƳǳ ƧŜ ōǳƶƪŀΦ ¢ǳǘƻ ǎƪǳǘŜőƴƻǎǘ ŦƻǊƳǳƭƻǾŀƭ Ƨŀƪƻ ǇǊǾƴƝ ǾȇȊƴŀƳƴȇ őŜǎƪȇ 

fyziolog Wŀƴ 9ǾŀƴƎŜƭƛǎǘŀ tǳǊƪȅƴŠ (1787 ς мусфύΦ .ǳƶƪŀ ǇǌŜŘǎǘŀǾǳƧŜ ƴŜƧƳŜƴǑƝ ƧŜŘƴƻǘƪǳ ȌƛǾŞƘƻ ƻǊƎŀƴƛǎƳǳ ǎŎƘƻǇƴƻǳ 

ƴŜȊłǾƛǎƭŞ ŜȄƛǎǘŜƴŎŜΦ .ŠƘŜƳ ǾȇǾoje se z ƧŜŘƴŞ ōǳƶƪȅ όƻǇƭƻŘƴŠƴŞƘƻ ǾŀƧƝőƪŀύ ǾȅǾƛƴŜ ǾƝŎŜ ƴŜȌ нн ǊǻȊƴȇŎƘ ǘȅǇǻ ōǳƴŠƪΦ YŀȌŘł 

ōǳƶƪŀ ƧŜ ƻōŀƭŜƴŀ ǇƭŀȊƳŀǘƛŎƪƻǳ ƳŜƳōǊłƴƻǳΣ ƪǘŜǊł ƻŘŘŠƭǳƧŜ ǾƭŀǎǘƴƝ ƻōǎŀƘ ōǳƶƪȅ ƻŘ ŜȄǘǊŀŎŜƭǳƭłǊƴƝƘƻ ǇǊƻǎǘǌŜŘƝΦ .ŠƘŜƳ 

ǾȇǾƻƧŜ ǎŜ Ǿ ōǳƶƪłŎƘ ǾȅǘǾƻǌƛƭȅ ŦǳƴƪőƴƝ ǎǘǊǳƪǘǳǊȅΣ ǘȊǾΦ ōǳƴŠőƴŞ ƻǊƎŀƴŜƭȅΣ ƪǘŜǊŞ Ƨǎƻǳ ǳƭƻȌŜƴȅ Ǿ Ŏȅǘƻǎƻƭǳ όƛƴǘǊŀŎŜƭǳƭłǊƴƝ 

ǘŜƪǳǘƛƴŠύΦ hǊƎŀƴŜƭȅ ǾȅƪƻƴłǾŀƧƝ ǎǇŜŎƛŦƛŎƪŞ ŦǳƴƪŎŜ Ǿ ōǳƶŎŜΣ ǇƻŘƻōƴŠ Ƨŀƪƻ ƻǊƎłƴȅ ǾȅƪƻƴłǾŀƧƝ ŦǳƴƪŎŜ Ǿ ƭƛŘǎƪŞƳ ǘŠƭŜΦ 

 

.¦b=2b; W#5wh 

.ǳƴŠőƴŞ ƧłŘǊƻ όnucleusύ ƻōǎŀƘǳƧƝ ǾǑŜŎƘƴȅ ōǳƶƪȅ ǎŎƘƻǇƴŞ ǊŜǇǊƻŘǳƪŎŜΦ WłŘǊŜƳ ǊƻȊǳƳƝƳŜ ǘǳ ƻōƭŀǎǘ ōǳƶƪȅΣ ƪŘŜ ƧŜ 

ŘŜǇƻƴƻǾłƴŀ ǇǌŜǾłȌƴł őłǎǘ ƧŜƧƝ ƎŜƴŜǘƛŎƪŞ ƛƴŦƻǊƳŀŎŜΦ ½ ǳǾŜŘŜƴȇŎƘ ƛƴŦƻǊƳŀŎƝ ǾȅǇƭȇǾŀƧƝ ǘǌƛ ȊłƪƭŀŘƴƝ ǵƭƻƘȅ ƧłŘǊŀΥ 

1. ǊŜƎǳƭŀŎŜ ŘƛŦŜǊŜƴŎƛŀŎŜ ŀ ƳŀǘǳǊŀŎŜ ōǳƶƪȅ 

2. ǊŜǇƭƛƪŀŎŜ ŀ ǇǌŜƴƻǎ ƎŜƴŜǘƛŎƪŞ ƛƴŦƻǊƳŀŎŜ Řƻ ƴƻǾŞ ōǳƶƪȅ 

3. ǎȅƴǘŞȊŀ ƛƴŦƻǊƳŀőƴƝ wb! όƳwb!ύΣ ǘǊŀƴǎŦŜǊƻǾŞ wb! όǘwb!ύ ŀ ǊƛōƻǎƻƳłƭƴƝ wb! όǊwb!ύ ŀ ƧŜƧƛŎƘ ǘǊŀƴǎǇƻǊǘ Řƻ 

cytoplazmy. 

 

WŀŘŜǊƴȇ ƻōŀƭ 

WŀŘŜǊƴȇ ƻōŀƭ ǘǾƻǌƝ ŘǾŀ ƭƛǎǘȅ ƧŀŘŜǊƴŞ ƳŜƳōǊłƴȅΦ tǊƻǎǘƻǊ ƳŜȊƛ ƴƛƳƛ ƴŀȊȇǾłƳŜ ǇŜǊƛƴǳƪƭŜłǊƴƝ ǇǊƻǎǘƻǊ ƴŜōƻƭƛ ǇŜǊƛƴǳƪƭŜłǊƴƝ 

ŎƛǎǘŜǊƴŀΦ ½ŜǾƴƝ ƧŀŘŜǊƴł ƳŜƳōǊłƴŀ ǇǌŜŎƘłȊƝ ƴŀ ƳƴƻƘŀ ƳƝǎǘŜŎƘ Ǿ ƳŜƳōǊłƴǳ ƎǊŀƴǳƭłǊƴƝƘƻ ŜƴŘƻǇƭŀȊƳŀǘƛŎƪŞƘƻ ǊŜǘƛƪǳƭŀΦ 

±ƴƛǘǌƴƝ ƧŀŘŜǊƴƻǳ ƳŜƳōǊłƴǳ ŀ ǇŜǊƛƴǳƪƭŜłǊƴƝ ŎƛǎǘŜǊƴǳ ǇǊƻǎǘǳǇǳƧŜ ƴŠƪƻƭƛƪ ǘƛǎƝŎ ƧŀŘŜǊƴȇŎƘ ǇƽǊǻ ǇǌŜƪǊȅǘȇŎƘ ǾŜƭƳƛ ǘŜƴƪƻǳ 

ƳŜƳōǊłƴƻǳΦ 

 

Chromatin, chromosomy 

/ƘǊƻƳŀǘƛƴŜƳ ǊƻȊǳƳƝƳŜ ǎǳōǎǘŀƴŎƛ ǾƛŘƛǘŜƭƴƻǳ ǾŜ ǎǾŠǘŜƭƴŞƳ ƳƛƪǊƻǎƪƻǇǳ Ƨŀƪƻ ƴŜǇǊŀǾƛŘŜƭƴŞ ƴŀƘǊƻƳŀŘŠƴƝ ōŀȊƻŦƛƭƴƝƘƻ 

ƳŀǘŜǊƛłƭǳ ōŠƘŜƳ ƛƴǘŜǊŦłȊŜ ōǳƴŠőƴŞƘƻ ŎȅƪƭǳΦ ½łƪƭŀŘƴƝ ǎƭƻȌƪǳ ŎƘǊƻƳŀǘƛƴǳ ǘǾƻǌƝ ƪƻƳǇƭŜȄ ŘŜƻȄȅǊƛōƻƴǳƪƭŜƻǾł ƪȅǎŜƭƛƴŀ ό5b!ύ ς 

ǇǊƻǘŜƛƴΦ .ŠƘŜƳ ƳƛǘƽȊȅ ŘƻŎƘłȊƝ ƪ ǳǎǇƻǌłŘłƴƝ ŎƘǊƻƳŀǘƛƴǳ Řƻ ǎǇŜŎƛŦƛŎƪȇŎƘ ƧŀŘŜǊƴȇŎƘ ǎǘǊǳƪǘǳǊΣ ŎƘǊƻƳƻǎƻƳǻΦ ¢ȅ ƴŜǎƻǳ 

ƎŜƴŜǘƛŎƪƻǳ ƛƴŦƻǊƳŀŎƛ ŀ ōŠƘŜƳ ƛƴǘŜǊŦłȊŜ ƳŀƧƝ ŘǾŠ ȊłƪƭŀŘƴƝ ŦǳƴƪŎŜΦ 

yƝŘƝ ƳŜǘŀōƻƭƛǎƳǳǎ ƛ ŘƛŦŜǊŜƴŎƛŀŎƛ ōǳƶƪȅ ŀ ǊŜǇƭƛƪŀŎƝ ǎǾŞƘƻ ƳŀǘŜǊƛłƭǳ ǎŜ ǇǌƛǇǊŀǾǳƧƝ ƴŀ ǇǌƝǑǘƝ ƳƛǘƽȊǳΦ 

 

WŀŘŞǊƪƻ 

WŀŘŜǊƴł ƻǊƎŀƴŜƭŀ ƴŜƻƘǊŀƴƛőŜƴł ƳŜƳōǊłƴƻǳ ŀ ǾƛŘƛǘŜƭƴł ōŠƘŜƳ ƛƴǘŜǊŦłȊŜ ōǳƴŠőƴŞƘƻ Ŏȅƪƭǳ ǎŜ ƴŀȊȇǾł ƧŀŘŞǊƪƻ όnucleolus). Je 

ƭƻƪŀƭƛȊƻǾłƴƻ ōǳř ǾƻƭƴŠ Ǿ ƪŀǊȅƻǇƭŀȊƳŠΣ ŀ ƴŜōƻ ƴŀǎŜŘł ƴŀ ǾƴƛǘǌƴƝ ƧŀŘŜǊƴƻǳ ƳŜƳōǊłƴǳΦ WŀŘŞǊƪƻ ǇǌŜŘǎǘŀǾǳƧŜ őłǎǘ ŎƘǊƻƳŀǘƛƴǳ 

ǎȅƴǘŜǘƛȊǳƧƝŎƝƘƻ ǊƛōƻǎƻƳłƭƴƝ wb!Σ ƴŀ ƴƛȌ ǎŜ ƴŀǾŀȊǳƧƝ ǊƛōƻǎƻƳłƭƴƝ ǇǊƻǘŜƛƴȅΦ CƛōǊƛƭłǊƴƝ wb! ǎŜ ƪƻƴŘŜƴȊǳƧŜ Řƻ ǘǾŀǊǳ ƎǊŀƴǳƭłǊƴƝŎƘ 

podjednotek ς ǊƛōƻǎƻƳǻΦ ¢ȅ Ƨǎƻǳ ǇƻǎƭŞȊŜ ǘǊŀƴǎǇƻǊǘƻǾłƴȅ ǇǊƻǎǘǌŜŘƴƛŎǘǾƝƳ ƧŀŘŜǊƴȇŎƘ ǇƽǊǻ Řƻ ŎȅǘƻǇƭŀȊƳȅΣ ƪŘŜ ǾȊƴƛƪŀƧƝŎƝ 

αȊǊŀƭŞά ǊƛōƻǎƻƳȅ ƘǊŀƧƝ ȊłǎŀŘƴƝ Ǌƻƭƛ Ǉǌƛ ǎȅƴǘŞȊŜ ǇǊƻǘŜƛƴǻΦ 

 

Ribosomy 

wƛōƻǎƻƳȅ Ƨǎƻǳ ŘŜƴȊƴƝ ƎǊŀƴǳƭłǊƴƝ ƻǊƎŀƴŜƭȅ ǘǾƻǌŜƴŞ Ǌwb! ŀ ǇǊƻǘŜƛƴȅ ȊǵőŀǎǘƴŠƴȇƳƛ ƴŀ ǇǊƻǘŜƻǎȅƴǘŞȊŜΦ ¢ǾƻǌƝ ǎƭƻȌƛǘȇ ƪƻƳǇƭŜȄΣ 

ǎƪƭłŘŀƧƝŎƝ ǎŜ Ȋ ƳŀƭŞ ŀ ǾŜƭƪŞ ǇƻŘƧŜŘƴƻǘƪȅΣ ƧŜƴȌ ǎŜ ǇƻǎǳƴǳƧŜ Ǉƻ ǌŜǘŠȊŎƛ Ƴwb! ŀ ǇǌƛǘƻƳ ǇƻŘƭŜ ƛƴŦƻǊƳŀŎŜ ȊŀǇǎŀƴŞ Ǿ ǘŞǘƻ 

molekule synǘŜǘƛȊǳƧŜ ǇŜǇǘƛŘƻǾȇ ǌŜǘŠȊŜŎΦ tƻ ƧŜŘƴƻƳ ǾƭłƪƴŠ Ƴwb! ǎŜ ǎƻǳőŀǎƴŠ ǇƻƘȅōǳƧŜ ƴŠƪƻƭƛƪ ǊƛōƻǎƻƳǻΦ ¢ȅǘƻ ǎƪǳǇƛƴȅ 

ǊƛōƻǎƻƳǻ ǎŜ ƻȊƴŀőǳƧƝ Ƨŀƪƻ ǇƻƭȅǊƛōƻǎƻƳȅ όǇƻƭȅǎƻƳȅύΦ 

 

Ribosomy se v ōǳƶŎŜ ǾȅǎƪȅǘǳƧƝ Ƨŀƪƻ ǾƻƭƴŞ Ǿ ŎȅǘƻǇƭŀȊƳŠΣ ƴŜōƻ ǾłȊŀƴŞ ƴŀ ƳŜƳōǊłƴǳ ƎǊŀƴǳƭłǊƴƝƘƻ ŜƴŘƻǇƭŀȊƳŀǘƛŎƪŞƘƻ 

ǊŜǘƛƪǳƭŀ őƛ ƴŀ ȊŜǾƴƝ ƧŀŘŜǊƴƻǳ ƳŜƳōǊłƴǳΦ 

 

9b5ht[!½a!¢L/Y; w9¢LY¦[¦a 

hǊƎŀƴŜƭǳ ǘǾƻǌŜƴƻǳ ƴŜǇǊŀǾƛŘŜƭƴȇƳ ǎȅǎǘŞƳŜƳ ƳŜōǊłƴ ǳǎǇƻǌłŘŀƴȇŎƘ Řƻ ŀƴŀǎǘƻƳƻȊǳƧƝŎƝŎƘ ŎƛǎǘŜǊŜƴΣ ƭŀƳŜƭ ŀ ǎŀƪǳƭǻ ƴŀȊȇǾłƳŜ 

ŜƴŘƻǇƭŀȊƳŀǘƛŎƪŞ ǊŜǘƛƪǳƭǳƳΦ /ŜƭƪƻǾł ǇƭƻŎƘŀ ǇƻǾǊŎƘǳ ƳŜƳōǊłƴ ǘŞǘƻ ƻǊƎŀƴŜƭȅ ƳǻȌŜ ōȇǘ олȄ-плȄ ǾŠǘǑƝ ƴŜȌ ǇƭƻŎƘŀ ŎŜƭŞƘƻ 

ǇƻǾǊŎƘǳ ōǳƶƪȅΦ ±ƴƛǘǌƴƝ ǇǊƻǎǘƻǊ ŎƛǎǘŜǊŜƴ ǾȅǇƭƶǳƧŜ ŜƴŘƻǇƭŀȊƳŀǘƛŎƪł ƳŀǘǊƛȄΦ  

tƻŘƭŜ ǇǌƝǘƻƳƴƻǎǘƛ őƛ ƴŜǇǌƝǘƻƳƴƻǎǘƛ ǊƛōƻǎƻƳǻ ǾłȊŀƴȇŎƘ ƴŀ ŎȅǘƻǇƭŀȊƳŀǘƛŎƪȇ ǇƻǾǊŎƘ ǊƻȊƭƛǑǳƧŜƳŜ ƎǊŀƴǳƭłǊƴƝ ŀ ŀƎǊŀƴǳƭłǊƴƝ 

ŜƴŘƻǇƭŀȊƳŀǘƛŎƪŞ ǊŜǘƛƪǳƭǳƳΦ ±ƴƛǘǌƴƝ ǇǊƻǎǘƻǊ ŜƴŘƻǇƭŀȊƳŀǘƛŎƪŞƘƻ ǊŜǘƛƪǳƭŀ ƪƻƳǳƴƛƪǳƧŜ ǎ ǇŜǊƛƴǳƪƭŜłǊƴƝ ŎƛǎǘŜǊƴƻǳΦ 

 



DǊŀƴǳƭłǊƴƝ ŜƴŘƻǇƭŀȊƳŀǘƛŎƪŞ ǊŜǘƛƪǳƭǳƳ 

DǊŀƴǳƭłǊƴƝ ŜƴŘƻǇƭŀȊƳŀǘƛŎƪŞ ǊŜǘƛƪǳƭǳƳ Ƴł ƴŀ ǎǾŞƳ ǇƻǾǊŎƘǳ ƻōǊłŎŜƴŞƳ Řƻ ŎȅǘƻǇƭŀȊƳȅ ǾłȊłƴȅ őŜǘƴŞ ǊƛōƻǎƻƳȅ ŀ 

ǇƻƭȅǊƛōƻǎƻƳȅΣ ƧŜȌ Ƨǎƻǳ ȊŀǇƻƧŜƴȅ Řƻ ǇǊƻǘŜƻǎȅƴǘŞȊȅΦ ±ȊƴƛƪƭŞ ǇǊƻǘŜƛƴȅ Ƨǎƻǳ ƛƴƪƻǊǇƻǊƻǾłƴȅ Řƻ ǇƭŀȊƳŀǘƛŎƪȇŎƘ ƳŜƳōǊłƴ ƴŜōƻ 

ƧƛƴȇŎƘ ƻǊƎŀƴŜƭ ōǳƶƪȅΣ ƴŜōƻ Ƨǎƻǳ ŎŜǎǘƻǳ DƻƭƎƛƘƻ ŀǇŀǊłǘǳ ǎŜŎŜǊƴƻǾłƴȅ ǾŜƴ Ȋ ōǳƶƪȅΦ bƻǾŠ ǘǾƻǌŜƴŞ ǌŜǘŠȊŎŜ ǇƻƭȅǇŜǇǘƛŘǻ 

ǇŜƴŜǘǊǳƧƝ ǇǌŜǎ ƳŜƳōǊłƴǳ Řƻ ƴƛǘǊŀ ŎƛǎǘŜǊŜƴΣ ǘŜŘȅ Řƻ ŜƴŘƻǇƭŀȊƳŀǘƛŎƪŞ ƳŀǘǊƛȄΦ ¢ŞƳŠǌ ǘŀƪ ǊȅŎƘƭŜΣ Ƨŀƪ ǊȅŎƘƭŜ ǇǊƻǘŜƛƴȅ ǇǊƻƴƛƪŀƧƝ 

do mŀǘǊƛȄΣ ƳŠƴƝ ƧŜƧƛŎƘ ƳƻƭŜƪǳƭȅ ŜƴȊȅƳȅ ǾłȊŀƴŞ ƴŀ ǎǘŠƴǳ ŎƛǎǘŜǊŜƴΦ tǌŜŘŜǾǑƝƳ Ƨǎƻǳ ȊŘŜ ǘŞƳŠǌ ǾǑŜŎƘƴȅ ƳƻƭŜƪǳƭȅ 

ƎƭȅƪƻǎȅƭƻǾłƴȅ ƴŀ ƎƭȅƪƻǇǊƻǘŜƛƴȅΦ ¢ȅ Ǉŀƪ ƴłǎƭŜŘƴŠ ŘƛǎǘǊƛōǳǳƧƝ ǘǊŀƴǎǇƻǊǘƴƝ ǾŜȊƛƪǳƭȅ Ȋ ƎǊŀƴǳƭłǊƴƝƘƻ ŜƴŘƻǇƭŀȊƳŀǘƛŎƪŞƘƻ ǊŜǘƛƪǳƭŀ 

Řƻ DƻƭƎƛƘƻ ŀǇŀǊłǘǳΦ 

 

!ƎǊŀƴǳƭłǊƴƝ ŜƴŘƻǇƭŀȊƳŀǘƛŎƪŞ ǊŜǘƛƪǳƭǳƳ 

bŀ ǇƻǾǊŎƘ ŀƎǊŀƴǳƭłǊƴƝƘƻ ŜƴŘƻǇƭŀȊƳŀǘƛŎƪŞƘƻ ǊŜǘƛƪǳƭŀ ǎŜ ƴŜǾłȌƻǳ ǊƛōƻǎƻƳȅΦ ¢ƻǘƻ ŜƴŘƻǇƭŀȊƳŀǘƛŎƪŞ ǊŜǘƛƪǳƭǳƳ ƴŜƧŜƴ 

ǎȅƴǘŜǘƛȊǳƧŜ ƭƛǇƛŘȅΣ ǇǌŜŘŜǾǑƝƳ ŦƻǎŦƻƭƛǇƛŘȅΣ ǘǊƛƎƭȅŎŜǊƛŘȅ ŀ ŎƘƻƭŜǎǘŜǊƻƭΣ ŀƭŜ ȊŀƧƛǑǙǳƧŜ ŎŜƭƻǳ ǌŀŘǳ ŘŀƭǑƝŎƘ ŦǳƴƪŎƝΦ Wǎƻǳ Ǿ ƴŠƳ 

ƭƻƪŀƭƛȊƻǾłƴȅ ŜƴȊȅƳȅΣ ƪǘŜǊŞ ƪƻƴǘǊƻƭǳƧƝ ƎƭȅƪƻƎŜƴƻƭȇȊǳΣ ŀ Ǿ ƧłǘǊŜŎƘ ǘŀƪŞ ŘŜǘƻȄƛƪŀőƴƝ ŜƴȊȅƳȅΣ ƪǘŜǊŞ ǎŜ ǾȇȊƴŀƳƴŠ ȊŀǇƻƧǳƧƝ Řƻ 

ǇǊƻŎŜǎǻ ŘŜǘƻȄƛƪŀŎŜ ƴŠƪǘŜǊȇŎƘ ŜƴŘƻƎŜƴƴƝŎƘ ŀ ŜȄƻƎŜƴƴƝŎƘ ƭłǘŜƪΦ 5ŀƭǑƝ ǾȇȊƴŀƳƴƻǳ ŦǳƴƪŎƛ ŀƎǊŀƴǳƭłǊƴƝƘƻ ŜƴŘƻǇƭŀȊƳŀǘƛŎƪŞƘƻ 

ǊŜǘƛƪǳƭŀ ǇǌŜŘǎǘavuje akumulace Ca
2+

 ƛƻƴǘǻΦ 

 

Dh[DLIh !t!w#¢ 

DƻƭƎƛƘƻ ŀǇŀǊłǘ ǎǇƻƧǳƧŜ ǾŜƭƳƛ ǵȊƪȇ ǾȊǘŀƘ ǎ ŜƴŘƻǇƭŀȊƳŀǘƛŎƪȇƳ ǊŜǘƛƪǳƭŜƳΦ ¢ǾƻǌƝ Ƙƻ ƭŀƳŜƭȅ ƴŜōƻ ŎƛǎǘŜǊƴȅ ƻǊƛŜƴǘƻǾŀƴŞ 

ƪƻƴǾŜȄƛǘƻǳ ǎƳŠǊŜƳ ƪ ƧłŘǊǳΦ hŘ ŜƴŘƻǇƭŀȊƳŀǘƛŎƪŞƘƻ ǊŜǘƛƪǳƭŀ ǎŜ ǎǘłƭŜ ƻŘǑǘŠǇǳƧƝ ƳŀƭŞ ǘǊŀƴǎǇƻǊǘƴƝ ǾŜȊƛƪǳƭȅΣ ƪǘŜǊŞ ǇƻǎƭŞȊŜ 

ǎǇƭȇǾŀƧƝ ǎ αŦƻǊƳǳƧƝŎƝƳ ǇƻǾǊŎƘŜƳά DƻƭƎƛƘƻ ŀǇŀǊłǘǳΦ ¢ǊŀƴǎǇƻǊǘƻǾŀƴŞ ƭłǘƪȅ Ƨǎƻǳ Ǿ DƻƭƎƛƘƻ ŀǇŀǊłǘǳ ȊŀōǳŘƻǾłƴȅ Řƻ ƭȅȊƻǎƻƳǻΣ 

ǎŜƪǊŜőƴƝŎƘ ǾŜȊƛƪǳƭ őƛ ŘŀƭǑƝŎƘ ŎȅǘƻǇƭŀȊƳŀǘƛŎƪȇŎƘ ƻǊƎŀƴŜƭ ŀƴŜōƻ ŘƻŎƘłȊƝ ƪ ƧŜƧƛŎƘ ǳǾƻƭƶƻǾłƴƝ ƴŀ ƪƻƴƪłǾƴƝƳ αƳŀǘǳǊŀőƴƝƳ 

povrchǳά DƻƭƎƛƘƻ ŀǇŀǊłǘǳΦ 

 

CǳƴƪŎŜ DƻƭƎƛƘƻ ŀǇŀǊłǘǳ ǇǌƝƳƻ ƪƻƴǘǊƻƭǳƧŜ ōǳƴŠőƴŞ ƧłŘǊƻΣ ƪǘŜǊŞ ǎ ƴƝƳ ƳƧΦ ƪƻƳǳƴƛƪǳƧŜ ŎŜǎǘƻǳ ǘǊŀƴǎǇƻǊǘƴƝŎƘ ǾŜȊƛƪǳƭ 

ƻŘǑǘŠǇƻǾŀƴȇŎƘ Ȋ ƧŀŘŜǊƴŞ ǇŜǊƛƴǳƪƭŜłǊƴƝ ŎƛǎǘŜǊƴȅΦ ± DƻƭƎƛƘƻ ŀǇŀǊłǘǳ ǎŜ ǎȅƴǘŜǘƛȊǳƧƝ ǇƻƭȅǎŀŎƘŀǊƛŘȅ ŀ ǇƻƪǊŀőǳƧŜ ȊŘŜ ƛ ǎȅƴǘŞȊŀ 

glyƪƻǇǊƻǘŜƛƴǻΦ 

 

tǌŜŘŜǾǑƝƳ Ǿ DƻƭƎƛƘƻ ŀǇŀǊłǘǳ ŘƻŎƘłȊƝ ƪ ƘǊƻƳŀŘŠƴƝ ǇǊƻŘǳƪǘǻ ŜƴŘƻǇƭŀȊƳŀǘƛŎƪŞƘƻ ǊŜǘƛƪǳƭŀ ŀ ƪ ƧŜƧƛŎƘ ǳƪƭłŘłƴƝ Řƻ ǾȅǎƻŎŜ 

ƪƻƴŎŜƴǘǊƻǾŀƴȇŎƘ ǎŜƪǊŜőƴƝŎƘ ǾŜȊƛƪǳƭΦ ¢ȅǘƻ ǾŜȊƛƪǳƭȅ ǇƻǎƭŞȊŜ ȊƝǎƪŀƧƝ ƻōŀƭ Ȋ ƴƻǾŠ ǾȅǘǾƻǌŜƴȇŎƘ ƳŜƳōǊłƴ ŀ ƴŀƪƻƴŜŎ ǎŜ Ȋ Golgiho 

ŀǇŀǊłǘǳ ǳǾƻƭƴƝΦ 

 

LYSOZOMY A PEROXISOMY 

Lysozomy ǾȊƴƛƪŀƧƝ Ǿ DƻƭƎƛƘƻ ŀǇŀǊłǘǳ ŀ ǇǌŜŘǎǘŀǾǳƧƝ ƛƴǘǊŀŎŜƭǳƭłǊƴƝ αǘǊłǾƛŎƝ ŀǇŀǊłǘάΦ WŜŘƴł ǎŜ ƻ ƳŀƭŞ ǎŦŞǊƛŎƪŞ ƻǊƎŀƴŜƭȅΣ 

ƻōƪƭƻǇŜƴŞ ƧŜŘƴƻŘǳŎƘƻǳ ƳŜƳōǊłƴƻǳΣ Ǿ ƴƛŎƘȌ ōȅƭƻ ŘƻǎǳŘ ǇƻǇǎłƴƻ ǾƝŎŜ ƴŜȌ őǘȅǌƛŎŜǘ ƪȅǎŜƭȇŎƘ ƘȅŘǊƻƭłȊΣ ƧŜȌ Ƨǎƻǳ ǎchopny 

ǑǘŠǇƛǘ ǇǊŀƪǘƛŎƪȅ ǾǑŜŎƘƴȅ ƳŀƪǊƻƳƻƭŜƪǳƭȅΦ tƻǘǌŜōƴƻǳ ŀƪǘƛǾƛǘǳ ƪȅǎŜƭȇŎƘ ƘȅŘǊƻƭłȊ ȊŀƧƛǑǙǳƧŜ ǾƴƛǘǌƴƝ ƪȅǎŜƭŞ ǇǊƻǎǘǌŜŘƝ ƭȅǎƻȊƻƳǻ ƻ 

pH 5-сΦ ¢ƻǘƻ ƴƝȊƪŞ ǇI ǳŘǊȌǳƧŜ ǇǊƻǘƻƴƻǾł ǇǳƳǇŀ όI
+
-!¢tłȊŀύ Ǿ ƳŜƳōǊłƴŠ ƭȅǎƻȊƻƳǻΦ 

 

Peroxisomy ǎŜ ǘǾƻǌƝ ƴŜƧőŀǎǘŠƧƛ Ǿ ŜƴŘƻǇƭŀȊƳŀǘƛŎƪŞƳ ǊŜǘƛƪǳƭǳ ŀ ƳŀƧƝ ŦƻǊƳǳ ǎŦŞǊƛŎƪȇŎƘ ōǳƴŠőƴȇŎƘ ƻǊƎŀƴŜƭ ƻōƪƭƻǇŜƴȇŎƘ 

ƧŜŘƴƻŘǳŎƘƻǳ ƳŜƳōǊłƴƻǳΦ hōǎŀƘǳƧƝ ǇŜǊƻȄƛŘłȊǳΣ ƪŀǘŀƭłȊǳΣ ŘŜƘȅŘǊƻƎŜƴłȊǳ 5-ŀƳƛƴƻƪȅǎŜƭƛƴ ŀ ǳǊƛƪłȊǳΦ WŜƧƛŎƘ ƘƭŀǾƴƝ ŦǳƴƪŎŜ ƧŜ 

ŘŜƎǊŀŘŀŎŜ ƴŠƪǘŜǊȇŎƘ ƻǊƎŀƴƛŎƪȇŎƘ ƳƻƭŜƪǳƭΣ Ƨŀƪƻ ŀƳƛƴƻƪȅǎŜƭƛƴΣ ƳŀǎǘƴȇŎƘ ƪȅǎŜƭƛƴ ŀ ǘƻȄƛŎƪȇŎƘ ŎƛȊƻǊƻŘȇŎƘ ƳŀǘŜǊƛłƭǻΦ tǌƛ ǘŠŎƘǘƻ 

ŘŜƎǊŀŘŀőƴƝŎƘ ǇǊƻŎŜǎŜŎƘ ƳǻȌŜ ǾȊƴƛƪŀǘ ǘƻȄƛŎƪȇ ǇŜǊƻȄƛŘ ǾƻŘƝƪǳ I2O2Φ 9ƴȊȅƳȅ ƻōǎŀȌŜƴŞ Ǿ ǇŜǊƻȄƛǎƻƳŜŎƘ ǊŜŘǳƪǳƧƝ I2O2 na 

ǾƻŘǳ ŀ ƪȅǎƭƝƪ όȊŀ ǘƻ ƧŜ ȊƻŘǇƻǾŠŘƴł ƪŀǘŀƭłȊŀύΣ ŀƭŜ ǊƻǾƴŠȌ ƻȄƛŘǳƧƝ ǌŀŘǳ ƭłǘŜƪ ǾőŜǘƴŠ ǘŠŎƘΣ ƧŜȌ ōȅ ƳƻƘƭȅ ōȇǘ ōǳƶŎŜ ƴŜōŜȊǇŜőƴŞΦ 

 

MITOCHONDRIE 

aƛǘƻŎƘƻƴŘǊƛŜ ǇǌŜŘǎǘŀǾǳƧƝ ƳŜƳōǊłƴƻǳ ƻƘǊŀƴƛőŜƴŞ ǎŜƳƛŀǳǘƻƴƻƳƴƝ ƻǊƎŀƴŜƭȅ ƻōǎŀƘǳƧƝŎƝ ŜƴȊȅƳŀǘƛŎƪŞ ǎȅǎǘŞƳȅΣ ƧŜȌ ǇǊƻŘǳƪǳƧƝ 

ȊłƪƭŀŘƴƝ ŜƴŜǊƎƛƛ ōǳƶƪȅ ǾŜ ŦƻǊƳŠ ƳŀƪǊƻŜǊƎƴƝŎƘ ŦƻǎŦłǘƻǾȇŎƘ ǾŀȊŜōΦ bŀŎƘłȊŜƧƝ ǎŜ ǇǊŀƪǘƛŎƪȅ ǾŜ ǾǑŜŎƘ ōǳƶƪłŎƘ ŀ ǾŜ ǾǑŜŎƘ 

őłǎǘŜŎƘ ōǳƶƪȅΦ ± ƧŜŘƴŞ ōǳƶŎŜ ǎŜ ƧŜƧƛŎƘ ǇƻőŜǘ ǇƻƘȅōǳƧŜ ǇƻŘƭŜ ŀƪǘǳłƭƴŠ ǇƻǘǌŜōƴŞƘƻ ƳƴƻȌǎǘǾƝ ŜƴŜǊƎƛŜ ƻŘ ƴŠƪƻƭƛƪŀ ǎŜǘ ŀȌ Ǉƻ 

ƳƴƻƘƻ ǘƛǎƝŎΦ 

 

½łƪƭŀŘƴƝ ǎǘǊǳƪǘǳǊǳ ƳƛǘƻŎƘƻƴŘǊƛƝ ǘǾƻǌƝ ŘǾŠ ƭƛǇƻǇǊƻǘŜƛƴƻǾŞ ƳŜƳōǊłƴȅΣ ǇǌƛőŜƳȌ ǾƴƛǘǌƴƝ Ȋ ƴƛŎƘ ƧŜ ȊǌŀǎŜƴŀ Ǿ ƪǊƛǎǘȅΦ ±ƴƛǘǌƴƝ 

ǇǊƻǎǘƻǊ ƳƛǘƻŎƘƻƴŘǊƛŜ ǾȅǇƭƶǳƧŜ ƎŜƭƻǾƛǘł ƳƛǘƻŎƘƻƴŘǊƛłƭƴƝ ƳŀǘǊƛȄ ƻōǎŀƘǳƧƝŎƝ ǌŀŘǳ ŜƴȊȅƳǻΣ ƳƛǘƻŎƘƻƴŘǊƛłƭƴƝ 5b!Σ 

ƳƛǘƻŎƘƻƴŘǊƛłƭƴƝ ƎǊŀƴǳƭŀΣ ǊƛōƻǎƻƳȅΣ ƪŀǇŞƴƪȅ ƭƛǇƛŘǻ ŀ ƎƭȅƪƻƎŜƴƻǾł ƎǊŀƴǳƭŀΦ 

aƛǘƻŎƘƻƴŘǊƛłƭƴƝ 5b! ǎŜ ǇƻŘƻōł 5b! ōŀƪǘŜǊƛłƭƴƝΦ DŜƴŜǘƛŎƪł ƛƴŦormace v ƴƝ ǳƭƻȌŜƴł ǎŜ ƻŘƭƛǑǳƧŜ ƻŘ ƛƴŦƻǊƳŀŎŜ ƧŀŘŜǊƴŞ 5b! ŀ 

ƴŜŘƻƪłȌŜ ȊŀƧƛǎǘƛǘ ŀǳǘƻƴƻƳƴƝ ŦǳƴƪŎƛ ƳƛǘƻŎƘƻƴŘǊƛŜΣ ŀƴƛ ƧŜƧƝ ŘŠƭŜƴƝΦ 

 



IƭŀǾƴƝ ǵƭƻƘŀ ƳƛǘƻŎƘƻƴŘǊƛƝ ǎǇƻőƝǾł Ǿ ȊƝǎƪłǾłƴƝ ŀ ǳǾƻƭƶƻǾłƴƝ ŜƴŜǊƎƛŜ ǇǊƻ őƛƴƴƻǎǘ ōǳƶƪȅΦ ¢ǳǘƻ ŦǳƴƪŎƛ ƳƛǘƻŎƘƻƴŘǊƛŜ 

ǳǎƪǳǘŜőƶǳƧŜ ǎǇǌŀȌŜƴȇƳ ǎȅǎǘŞƳŜƳ ōƛƻƭƻƎƛŎƪȇŎƘ ƻȄƛŘŀŎƝΣ ŎƻȌ Ƨǎƻǳ ǘǌƛ ƴŀ ǎŜōŜ ƴŀǾŀȊǳƧƝŎƝ ǇƻŎƘƻŘȅΥ YǊŜōǎǻǾ ŎȅƪƭǳǎΣ ƻȄƛŘŀŎŜ 

ǾƻŘƝƪǳ Ǿ ŘȇŎƘŀŎƝƳ ǌŜǘŠȊŎƛ ŀ ƻȄƛŘŀǘƛǾƴƝ ŦƻǎŦƻǊȅƭŀŎŜΦ ± YǊŜōǎƻǾŠ Ŏȅƪƭǳ ǎŜ Ȋ ƻǊƎŀƴƛŎƪȇŎƘ ƭłǘŜƪ ǳǾƻƭƶǳƧŜ ǾƻŘƝƪ ƻȄƛŘƻǾŀƴȇ ŘłƭŜ 

v ŘȇŎƘŀŎƝƳ ǌŜǘŠȊŎƛ ƴŀ ǾƻŘǳΦ tǌƛ ǘŞǘƻ ǊŜŀƪŎƛ ŘƻŎƘłȊƝ ƪ ŀƪǳƳǳƭŀŎƛ ŜƴŜǊƎƛŜ ȊƝǎƪŀƴŞ Ȋ ǇǌŜƴƻǎǳ ŜƭŜƪǘǊƻƴǻ Řƻ ƳŀƪǊƻŜǊƎƴƝŎƘ 

ŦƻǎŦłǘƻǾȇŎƘ ǾŀȊŜōΦ ¢Ŝƴǘƻ ǇǊƻŎŜǎ ǎŜ ƻȊƴŀőǳƧŜ Ƨŀƪƻ ƻȄƛŘŀǘƛǾƴƝ ŦƻǎŦƻǊȅƭŀŎŜΦ tǌƛ ƴŠƳ ƴŀǎǘłǾł ǇǌŜƳŠƴŀ ŀŘŜƴƻǎƛƴŘƛŦƻǎŦłǘǳ ό!5tύ 

ƴŀ ŜƴŜǊƎƛƛ ōƻƘŀǘȇ ŀŘŜƴƻǎƛƴǘǊƛŦƻǎŦłǘ ό!¢tύΦ ¢Ŝƴ ƧŜ ǘǊŀƴǎǇƻǊǘƻǾłƴ ǘǊŀƴǎƭƻƪŀŎƝ ŜȄǘǊŀƳƛǘƻŎƘƻƴŘǊƛłƭƴŠ ŀ ŘƛŦǳƴŘǳƧŜ ōǳƶƪƻǳ Řƻ 

ǇƻǘǌŜōƴȇŎƘ ƻōƭŀǎǘƝΦ 

 

CYTOSKELET 

/ȅǘƻǎƪŜƭŜǘ ǘǾƻǌƝ ǎƝǙ ƳƛƪǊƻŦƛƭŀƳŜƴǘΣ ƳƛƪǊƻǘǳōǳƭǻΣ ƛƴǘŜǊƳŜŘƛłǊƴƝŎƘ ŦƛƭŀƳŜƴǘ ŀ ƳƛƪǊƻǘǊŀōŜƪǳƭ ǇǊƻŎƘłȊŜƧƝŎƝ ŎŜƭƻǳ ōǳƶƪƻǳ ŀ 

ȊƻŘǇƻǾƝŘŀƧƝŎƝ Ȋŀ ŘȅƴŀƳƛŎƪƻǳ ƻǊƎŀƴƛȊŀŎƛ ŎȅǘƻǇƭŀȊƳȅΣ ƳŜŎƘŀƴƛŎƪƻǳ ƻǇƻǊǳ ƻǊƎŀƴŜƭΣ ǾȅǘǾłǌŜƴƝ ǎǇƻƧǻ ǎŜ ǎƻǳǎŜŘƴƝƳƛ ōǳƶƪŀƳƛ ƛ 

ǘǊŀƴǎǇƻǊǘ ǎǳōǎǘŀƴŎƝ ǘŠƭŜƳ ōǳƶƪȅΦ 

 

CƛōǊƽȊƴƝ ǇǊƻǘŜƛƴȅΣ ƪǘŜǊŞ Ƨǎƻǳ ŎƘŜƳƛŎƪƻǳ ǇƻŘǎǘŀǘƻǳ ŎȅǘƻǎƪŜƭŜǘǳΣ ǘŀƪ ǾȅǘǾłǌŜƧƝ ǾŜƭƳƛ ŘȅƴŀƳƛŎƪȇ ǎȅǎǘŞƳΣ ƧŜƘƻȌ ƴŠƪǘŜǊŞ őłǎǘƛ 

Ƨǎƻǳ ƴŜǳǎǘłƭŜ ǎȅƴǘŜǘƛȊƻǾłƴȅ ŀ ǎƻǳőŀǎƴŠ ƧƛƴŞ őłǎǘƛ ǎǘłƭŜ ȊŀƴƛƪŀƧƝΣ ƳƻƘƻǳ ǎŜ ǾȊłƧŜƳƴŠ ǎǇƻƧƻǾŀǘ ŀ ƻǇŠǘ ƻŘŘŠƭƻǾŀǘΥ ŎȅǘƻǎƪŜƭŜǘ 

ǎǇƻƧǳƧŜ ƻǊƎŀƴŜƭȅ ŀ ǇƭŀȊƳŀǘƛŎƪƻǳ ƳŜƳōǊłƴǳΣ ŦƛȄǳƧŜ ǘǾŀǊ ōǳƶƪȅ ƛ ǇƻȊƛŎƛ ƻǊƎŀƴŜƭ ŀ ǾȅǘǾłǌƝ ǇƻŘƪƭŀŘ ǇǊƻ ȊƳŠƴȅ ǘǾŀǊǳ ōǳƶƪȅ ŀ 

ǇǌƝǇŀŘƴŠ ƛ ƧŜƧƝ ŀƪǘƛǾƴƝ ǇƻƘȅōΦ 

 

.¦b=2b; a9a.w#b¸ 

tƭŀȊƳŀǘƛŎƪł ƳŜƳōǊłƴŀ 

tƭŀȊƳŀǘƛŎƪƻǳ ƳŜƳōǊłƴƻǳ ǊƻȊǳƳłƳŜ ǎǘǊǳƪǘǳǊǳ ȊŀƧƛǑǙǳƧƝŎƝ ƛƴǘŜƎǊƛǘǳ ōǳƶƪȅ Ƨŀƪƻ ȊłƪƭŀŘƴƝ ƧŜŘƴƻǘƪȅ ǘƪłƴŠ ƻƘǊŀƴƛőŜƴƝƳ ǘŠƭŀ 

ǘŞǘƻ ōǳƶƪȅ ǾőŜǘƴŠ ƧŜƧƝŎƘ ǾȇōŠȌƪǻΦ 5ƻ ȊƴŀőƴŞ ƳƝǊȅ ōǳƶƪǳ ŎƘǊłƴƝ ǇǌŜŘ ȊŜǾƴƝƳƛ ǾƭƛǾȅ ŀ ǇƻŘƝƭƝ ǎŜ ƛ ƴŀ ȊŀŎƘƻǾłƴƝ ƧŜƧƝƘƻ ǘǾŀǊǳΦ 

aŜƳōǊłƴŀ ƧŜ ǘŜƪǳǘł ŀ ƴŜƳł ǇǊƻǘƻ ǊƛƎƛŘƴƝ ŎƘŀǊŀƪǘŜǊΦ ½ ŦǳƴƪőƴƝƘƻ ƛ ƳƻǊŦƻƭƻƎƛŎƪŞƘƻ ƘƭŜŘƛǎƪŀ ǇǌŜŘǎǘŀǾǳƧŜ ƧŜŘƴǳ 

z ƴŜƧŘǻƭŜȌƛǘŠƧǑƝŎƘ ōǳƴŠőƴȇŎƘ ƻǊƎŀƴŜƭΦ IǊŀƧŜ ǾŜƭƳƛ ǾȇȊƴŀƳƴƻǳ Ǌƻƭƛ Ǉǌƛ ǳŘǊȌƻǾłƴƝ ƛƴǘǊŀŎŜƭǳƭłǊƴƝƘƻ ǇǊƻǎǘǌŜŘƝ ƛ Ǉǌƛ ǊŜƎǳƭŀŎƛ 

ǎƭƻȌŜƴƝ ŜȄǘǊŀŎŜƭǳƭłǊƴƝ ǘŜƪǳǘƛƴȅΦ 

 

½łƪƭŀŘƴƝ ƳŀǘǊƛȄ ǇƭŀȊƳŀǘƛŎƪŞ ƳŜƳōǊłƴȅ ǘǾƻǌƝ ƭƛǇƛŘȅ ς ǇǌŜŘŜǾǑƝƳ ŦƻǎŦƻƭƛǇƛŘȅ όŦƻǎŦŀǘƛŘȅƭŎƘƻƭƛƴύΣ ƎƭȅƪƻƭƛǇƛŘȅ ŀ ŎƘƻƭŜǎǘŜǊƻƭΦ 

V ōǳƴŠőƴŞ ŘǾƻǳǾǊǎǘǾŠ Ƨǎƻǳ ƘȅŘǊƻŦƛƭƴƝ őłǎǘƛ ƳƻƭŜƪǳƭ ƭƛǇƛŘǻ όαǇƻƭłǊƴƝ ƘƭŀǾƛőƪȅάύ ƻǊƛŜƴǘƻǾłƴȅ ǾƴŠΦ bŀ ƘƭŀǾƛőƪȅ ǎŜ ŘłƭŜ ǾłȌƝ 

ƎƭȅƪƻƭƛǇƛŘȅ ŀ ƻƭƛƎƻǎŀŎƘŀǊƛŘȅΦ IȅŘǊƻŦƻōƴƝ őłǎǘƛ ƳƻƭŜƪǳƭ ƭƛǇƛŘǻ ǾȅǘǾłǌƝ ŘǾŀ ƘȅŘǊƻƪŀǊōƻƴƻǾŞ ǌŜǘŠȊŎŜ ŀ ƻǊƛŜƴǘǳƧƝ ǎŜ ŘƻǾƴƛǘǌΦ ¢ŀǘƻ 

ǾƴƛǘǌƴƝ őłǎǘ ƭƛǇƛŘƻǾŞ ŘǾƻǳǾǊǎǘǾȅ ōȇǾł ƻȊƴŀőƻǾłƴŀ Ƨŀƪƻ ǘȊǾΦ αƻƭŜƧƻǾł ŦłȊŜάΦ /ƘƻƭŜǎǘŜǊƻƭ ƳƧΦ ǊŜƎǳƭǳƧŜ όǊŜŘǳƪǳƧŜύ ŦƭǳƛŘƛǘǳ 

membrłƴȅΦ 

 

tǊƻǘŜƛƴȅ ƴŜǘǾƻǌƝ ǇƻǳȊŜ ǇƻǾǊŎƘ ǇƭŀȊƳŀǘƛŎƪŞ ƳŜƳōǊłƴȅΣ ŀƭŜ Ƨǎƻǳ Řƻ ƭƛǇƛŘƻǾŞ ǾǊǎǘǾȅ ǘŞȌ ȊŀƴƻǌŜƴȅΦ IȅŘǊƻŦƛƭƴƝ ƪƻƴŎŜ ǇǊƻǘŜƛƴǻ 

ƳŀƧƝ ƻǊƛŜƴǘŀŎƛ ǎƘƻŘƴƻǳ ǎŜ ǎǘŜƧƴƻǳ őłǎǘƝ ƳƻƭŜƪǳƭȅ ƭƛǇƛŘǻΣ ǘŜŘȅ ǾƴŠ ƴŀ ǇƻǾǊŎƘ ƳŜƳōǊłƴȅΦ ½ŀǎǘƻǳǇŜƴƝ ǇǊƻǘŜƛƴǻ 

v ǇƭŀȊƳŀǘƛŎƪȇŎƘ ƳŜƳōǊłƴłŎƘ ǎŜ ǾȇǊŀȊƴŠ ƭƛǑƝ ǇƻŘƭŜ ǘȅǇǳ ǘƪłƴŠ ƛ ōǳƶƪȅ ŀ őƛƴƝ ǇǌƛōƭƛȌƴŠ нр ς тр҈ ƘƳƻǘƴƻǎǘƛ ƳŜƳōǊłƴȅΦ 

tǊƻǘŜƛƴȅ ǇǌŜŘǎǘŀǾǳƧƝ ǎǘǊǳƪǘǳǊłƭƴƝ ȊłƪƭŀŘ ƛƻƴǘƻǾȇŎƘ ƪŀƴłƭǻ ŀ ŀƪǾŀǇƻǊƛƴǻ ŀ ȊŀƧƛǑǙǳƧƝ ŦŀŎƛƭƛǘƻǾŀƴƻǳ ŘƛŦǳȊƛ ƛ ŀƪǘƛǾƴƝ ǘǊŀƴǎǇƻǊǘ ƭłǘŜƪ 

ǇǌŜǎ ƳŜƳōǊłƴǳΦ tǊƻǘŜƛƴȅ ƻōǎŀȌŜƴŞ Ǿ pƭŀȊƳŀǘƛŎƪŞ ƳŜƳōǊłƴŠ ǘǾƻǌƝ ǊƻǾƴŠȌ ƧŜŘƴǳ ȊŜ ȊłƪƭŀŘƴƝŎƘ ǎƭƻȌŜƪ ǊŜŎŜǇǘƻǊƻǾȇŎƘ 

ǎȅǎǘŞƳǻΦ 

 

5ȅƴŀƳƛŎƪŞ ȊƳŠƴȅ ǇǊƻōƝƘŀƧƝŎƝ Ǿ ƳŜƳōǊłƴŠ ŘƻƪǳƳŜƴǘǳƧŜ ǘȊǾΦ αƳƻŘŜƭ ǘŜƪǳǘŞ ƳƻȊŀƛƪȅά. 

 

V ƴŠƳ ǾȅǘǾłǌƝ ƳŜƳōǊłƴǳ ǘŜƪǳǘł ŦłȊŜ ƭƛǇƛŘǻ ǎ ƳƻȊŀƛƪƻǾƛǘŠ ȊŀōǳŘƻǾŀƴȇƳƛ ƎƭƻōǳƭłǊƴƝƳƛ ǇǊƻǘŜƛƴȅΦ ¢ȅǘƻ ǇǊƻǘŜƛƴȅΣ ƧŜƧƛŎƘȌ őłǎǘ ƧŜ 

ƭƻƪŀƭƛȊƻǾłƴŀ ƴŀ ǇƻǾǊŎƘǳ ǘŜƪǳǘŞ ƭƛǇƛŘƻǾŞ ƳŀǘǊƛȄ όǇŜǊƛŦŜǊƴƝ ǇǊƻǘŜƛƴȅύ ŀ őłǎǘ ƳŜƳōǊłƴƻǳ ǇǊƻǎǘǳǇǳƧŜ όƛƴǘŜƎǊłƭƴƝ ǇǊƻǘŜƛƴȅ), jsou 

őŀǎǘƻ Ǿ ǊłƳŎƛ ƳŜƳōǊłƴȅ ǾȅǎƻŎŜ ƳƻōƛƭƴƝΦ ¢ƻ ǾǑŀƪ ǇƭŀǘƝ ƧŜƴ ǇǊƻ őłǎǘ Ȋ ƴƛŎƘΦ yŀŘǳ ǇǊƻǘŜƛƴǻ ŦƛȄǳƧŜ ƴŀ ƳƝǎǘŠ ŎȅǘƻǎƪŜƭŜǘ ƴŜōƻ 

tight junctionsΣ ŎƻȌ ƳƧΦ ŘłǾł ǇƻŘƪƭŀŘ ŦǳƴƪőƴƝ ǇƻƭŀǊƛȊŀŎƛ ƳŜƳōǊłƴȅΦ 

 

YǊƻƳŠ ȊłƪƭŀŘƴƝ ƭƛǇƛŘƻǇǊƻǘŜƛƴƻǾŞ ǎǘǊǳƪǘǳǊȅ ƳŜƳōǊłƴȅ ōȇǾł ƪ ǘȊǾΦ ǑƛǊǑƝ ƳŜƳōǊłƴŠ ǇƻőƝǘłƴ ƧŜǑǘŠ αǇƭłǑǙ ƳŜƳōǊłƴȅ 

όƎƭȅƪƻƪŀƭȅȄύάΦ ¢Ŝƴ ǇǌŜŘǎǘŀǾǳƧŜ ƪƻƳǇƭƛƪƻǾŀƴł ǎƝǙ ƳƻƭŜƪǳƭ ƻƭƛƎƻǎŀŎƘŀǊƛŘǻΣ ƎƭȅƪƻƭƛǇƛŘǻ ŀ ƎƭȅƪƻǇǊƻǘŜƛƴǻΣ ƪǘŜǊƻǳ ƪƻǾŀƭŜƴǘƴƝ 

ǾŀȊōȅ ǎǇƻƧǳƧƝ ǎŜ ȊłƪƭŀŘƴƝ ǎǘǊǳƪǘǳǊƻǳ ǇƭŀȊƳŀǘƛŎƪŞ ƳŜƳōǊłƴȅΦ 

 

C¦bY/9 9¦Y!w¸h¢bN .¦dY¸ 

IƭŀǾƴƝƳƛ ŦǳƴƪŎŜƳƛ ŜǳƪŀǊȅƻǘƴƝ ōǳƶƪȅ Ƨǎƻǳ ǇǌƝƧŜƳΣ ǾŜŘŜƴƝ ŀ ǾȇŘŜƧ ƭłǘŜƪΣ ƳŜǘŀōƻƭƛǎƳǳǎΣ ŘǊłȌŘƛǾƻǎǘ ŀ ǇƻƘȅōΣ Ǌǻǎǘ ŀ 

ǊƻȊƳƴƻȌƻǾłƴƝ ŀ ǊŜƎǳƭŀŎŜ όǌƝȊŜƴƝύ ōǳƴŠőƴȇŎƘ ǇƻŎƘƻŘǻΦ 

 

 



22. .¦b=2bº /¸Y[¦{Σ W9Ih w9D¦[!/9 ! thw¦/I¸ 

 
.¦b92bº /¸Y[¦{ 

.ǳƴŠőƴȇ Ŏȅƪƭǳǎ ƧŜ ǎƭŜŘ ŘŠƧǻΣ ƪǘŜǊȇƳƛ ǾŠǘǑƛƴŀ ōǳƴŠƪ ƻǇŀƪƻǾŀƴŠ ǇǊƻŎƘłȊƝ ƻŘ ƳƛǘƽȊȅ ƪ ƳƛǘƽȊŜΦ YǊƻƳŠ ǾƭŀǎǘƴƝƘƻ ƳƛǘƻǘƛŎƪŞƘƻ 

ŘŠƭŜƴƝΣ ǎŜǘǊǾłǾł ōǳƶƪŀ ǾŜ ȊŘłƴƭƛǾŞ ƴŜőƛƴƴƻǎǘƛ ς v ƻǇǘƛŎƪȅ ƪƭƛŘƻǾŞ ŦłȊƛΣ ǘȊǾΦ ƛƴǘŜǊŦłȊƛΦ V ǘƻƳǘƻ ƻōŘƻōƝ ƧŜ Ǿ ōǳƶŎŜ 

ǊƻȊǇƻȊƴŀǘŜƭƴŞ ƧłŘǊƻ ǎ jeŘƴƝƳ ƴŜōƻ ǾƝŎŜ ƧŀŘŞǊƪȅΦ hōǎŀƘŜƳ ƧłŘǊŀ ƧŜ ƧŜƳƴŠ ȊǊƴƛǘȇ ƳŀǘŜǊƛłƭ ς chromatinΣ ƪǘŜǊȇ ǇǌŜŘǎǘŀǾǳƧŜ 

ȊŜƧƳŞƴŀ ŘŜǎǇƛǊŀƭƛȊƻǾŀƴƻǳ 5b! ŎƘǊƻƳƻǎƻƳǻΦ 5Şƭƪŀ ǘǊǾłƴƝ ōǳƴŠőƴŞƘƻ Ŏȅƪƭǳ ƳǻȌŜ ōȇǘ ǾŜƭƳƛ ǾŀǊƛŀōƛƭƴƝΦ ½łǾƛǎƝ ƴŀ ƪƻƴƪǊŞǘƴƝƳ 

ǘȅǇǳ ōǳƴŠƪΣ ƴŀ ŀƪǘǳłƭƴƝ ǇƻǘǌŜōŠ ƻǊƎŀƴƛǎƳǳ ŀ ƴŀ ǊŜƎǳƭŀőƴƝŎƘ ǾƭƛǾŜŎƘΦ tǊǻƳŠǊƴł Řƻōŀ ǘǊǾłƴƝ ōǳƴŠőƴŞƘƻ Ŏȅƪƭǳ ǳ ǇǊŀǾƛŘŜƭƴŠ ǎŜ 

ŘŠƭƝŎƝŎƘ ōǳƴŠƪ ƧŜ ŀǎƛ 20-24 hodinΣ ǇǌƛőŜƳȌ ǾƭŀǎǘƴƝ ƳƛǘƽȊŀ ǘǊǾł ǇƻǳȊŜ м-2 hodiny. 

 

LƴǘŜǊŦłȊƛ ƳǻȌŜƳŜ ǊƻȊŘŠƭƛǘ Řƻ ƴŠƪƻƭƛƪŀ őłǎǘƝ ς ŦłȊŜ D1, S a G2. tƻ ǾȊƴƛƪǳ ƴƻǾŞ ōǳƶƪȅ ƳƛǘƻǘƛŎƪȇƳ ŘŠƭŜƴƝƳ ǾǎǘǳǇǳƧŜ ǘŀǘƻ ōǳƶƪŀ 

do G1-ŦłȊŜΦ /ƘǊƻƳƻǎƻƳȅ Ƨǎƻǳ ȊŘŜ ǘǾƻǌŜƴȅ jednou ŎƘǊƻƳŀǘƛŘƻǳΦ .ǳƶƪŀ Ǿ G1-ŦłȊƛ ǊƻǎǘŜ ŀ ǎȅƴǘŜǘƛȊǳƧŜ ǇǊƻǘŜƛƴȅ ŀ wb! ƳƻƭŜƪǳƭȅ 

ǇƻǘǌŜōƴŞ ǇǊƻ ŘŀƭǑƝ ǇǊǻōŠƘ ŎȅƪƭǳΦ ± ǘŞǘƻ ŦłȊƛ ōǳƶƪŀ ǎŜǘǊǾłǾł ǊǻȊƴŠ ŘƭƻǳƘƻǳ ŘƻōǳΣ ƻōǾȅƪƭŜ ƧŜ ǘƻ ƴŠƪƻƭƛƪ ƘƻŘƛƴΣ ƴŠƪŘȅ ŀƭŜ ƛ 

ƴŠƪƻƭƛƪ Řƴǻ ŀȌ ƳŠǎƝŎǻΦ 

 

½ǾƭłǑǘƴƝƳ ǇǌƝǇŀŘŜƳ Ƨǎƻǳ ōǳƶƪȅΣ ƪǘŜǊŞ ǎŜ ŘłƭŜ ƴŜŘŠƭƝ ŀ ȊǻǎǘłǾŀƧƝ Ǿ tzv. G0-ŦłȊƛΦ V ǘƻƳǘƻ ǎǘŀǾǳ ōǳƶƪȅ ǎŜǘǊǾłǾŀƧƝ ōǳř 

ǇǌŜŎƘƻŘƴŠ όǇǌΦ ƘŜǇŀǘƻŎȅǘȅ ƴŜōƻ ƭȅƳŦƻŎȅǘȅύ ƴŜōƻ trvale όǇǌΦ ƴŜǳǊƻƴȅ ƴŜōƻ ǎǾŀƭƻǾŞ ōǳƶƪȅύΦ tƭƴŠ ŘƛŦŜǊŜƴŎƻǾŀƴŞ ōǳƶƪȅ 

ȊŀǎǘŀǾŜƴŞ ŘƻőŀǎƴŠ Ǿ G0-ŦłȊƛ ǎŜ ƳƻƘƻǳ ǾǊłǘƛǘ Řƻ D1-ŦłȊŜΣ ǇƻƪǳŘ ǘƻ ǾȅȌŀŘǳƧŜ ŀƪǘǳłƭƴƝ ǎǘŀǾ ƻǊƎŀƴƛǎƳǳ όƴŀǇǌΦ ǇƻǑƪƻȊŜƴƝ ƧŀǘŜǊ 

s ƴǳǘƴƻǎǘƝ ǊŜǇŀǊŀŎŜύΦ WŜƧƛŎƘ ǊŜƎǳƭŀőƴƝ ǎȅǎǘŞƳ ǎŜ ƻǇŠǘ ŀƪǘƛǾǳƧŜ ŀ ōǳƴŠőƴȇ Ŏȅƪƭǳǎ ƳǻȌŜ ǇƻƪǊŀőƻǾŀǘΦ bŜǳǊƻƴȅ ƴŜōƻ ǎǾŀƭƻǾŞ 

ōǳƶƪȅ ƴŀƻǇŀƪ ƳŀƧƝ ǊŜƎǳƭŀőƴƝ ǎȅǎǘŞƳ ōǳƴŠőƴŞƘƻ Ŏȅƪƭǳ όŎȅƪƭƛƴȅ ŀ /Řƪύ ǾȅǌŀȊŜƴ ǘǊǾŀƭŜ ŀ ƴŜƴƝ ǇǊƻ ƴŠ αŎŜǎǘȅ ȊǇłǘƪȅάΦ 

 

V S-ŦłȊƛ όǎȅƴǘŜǘƛŎƪł ŦłȊŜύ ǇǊƻōƝƘł replikace DNA. YŀȌŘȇ ŎƘǊƻƳƻǎƻƳ ǎŜ ǇƻǘŞ ǎƪƭłŘł ȊŜ dvou ƛŘŜƴǘƛŎƪȇŎƘ ǎŜǎǘŜǊǎƪȇŎƘ 

ŎƘǊƻƳŀǘƛŘΦ {ȅƴǘŞȊŀ 5b! ȊŀőƝƴł  Ǿ ƴŠƪǘŜǊȇŎƘ ǵǎŜŎƝŎƘ ƎŜƴƻƳǳ ƻǇƻȌŘŠƴŠΣ ǳ őƭƻǾŠƪŀ ƧŜ ǘȅǇƛŎƪł  ǇƻȊŘƴƝ ǊŜǇƭƛƪŀŎŜ 

ƛƴŀƪǘƛǾƻǾŀƴŞƘƻ ŎƘǊƻƳƻǎƻƳǳ ·Φ D2-ŦłȊŜ ƧŜ ƻōŘƻōƝ ŘŀƭǑƝƘƻ Ǌǻǎǘǳ ōǳƶƪȅ ŀ ǇƻƪǊŀőƻǾłƴƝ ǎȅƴǘŞȊȅ wb! ŀ ǇǊƻǘŜƛƴǻΦ D2-ŦłȊŜ ƧŜ 

ǇƻƳŠǊƴŠ ƪǊłǘƪł ŀ ƪƻƴőƝ ǾǎǘǳǇŜƳ Řƻ ǾƭŀǎǘƴƝ ƳƛǘƽȊȅΦ 

 

tǌŜŎƘƻŘ Ȋ ƧŜŘƴŞ ŦłȊŜ ōǳƴŠőƴŞƘƻ Ŏȅƪƭǳ Řƻ ŦłȊŜ ƴłǎƭŜŘǳƧƝŎƝ ƧŜ ǌƝȊŜƴ ǎȅǎǘŞƳŜƳ ƪƻƴǘǊƻƭƴƝŎƘ ōƻŘǻ ǎ ƧŜƧƛŎƘ ǎƭƻȌƛǘƻǳ 

ƳƴƻƘŀǎǘǳǇƶƻǾƻǳ ǊŜƎǳƭŀŎƝΦ 5ŀƭǑƝ ƪƻƴǘǊƻƭƴƝ ōƻŘȅ ȊŀƧƛǑǙǳƧƝ ƪƻƴǘǊƻƭǳ ƴŀŘ ǘǾƻǊōƻǳ ŀ ǎǇǊłǾƴƻǳ ŦǳƴƪŎƝ ŘŠƭƝŎƝƘƻ ǾǌŜǘŞƴƪŀΦ 

V ǇǊǻōŠƘǳ ōǳƴŠőƴŞƘƻ Ŏȅƪƭǳ ŘƻŎƘłȊƝ ǇǊŀǾƛŘŜƭƴŠ ƪŜ ǎǘǌƝŘłƴƝ ǎǘŀǾǻΣ ƪŘȅ Ƨǎƻǳ ŎƘǊƻƳƻǎƻƳȅ ǘǾƻǌŜƴȅ jednou nebo ŘǾŠƳŀ 

ŎƘǊƻƳŀǘƛŘŀƳƛΦ ¢ƝƳ ƧŜ ȊŀƧƛǑǘŠƴƻ ȊŀŎƘƻǾłƴƝ ŘƛǇƭƻƛŘƴƝƘƻ Ǉƻőǘǳ ŎƘǊƻƳƻǎƻƳǻ Ǿ ŘŎŜǌƛƴȇŎƘ ōǳƶƪłŎƘ ŀ ȊłǊƻǾŜƶ ƧŜƧƛŎƘ ƛŘŜƴǘƛŎƪŞ 

ƎŜƴŜǘƛŎƪŞ ǾȇōŀǾȅΦ 

 

tǌŜƘƭŜŘ Ǉƻőǘǳ ŎƘǊƻƳƻǎƻƳǻ ŀ ŎƘǊƻƳŀǘƛŘ Ǿ jedƴƻǘƭƛǾȇŎƘ ƻōŘƻōƝŎƘ ōǳƴŠőƴŞƘƻ Ŏȅƪƭǳ Υ 

CłȊŜ ōǳƴŠőƴŞƘƻ Ŏȅƪƭǳ tƻőŜǘ ŎƘǊƻƳƻǎƻƳǻ tƻőŜǘ ŎƘǊƻƳŀǘƛŘ 

G1-ŦłȊŜ 2n 2n 

S-ŦłȊŜ 2n нƴ Ҧ пƴ 

G2-ŦłȊŜ 2n 4n 

ǇǊƻŦłȊŜ 2n 4n 

ǘŜƭƻŦłȊŜ όŘŎŜǌƛƴƴŞ ƧłŘǊƻ 2n 2n 

 

yN5N/N {¸{¢;a .¦b=2b;Ih /¸Y[¦ 

.ǳƴŠőƴł ǇǊƻƭƛŦŜǊŀŎŜ ȊłǾƛǎƝ ƴŀ ǇǻǎƻōŜƴƝ ǊǻȊƴȇŎƘ ǾƴŠƧǑƝŎƘ ƛ ǾƴƛǘǌƴƝŎƘ őƛƴƛǘŜƭǻΦ yƝŘƝŎƝ ǎȅǎǘŞƳ ōǳƴŠőƴŞƘƻ Ŏȅƪƭǳ ȊŀƧƛǑǙǳƧŜ ŀ 

ƪƻƻǊŘƛƴǳƧŜ ŎȅƪƭƛŎƪȅ ǎŜ ƻǇŀƪǳƧƝŎƝ ōƛƻŎƘŜƳƛŎƪŞ ǊŜŀƪŎŜΣ ƪǘŜǊŞ ǾŜŘƻǳ ƪ replikaci DNA, duplikaci ŎƘǊƻƳŀǘƛŘ ŀ ƧŜƧƛŎƘ ƴłǎƭŜŘƴŞ 

segregaci Řƻ ŘŎŜǌƛƴƴȇŎƘ ōǳƴŠƪΦ YƻƻǊŘƛƴǳƧŜ ǾȅǾłȌŜƴƻǎǘ ǎǘƛƳǳƭŀŎŜ ŀ ƛƴƘƛōƛŎŜ ǇǊƻƭƛŦŜǊŀŎŜΦ tƻŘǎǘŀǘƻǳ ǊŜƎǳƭŀŎŜ ƧŜ ǾȊłƧŜƳƴł 

ƛƴǘŜǊŀƪŎŜ ǎǇŜŎƛŦƛŎƪȇŎƘ ǇǊƻǘŜƛƴǻΦ 

±Ŝ ǎǘŀƴŘŀǊŘƴŠ ǇǊƻōƝƘŀƧƝŎƝƳ ōǳƴŠőƴŞƳ Ŏȅƪƭǳ ƧŜ ǊŜƎǳƭŀŎŜ ōǳƴŠőƴŞ ǇǊƻƭƛŦŜǊŀŎŜ ȊŀƧƛǑǘŠƴŀ ǇǌŜŘŜǾǑƝƳ ȊŀǎǘŀǾŜƴƝƳ Ŏȅƪƭǳ ǾŜ 

ǎǇŜŎƛŦƛŎƪŞƳ ǵǎŜƪǳ D1 ŦłȊŜΣ ǇǌƝǇŀŘƴŠ D2 ŦłȊƛΣ Ǿ tzv. ƪƻƴǘǊƻƭƴƝŎƘ ōƻŘŜŎƘΦ 

 

о ƪƻƴǘǊƻƭƴƝ ōƻŘȅ 

¶ G1 / S ς ōƭƻƪłŘŀ ōǳƴŠőƴŞƘƻ ŎȅƪƭǳΣ Ƨǎƻǳ-ƭƛ ōǳƴŠőƴȇ Ǌǻǎǘ ƴŜōƻ ƻƪƻƭƴƝ ǇƻŘƳƝƴƪȅ ƴŜǇǌƝȊƴƛǾŞ ǇǊƻ ŘŀƭǑƝ ŘŠƭŜƴƝΤ  

¶ G2 / M ς ȊŀǎǘŀǾŜƴƝ ōǳƴŠőƴŞƘƻ ŎȅƪƭǳΣ ƴŜƴƝ-ƭƛ ŘƻƪƻƴőŜƴŀ ǊŜǇƭƛƪŀŎŜ 5b! ŜǾŜƴǘΦ ƧŜ-ƭƛ 5b! ǇƻǑƪƻȊŜƴŀΤ  

¶ M / G1 ς ƴŀ ǇǌŜŎƘƻŘǳ ƳŜǘŀŦłȊŜκŀƴŀŦłȊŜΣ ȊŀǎǘŀǾŜƴƝΣ ƴŜƧǎƻǳ-ƭƛ ŎƘǊƻƳƻȊƻƳȅ ǌłŘƴŠ ǇǌƛǇŜǾƴŠƴȅ ƪ ƳƛǘƻǘƛŎƪŞƳǳ 

ǾǌŜǘŞƴƪǳΦ 

 



¢ŜǇǊǾŜ Ǉƻ ǇǌŜƪƻƴłƴƝ ƪƻƴǘǊƻƭƴƝŎƘ ōƻŘǻ ǎŜ ōǳƴŠőƴȇ Ŏȅƪƭǳǎ ǇǌŜǎƻǳǾł Řƻ ŘŀƭǑƝ ŦłȊŜΦ bŀ ȊŀǎǘŀǾŜƴƝ Ŏȅƪƭǳ Ǿ ƪƻƴǘǊƻƭƴƝŎƘ ōƻŘŜŎƘ 

v G1, G2 ŀ a ǎŜ ǇƻŘƝƭŜƧƝ ŜƴŘƻƎŜƴƴƝ ōǳƴŠőƴŞ ŦŀƪǘƻǊȅΦ WŜ ǘƻ ƧŜŘƴŀƪ ŘǻǎƭŜŘŜƪ ȊǇŠǘƴŞ ǾŀȊōȅ ƳŜȊƛ ǇƻŎƘƻŘȅ ƴŀ ƳƻƭŜƪǳƭłǊƴƝ 

ǵǊƻǾƴƛΣ ƪǘŜǊŞ ōǊłƴƝ ǌƝŘƝŎƝƳǳ ǎȅǎǘŞƳǳ Ǿ ƴŀǾƻȊŜƴƝ ƴłǎƭŜŘǳƧƝŎƝŎƘ ǊŜŀƪŎƝ ŘƻǎǳŘ ǇǌŜŘŎƘƻȊƝ  ǊŜŀƪŎŜ ƴŜōȅƭȅ ǳƪƻƴőŜƴȅΦ tǌƝƪƭŀŘŜƳ 

ƳǻȌŜ ōȇǘ ȊŀǎǘŀǾŜƴƝ Ŏȅƪƭǳ Ǿ G2 ŦłȊƛ ǇƻƪǳŘ ƴŜōȅƭŀ ǳƪƻƴőŜƴŀ ǊŜǇƭƛƪŀŎŜ 5b!Φ bŜōƻ ƧŘŜ ƻ ƻŘŜȊǾǳ ƴŀ ǇƻǊǳǑŜƴƝ ōǳƴŠőƴȇŎƘ 

ǎǘǊǳƪǘǳǊ Ƨŀƪƻ ƧŜ ǇƻǑƪƻȊŜƴƝ 5b!Σ ƴŜǎǇǊłǾƴŞ ǾȅǘǾƻǌŜƴƝ ƳƛǘƻǘƛŎƪŞƘƻ ǾǌŜǘŞƴƪŀ ŀ ƴŜōƻ ǑǇŀǘƴŞ ƴŀǇƻƧŜƴƝ ŎƘǊƻƳƻǎƻƳǻ 

k ǾǌŜǘŞƴƪǻƳΦ 

 

5Şƭƪŀ ōǳƴŠőƴŞƘƻ Ŏȅƪƭǳ ǇǌŜŘŜǾǑƝƳ ƻǾƭƛǾƶǳƧŜ ȊŀǎǘŀǾŜƴƝ ōǳƴŠőƴŞƘƻ Ŏȅƪƭǳ Ǿ ƪƻƴǘǊƻƭƴƝƳ ōƻŘŠ D1. bŀ ǇƻȊŀǎǘŀǾŜƴƝ Ŏȅƪƭǳ Ǿ tomto 

ƪƻƴǘǊƻƭƴƝƳ ōƻŘŠ ǎŜ ǇƻŘƝƭŜƧƝ ǊǻȊƴŞ ŦŀƪǘƻǊȅ ǇƻŘƳƝƴŠƴŞ ǎƛƎƴłƭȅΣ ƪǘŜǊŞ ǇǌƛŎƘłȊŜƧƝ ȊŜƧƳŞƴŀ Ȋ ǾƴŠƧǑƝƘƻ ǇǊƻǎǘǌŜŘƝ ōǳƶƪȅΦ tǊƻ 

ǇǌŜƪƻƴłƴƝ ƪƻƴǘǊƻƭƴƝƘƻ ōƻŘǳ D1 ƧŜ ƴŜȊōȅǘƴł ǇǌƝǘƻƳƴƻǎǘ ǊǻǎǘƻǾȇŎƘ ŦŀƪǘƻǊǻ όǘȊǾΦ ƳƛǘƻƎŜƴǻύΦ tƻƪǳŘ ǾǑŀƪ ōǳƴŠőƴȇ Ŏȅƪƭǳǎ 

ǾǎǘƻǳǇƝ Řƻ { ŦłȊŜΣ ƳǻȌŜ ōȇǘ ŘƻƪƻƴőŜƴ ƛ ōŜȊ ƴƛŎƘΦ 

 

мΦ twh¢9Lb¸ yN5N/NIh {¸{¢;a¦ ! W9WL/I D9b9¢L/Y# LbChwa!/9 

/ȅƪƭƛƴȅ ŀ ƴŀ ŎȅƪƭƛƴŜŎƘ ȊłǾƛǎƭŞ ǇǊƻǘŜƛƴƪƛƴŀǎȅ (Cyclin-Dependent Protein Kinases; Cdk-proteinkinasy) jsou pǊƻǘŜƛƴȅΣ ƪǘŜǊŞ 

Ƨǎƻǳ ǎƻǳőłǎǘƝ ǌƝŘƝŎƝƘƻ ǎȅǎǘŞƳǳ ōǳƴŠőƴŞƘƻ ŎȅƪƭǳΦ WŘŜ ƻ ŜƴȊȅƳȅΣ ƪǘŜǊŞ ƪŀǘŀƭȅȊǳƧƝ ŦƻǎŦƻǊȅƭŀŎƛ ƧƛƴȇŎƘ ǇǊƻǘŜƛƴǻΦ ±ȅǎƪȅǘǳƧƝ ǎŜ ōǳř 

v ƛƴŀƪǘƛǾƴƝ ŦƻǊƳŠ ŀ ƴŜōƻ ǾŜ ŦƻǊƳŠ ŀƪǘƛǾƴƝΣ ƪǘŜǊł ƧŜ ȊłǾƛǎƭł ƴŀ ǾŀȊōŠ ǎ ŘŀƭǑƝƳƛ ƳƻƭŜƪǳƭŀƳƛΣ ƪǘŜǊŞ /Řƪ ǇǊƻǘŜƛƴȅ ŦƻǎŦƻǊȅƭǳƧƝΦ ¦ 

ǾȅǑǑƝŎƘ ȌƛǾƻőƛŎƘǻ ƧŜ ŘƻǎǳŘ ȊƴłƳƻ у ŎȅƪƭƛƴǻΣ ƪǘŜǊŞ Ƨǎƻǳ ȊƴŀőŜƴȅ A,B,C,D,E,F,G a H. tǊƻ ƧŜŘƴƻǘƭƛǾŞ ŦłȊŜ ōǳƴŠőƴŞƘƻ Ŏȅƪƭǳ ƧŜ 

ŎƘŀǊŀƪǘŜǊƛǎǘƛŎƪł ǇǌƝǘƻƳƴƻǎǘ ǳǊőƛǘȇŎƘ ǘȅǇǻ ŎȅƪƭƛƴǻΦ 

 

V ōǳƶƪłŎƘ ƻōǊŀǘƭƻǾŎǻ ƧŜ ȊƴłƳƻ т ǘȅǇǻ /Řƪ-proteinkinas. WŜŘƴƻǘƭƛǾŞ /Řƪ ǇǊƻǘŜƛƴȅ ǾȅƪŀȊǳƧƝ ǇƻƴŠƪǳŘ ƻŘƭƛǑƴŞ ŦǳƴƪŎŜ 

v ȊłǾƛǎƭƻǎǘƛ ƴŀ ŦłȊƝŎƘ ōǳƴŠőƴŞƘƻ ŎȅƪƭǳΦ /Řƪ ǇǊƻǘŜƛƴƪƛƴŀǎȅ ŦƻǎŦƻǊȅƭǳƧƝ seriny a threoniny ŎƝƭƻǾȇŎƘ ǇǊƻǘŜƛƴǻΣ ŀƭŜ ƧŜŘƛƴŠ ǇƻƪǳŘ 

Cdk-ƪƛƴŀǎȅ ǘǾƻǌƝ ƪƻƳǇƭŜȄ ǎ cykliny. /ȅƪƭƛŎƪŞ ƴŀǾłȊłƴƝ ŀ ƻŘǇƻƧŜƴƝ ƧŜŘƴƻǘƭƛǾȇŎƘ ǘȅǇǻ Ŏȅƪƭƛƴǻ ƻŘ /Řƪ ƳƻƭŜƪǳƭ ŀ ƧŜƧƛŎƘ ƴłǎƭŜŘƴł 

ŘŜƎǊŀŘŀŎŜ ƧŜ ƘƭŀǾƴƝ ǊŜŀƪŎŜΣ ƪǘŜǊł ǳƳƻȌƶǳƧŜ ƴŀǾƻȊŜƴƝ ǇƻǎǘǳǇƴȇŎƘ ǇƻŎƘƻŘǻ ōǳƴŠőƴŞƘƻ ŎȅƪƭǳΦ ̈ őƛƴƴƻǎǘ /Řƪ-proteinkinas 

ǘŜŘȅ ȊłǾƛǎƝ ƴŀ ƧŜƧƛŎƘ ǎǇƻƧŜƴƝ ǎ ŎȅƪƭƛƴȅΦ .ŜȊ ǘŞǘƻ ǾŀȊōȅ Ƨǎƻǳ /Řƪ ƳƻƭŜƪǳƭȅ ƛƴŀƪǘƛǾƴƝΦ 5łƭŜ ƧŜ ǇǻǎƻōŜƴƝ ƳƻƭŜƪǳƭ /Řk 

ǇƻŘǇƻǊƻǾłƴƻ ǾŀȊōƻǳ ǎ PCNA όtǊƻƭƛŦŜǊŀǘƛƴƎ /Ŝƭƭ bǳŎƭŜŀǊ !ƴǘƛƎŜƴύ ŀ ƛƴƘƛōƻǾłƴƻ ǇǻǎƻōŜƴƝƳ ƛƴƘƛōƛǘƻǊǻ ǇǊƻǘŜƛƴƪƛƴŀǎΦ 

 

нΦ C!Y¢hw¸ LbIL.¦WN/N twh[LC9w!/L .¦b=Y 

tǌƝƳł ƛƴƘƛōƛŎŜ ǇǊƻǘŜƛƴƪƛƴŀǎ ƧŜ ǾȅǾƻƭłƴŀ ƴŀǇǌƝƪƭŀŘ ǇǊƻŘǳƪǘȅ ǘǳƳƻǊ-ǎǳǇǊŜǎƻǊƻǾȇŎƘ ƎŜƴǻΣ ǘƧΦ proteiny p15, p16, p21, p27. 

½ǾȇǑŜƴł ƘƭŀŘƛƴŀ ƛƴƘƛōƛǘƻǊǻ /Řƪ ǇǊƻǘŜƛƴƪƛƴŀǎ ƧŜ ǘŀƪ ƧŜŘƴƝƳ Ȋ ǊŜƎǳƭŀőƴƝŎƘ ƳŜŎƘŀƴƛǎƳǻΣ ƪǘŜǊȇ ǾŜŘŜ ƪ ȊŀǎǘŀǾŜƴƝ ōǳƴŠőƴŞƘƻ 

Ŏȅƪƭǳ ǾŜ ŦłȊƛ D1. bŀǇǌƝƪƭŀŘ ǊǻǎǘƻǾȇƳ ŦŀƪǘƻǊŜƳ TGF-beta ƧŜ ǊŜƎǳƭƻǾłƴŀ ǘǊŀƴǎƪǊƛǇŎŜ ǘǳƳƻǊ-ǎǳǇǊŜǎƻǊƻǾŞƘƻ ƎŜƴǳ INK4 

(Inhibitor Protein Kinase4). 

 

¢ǊŀƴǎƪǊƛǇŎŜ ƎŜƴǳ LbYп Ƴł ŘǾŠ ƳƻȌƴŞ ǾŀǊƛŀƴǘȅ ŀ ǘŀƪ ǾȊƴƛƪŀƧƝ ŘǾŀ ǘǊŀƴǎƪǊƛǇǘȅΤ ƧŜŘŜƴ ǇǊƻ ǎȅƴǘŞȊǳ ǇǊƻǘŜƛƴǳ p15 (transkript 

LbYп.ύ ŀ ŘǊǳƘȇ ǇǊƻ p16 (transkript INK4A). Oba proteiny jsou inhibitory CdksΣ ƪǘŜǊŞ ǎŜ ǇƻŘƝƭŜƧƝ ƴŀ ǇǊǻōŠƘǳ D1 ŦłȊŜΤ  Ǉм5 

inhibuje Cdk4, ȊŀǘƝƳŎƻ Ǉмс ƛƴƘƛōǳƧŜ Cdk2, Cdk4 a Cdk6. 

 

wǻǎǘƻǾȇƳ ŦŀƪǘƻǊŜƳ TGF-beta ƧŜ ǊŜƎǳƭƻǾłƴŀ ǘŞȌ ǎȅƴǘŞȊŀ proteinu p27. Je to produkt genu KIP (Kinase Interacted Protein), 

ƪǘŜǊȇ ƧŜ ŀǎƻŎƛƻǾłƴ ƧŜŘƴŀƪ ǎ ƛƴƘƛōƛőƴƝƳ ǵőƛƴƪŜƳ ƴŀ ōǳƴŠőƴƻǳ ǇǊƻƭƛŦŜǊŀŎƛΣ ŀƭŜ ǘŞȌ s ǾƭƛǾŜƳ ƴŀ ǘŜǊƳƛƴłƭƴƝ ŘƛŦŜǊŜƴŎƛŀŎƛ 

ƴŠƪǘŜǊȇŎƘ ǘƪłƴƝΦ YƻƴǘŀƪǘƴƝ ƛƴƘƛōƛŎŜ ǾȅǾƻƭŀƴł ǾȊłƧŜƳƴȇƳ ŘƻǘȅƪŜƳ ōǳƴŠƪ ǾŜŘŜ ƪŜ ȊǾȇǑŜƴƝ ƘƭŀŘƛƴȅ ǇǊƻǘŜƛƴǳ ǇнтΣ ƪǘŜǊȇ ǎŜ 

ƴłǎƭŜŘƴŠ ǇƻŘƝƭƝ ƴŀ ȊłǎǘŀǾŠ ōǳƴŠőƴŞƘƻ ŎȅƪƭǳΦ LƴƘƛōƛőƴƝ ǵőƛƴŜƪ Ǉнт ƧŜ ǳƴƛǾŜǊȊłƭƴŠƧǑƝ ƴŜȌ ǵőƛƴŜƪ ǇǊƻǘŜƛƴǻ p15, p16 a p21. 

Protein p27 ǎŜ ǾłȌŜ ƴŀ ǾǑŜŎƘƴȅ ƪƻƳǇƭŜȄȅ Ŏȅƪƭƛƴǻ ŀ ǎ cyklin-ŘŜǇŜƴŘŜƴǘƴƝƳƛ ƪƛƴŀǎŀƳƛΣ ŀ ǇǊƻǘƻ ƻǾƭƛǾƶǳƧŜ ǇǊǻōŠƘ ǾǑŜŎƘ ŦłȊƝ 

ōǳƴŠőƴŞƘƻ ŎȅƪƭǳΦ 

 

LƴƘƛōƛőƴƝ ǵőƛƴŜƪ proteinu p21 na cyklin-ŘŜǇŜƴŘŜƴǘƴƝ ƪƛƴŀǎȅ ƧŜ ȊłǾƛǎƭȇ ƴŀ ŀƪǘƛǾƛǘŠ genu TP53Σ ƪǘŜǊȇ ǊŜŀƎǳƧŜ ƴŀ ǎǘłǊƴǳǘƝ ōǳƴŠƪ 

ƴŜōƻ ƴŀ ǇƻǑƪƻȊŜƴƝ 5b! ȊǾȇǑŜƴƝƳ ǘǊŀƴǎƪǊƛǇőƴƝ ŀƪǘƛǾƛǘȅΦ WŜƘƻ ǇǊƻŘǳƪǘ protein p53 ƧŜΣ ƪǊƻƳŠ ƧƛƴȇŎƘ ǵőƛƴƪǻΣ ǘǊŀƴǎƪǊƛǇőƴƝƳ 

faktorem genu CIP/WAF1 (Cyklin-dependenet Inhibitor Protein kinase/Wild-type p53 dependent growth Arrest Factor), 

ƪǘŜǊȇ ƪƽŘǳƧŜ protein p21 

- ǘŀǘƻ ōƝƭƪƻǾƛƴŀ ǇƻǘƭŀőǳƧŜ ŀƪǘƛǾƛǘǳ ƪƻƳǇƭŜȄǻ Ŏȅƪƭƛƴ ŀ /ŘƪΦ 

 

Tumor-ǎǳǇǊŜǎƻǊƻǾŞ ƎŜƴȅ ƪƽŘǳƧƝ ǇǊƻǘŜƛƴȅΣ ƪǘŜǊŞ ǎŜ ƳƻƘƻǳ ǳǇƭŀǘƴƛǘ Ǉǌƛ ƛƴƘƛōƛŎƛ ǇǊƻƭƛŦŜǊŀŎŜ ŀ Ǌǻǎǘǳ ōǳƴŠƪ Ȋŀ ƴƻǊƳłƭƴƝŎƘ 

ŦȅȊƛƻƭƻƎƛŎƪȇŎƘ ǇƻŘƳƝƴŜƪΦ WŜƧƛŎƘ ȊǘǊłǘƻǾŞ ƳǳǘŀŎŜ ǎƻǳǾƛǎŜƧƝ ǎŜ ǾȊƴƛƪŜƳ ǊǻȊƴȇŎƘ ǘȅǇǻ ƴłŘƻǊǻΦ bŜƧƭŞǇŜ ƧŜ ǇǊƻȊƪƻǳƳłƴ ǾȊǘŀƘ 

ǇǊǻōŠƘǳ ōǳƴŠőƴŞƘƻ Ŏȅƪƭǳ ŀ ƎŜƴǻ Rb1 a TP53. Gen Rb1 ǎŜ ƴŀŎƘłȊƝ ƴŀ ŘƭƻǳƘŞƳ ǊŀƳŞƴƪǳ chromosomu 13 (13q1пύΦ WŜ ŀƪǘƛǾƴƝ 

ǘŞƳŠǌ ǾŜ ǾǑŜŎƘ ǎƻƳŀǘƛŎƪȇŎƘ ōǳƶƪłŎƘΦ WŜƘƻ ǇǊƻŘǳƪǘ ς Rb protein όǇwōύΣ ƧŜ ƧŀŘŜǊƴȇ fosfoprotein όŦƻǎŦƻǊȅƭǳƧŜ ǊǻȊƴŞ 

ǇǊƻǘŜƛƴƪƛƴŀǎȅύΣ ƪǘŜǊȇ Ƴł ȊłǎŀŘƴƝ ǵƭƻƘǳ Ǉǌƛ ǊŜƎǳƭŀŎƛ ōǳƴŠőƴŞƘƻ ŘŠƭŜƴƝΣ ōŠƘŜƳ ŘƛŦŜǊŜƴŎƛŀŎŜ ŀ Ǉǌƛ ƛƴŘǳƪŎƛ ŀǇƻǇǘƽȊȅΦ  



ał ǎŎƘƻǇƴƻǎǘ ǾłȊŀǘ ǎŜ ƪ ƴŜǎőŜǘƴŞƳǳ ƳƴƻȌǎǘǾƝ ǇǊƻǘŜƛƴǻΣ ƪǘŜǊŞ ǎŜ ǇƻŘƝƭŜƧƝ ƴŀ ōǳƴŠőƴŞ ŘƛŦŜǊŜƴŎƛŀŎƛ ŀ ǇǊƻƭƛŦŜǊŀŎƛ ŀ ǊŜƎǳƭƻǾŀǘ 

ƧŜƧƛŎƘ őƛƴƴƻǎǘΦ WŜƘƻ ǾƭƛǾ ƴŀ ǇǊǻōŠƘ ǘǊŀƴǎƪǊƛǇŎŜ ŎƝƭƻǾȇŎƘ ƎŜƴǻ ƧŜ Ƨŀƪ ǇƻǎƛǘƛǾƴƝΣ ǘŀƪ ƴŜƎŀǘƛǾƴƝΦ 

 

tƻǎƛǘƛǾƴƝ ǊŜƎǳƭŀőƴƝ ǵőƛƴŜƪ ǎŜ ǳǇƭŀǘƶǳƧŜ ȊŜƧƳŞƴŀ Ǉǌƛ ōǳƴŠőƴŞ ŘƛŦŜǊŜƴŎƛŀŎƛΣ ƴŜƎŀǘƛǾƴƝ ǊŜƎǳƭŀŎŜ ǎŜ ǾłȌŜ ƪ ōǳƴŠőƴŞƳǳ ŎȅƪƭǳΦ 

LƴƘƛōƛőƴƝ ǳǎƳŠǊƶƻǾłƴƝ ǇǌŜŎƘƻŘǳ Ȋ G1 do S ŦłȊŜ wō ǇǊƻǘŜƛƴŜƳ ƧŜ ŘŜǘŀƛƭƴŠ ǇǊƻǎǘǳŘƻǾłƴƻΦ !ƪǘƛǾƛǘǳ pRb ǳǊőǳƧŜ ƧŜƘƻ fosforylace. 

Rb protein je ŀƪǘƛǾƴƝ pokud je ƴŜŦƻǎŦƻǊȅƭƻǾŀƴȇ nebo Ƴłƭƻ ŦƻǎŦƻǊȅƭƻǾŀƴȇΦ IƭŀǾƴƝƳ ŎƝƭŜƳ ŀƪǘƛǾƴƝƘƻ Ǉwō Ƨǎƻǳ ƳǳƭǘƛŦǳƴƪőƴƝ 

ǘǊŀƴǎƪǊƛǇőƴƝ ŦŀƪǘƻǊȅ ǊƻŘƛƴȅ E2F. wƻŘƛƴŀ ǘǊŀƴǎƪǊƛǇőƴƝŎƘ ŦŀƪǘƻǊǻ 9нC ό9нCм ς 9нCсύ Ƴł ǊƻȊƘƻŘǳƧƝŎƝ ǵƭƻƘǳ Ǿ ƪƻƴǘǊƻƭŜ ōǳƴŠőƴŞƘƻ 

ŎȅƪƭǳΦ ¢ȅǘƻ ǘǊŀƴǎƪǊƛǇőƴƝ ŦŀƪǘƻǊȅ ǌƝŘƝ ŀƪǘƛǾƛǘǳ ƎŜƴǻ ǇƻŘƝƭŜƧƝŎƝŎƘ ǎŜ ƴŀ ǇǊƻƎǊŜǎƛ ōǳƴŠőƴŞƘƻ ŎȅƪƭǳΣ ǎȅƴǘŞȊŜ 5b! ŀ ŀǇƻǇǘƽȊŜΦ 

 

Komplex pRB-E2F ǇƻǘƭŀőǳƧŜ ǘǊŀƴǎƪǊƛǇŎƛ ƎŜƴǻΣ ƧŜƧƛŎƘȌ ǇǊƻŘǳƪǘȅ Ƨǎƻǳ ƴŜȊōȅǘƴŞ ǇǊƻ ǇƻǎǘǳǇ ǇǌŜǎ D1κ{ ƪƻƴǘǊƻƭƴƝ ōƻŘΣ Ƨŀƪƻ ƧŜ 

ƴŀǇǌƝƪƭŀŘ cyklin D a E. ¢ƝƳ ƧŜ ǇǊǻōŠƘ ōǳƴŠőƴŞƘƻ Ŏȅƪƭǳ ǇƻȊŀǎǘŀǾŜƴΦ bŀƻǇŀƪ ƴŜŀƪǘƛǾƴƝ fosforylovaƴł forma Rb proteinu vede 

k ǳǾƻƭƴŠƴƝ Ǉwō Ȋ vazby s ǇǊƻǘŜƛƴȅΣ ƪǘŜǊŞ ǎŜ ǇƻǎƛǘƛǾƴŠ ǇƻŘƝƭŜƧƝ ƴŀ ǇǌŜŎƘƻŘǳ Ȋ G1 do S ŦłȊŜ όƴŀǇǌΦ ŦŀƪǘƻǊȅ 9нCύΦ CƻǎŦƻǊȅƭŀŎŜ 

ǎŜǊƛƴǻ ŀ ǘƘǊŜƻƴƛƴǻ ǇǊƻǘŜƛƴǳ wō όŀ ǘƝƳ ƧŜƘƻ ƛƴŀƪǘƛǾŀŎŜύ ƧŜ ǾȅǾƻƭłƴŀ Ŏȅƪƭƛƴ-ŘŜǇŜƴŘŜƴǘƴƝƳƛ ǇǊƻǘŜƛƴƪƛƴŀǎŀƳƛΦ 

 

Cdk ŦƻǎŦƻǊȅƭǳƧƝ pRb ŀȌ Ǉƻ ǾȊƴƛƪǳ ƪƻƳǇƭŜȄǳ Cdk-cyklin. Interakce Cdk s ŎȅƪƭƛƴŜƳ ƧŜ ƛƴŘǳƪƻǾłƴŀ ǾŀȊōƻǳ ƳƻƭŜƪǳƭ ǊǻǎǘƻǾȇŎƘ 

ŦŀƪǘƻǊǻ ƪ ǊŜŎŜǇǘƻǊǻƳΦ YƻƳǇƭŜȄ Ŏȅƪƭƛƴ D-Cdk 4/6 ǎŜ ǇƻŘƝƭƝ ƴŀ ǇǊǾƴƝ ŦłȊƛ ǳǾƻƭƴŠƴƝ ōǳƴŠőƴŞƘƻ Ŏȅƪƭǳ Ȋ ƪƻƴǘǊƻƭƴƝƘƻ ōƻŘǳ D1. 

błǎƭŜŘǳƧŜ ǎȅƴǘŞȊŀ cyklinu EΣ ƪǘŜǊȇ Ǉŀƪ Ǿ komplexu s Cdk 2 ǇƻǎǳƴǳƧŜ ōǳƴŠőƴȇ Ŏȅƪƭǳǎ Ȋ ƪƻƴǘǊƻƭƴƝƘƻ ōƻŘǳ D1 do S ŦłȊŜΦ wō 

protein je v ōǳƶƪłŎƘ ǇǌƝǘƻƳŜƴ ƴŜǳǎǘłƭŜΦ 

V ǇǊǻōŠƘǳ ōǳƴŠőƴŞƘƻ Ŏȅƪƭǳ ǎŜ ǇƻǳȊŜ ǎǘǌƝŘł fosforylace a defosforylace wō ǇǊƻǘŜƛƴǳΦ ±Ŝ ŦƻǎŦƻǊȅƭƻǾŀƴŞ ƴŜŀƪǘƛǾƴƝ ŦƻǊƳŠ 

ȊǻǎǘłǾł Ǿ ǇǊǻōŠƘǳ {Σ D2 ŀ a ŦłȊŜΦ 

 

Gen TP53 ƧŜ ƭƻƪŀƭƛȊƻǾłƴ ƴŀ ƪǊłǘƪȇŎƘ ǊŀƳŞƴƪłŎƘ chromosomu 17 όмтǇмоύΦ WŜƘƻ ƘƭŀǾƴƝ ŦǳƴƪŎƝ ƧŜ ǇƻŘƝƭ ƴŀ ǇƻȊŀǎǘŀǾŜƴƝ 

ōǳƴŠőƴŞƘƻ Ŏȅƪƭǳ Ǿ ƪƻƴǘǊƻƭƴƝƳ ōƻŘŠ D1 ŀ Ǉǌƛ ƛƴŘǳƪŎƛ ŀǇƻǇǘƽȊȅΦ 9ȄǇǊŜǎŜ ƎŜƴǳ ¢tро ƧŜ ǊŜƎǳƭƻǾłƴŀ ǇƻǑƪƻȊŜƴƝƳ 5b! ŀ ǊǻȊƴȇƳƛ 

ǘȅǇȅ ǎǘǊŜǎǳ όƘȅǇƻȄƛŜΣ ƴŜŘƻǎǘŀǘŜƪ ǊǻǎǘƻǾȇŎƘ ŦŀƪǘƻǊǻ ŀǘǇΦύΦ 

 

±ŜŘŜ ƪŜ ȊǾȇǑŜƴƝ ŜȄǇǊŜǎŜ ƎŜƴǳ ŀ ȊǾȇǑŜƴƝ ǎǘŀōƛƭƛǘȅ ǇǊƻǘŜƛƴǳ Ǉро όǇǊƻŘƭƻǳȌŜƴƝ Ǉƻƭƻőŀǎǳ ŘŜƎǊŀŘŀŎŜύΦ 

tƻȊŀǎǘŀǾŜƴƝƳ ōǳƴŠőƴŞƘƻ Ŏȅƪƭǳ Ǿ G1 ŦłȊƛ ǳƳƻȌƶǳƧŜ ǊŜǇŀǊŀőƴƝƳ ƳŜŎƘŀƴƛǎƳǻƳ ǇǊƻǾŞǎǘ ƻǇǊŀǾǳ ǇƻǑƪƻȊŜƴŞ 5b!Φ ¢ŀƪŞ ǎŜ 

ǇƻŘƝƭƝ ƴŀ ǇƻȊŀǎǘŀǾŜƴƝ ōǳƴŠőƴŞƘƻ Ŏȅƪƭǳ Ǿ G2 ŦłȊƛΣ ƪŘȅ ŘƻŎƘłȊƝ ƻōŘƻōƴŠ Ƨŀƪƻ Ǿ ƪƻƴǘǊƻƭƴƝƳ ōƻŘǳ D1 k akumulaci p53. Reakce 

ōǳƴŠƪ ƴŀ ŀƪǘƛǾŀŎƛ ǇроΣ ƪǘŜǊł ǾŜŘŜ ƪ ǇƻȊŀǎǘŀǾŜƴƝ ōǳƴŠőƴŞƘƻ Ŏȅƪƭǳ ƧŜ ȊłǾƛǎƭł ƴŀ ƘƭŀŘƛƴŠ ǇроΣ ƴŀ ōǳƴŠőƴŞƳ ǘȅǇǳ ŀ ƴŀ ŘŀƭǑƝŎƘ 

ǊŜƎǳƭŀőƴƝŎƘ ǇǊƻǘŜƛƴŜŎƘΣ ȊŜƧƳŞƴŀ ƴŀ ǇǊƻǘŜƛƴǳ wōΦ Produkt genu TP53 ƧŜ ƧŀŘŜǊƴȇ fosfoprotein p53Σ ƪǘŜǊȇ ǇǻǎƻōƝ Ƨŀƪƻ 

ǘǊŀƴǎƪǊƛǇőƴƝ ŦŀƪǘƻǊ ǇǊƻ ƴŠƪƻƭƛƪ ŎƝƭƻǾȇŎƘ ƎŜƴǻΦ 

 

¦ǾłŘƝƳŜ ǘǌƛ ƎŜƴȅΣ ƪǘŜǊŞ ƳŀƧƝ ȊłǎŀŘƴƝ ǾȇȊƴŀƳ ǇǊƻ ǊŜƎǳƭŀŎƛ ōǳƴŠőƴŞƘƻ ŎȅƪƭǳΣ ǊŜǇŀǊŀŎƛ ǇƻǑƪƻȊŜƴƝ ƎŜƴŜǘƛŎƪŞƘƻ ƳŀǘŜǊƛłƭǳ ŀ 

ƴŀǾƻȊŜƴƝ ŀǇƻǇǘƽȊȅΦ Wǎƻǳ ǘƻ ƎŜƴȅ CIP1/WAF1, GADD 45 (Growth Arrest and DNA Damage) a BAX όőƭŜƴ ǊƻŘƛƴȅ ƎŜƴǻ .ŎƭнύΦ 

Exprese genu CIP1/WAF1 ƧŜ ǾłȊłƴŀ ȊŜƧƳŞƴŀ ƴŀ ƘƭŀŘƛƴǳ p53, ale ƧŜ ǊŜƎǳƭƻǾłƴŀ ƛ ƳŜŎƘŀƴƛǎƳȅΣ ƪǘŜǊŞ ƴŜȊłǾƛǎƝ ƴŀ ŀƪǘƛǾƛǘŠ ƎŜƴǳ 

TP53. Jeho produkt protein 21 όǇнмύ ǎŜ ǾłȌŜ ƪ cyklin-ŘŜǇŜƴŘŜƴǘƴƝƳ ǇǊƻǘŜƛƴƪƛƴŀǎłƳ ŀ ƛƴƘƛōǳƧŜ ƧŜƧƛŎƘ ŀƪǘƛǾƛǘǳ Ƨŀƪƻ Ǿ G1 tak 

v G2 ƪƻƴǘǊƻƭƴƝƳ ōƻŘŠΦ Protein p21 ƳǻȌŜ ǘŀƪŞ ǘƭǳƳƛǘ ǊŜǇƭƛƪŀŎƛ ȊǇƻƳŀƭŜƴƝƳ ǇƻǎǘǳǇǳ ǊŜǇƭƛƪŀőƴƝ ǾƛŘƭƛŎŜΦ 

Inhibuje katalytickou aktivitu PCNA-ŘŜǇŜƴŘŜƴǘƴƝ-DNA-polymerasy-delta. 

 

Produkt genu GADD 45Σ ǇǊƻǘŜƛƴ DŀŘŘ прΣ ǇƻŘƴŠŎǳƧŜ ǊŜǇŀǊŀŎƛ ŜȄŎƛȊƝ όǾȅǑǘŠǇŜƴƝƳύ ŀ ǘƻ ōǳř ǇǌƝƳƻ ŀ ƴŜōƻ Ǿ kooperaci 

s PCNA. Gen BAX όǇǊƻŀǇƻǇǘƻǘƛŎƪȇ őƭŜƴ ǊƻŘƛƴȅ .Ŏƭ-нύ Ƴł ǾȇȊƴŀƳƴƻǳ ǵƭƻƘǳ Ǉǌƛ ƴŀǾƻȊŜƴƝ ŀǇƻǇǘƽȊȅΦ 

 

5ŀƭǑƝƳ Ȋ ƪƭƝőƻǾȇŎƘ ƎŜƴǻ Ǿ ǊŜƎǳƭŀŎƛ ǇǊǻōŠƘǳ ƪƻƴǘǊƻƭƴƝƘƻ ōƻŘǳ D1 ōǳƴŠőƴŞƘƻ Ŏȅƪƭǳ ƧŜ gen AT όƻŘǾƻȊŜƴƻ ƻŘ ƎŜƴŜǘƛŎƪŞ 

poruchy ataxica teleangiectasia). Produktem genu AT je proteinkinasa (ATM) ƪǘŜǊł ǎŜ ǇƻŘƝƭƝ ƴŀ ǇǊǻōŠƘǳ ōǳƴŠőƴŞ 

ǎƛƎƴŀƭƛȊŀŎŜ ƛƴƛŎƛŀŎƝ ŦƻǎŦƻǊȅƭŀőƴƝ ƪŀǎƪłŘȅΦ aǳǘƻǾŀƴȇ ƎŜƴ !¢ ǇǊƻŘǳƪǳƧŜ ǾŜƭƪŞ ƳƴƻȌǎǘǾƝ ATM ςproteinkinasyΣ ŎƻȌ vede 

k ŀōǎŜƴŎƛ ƪƻƴǘǊƻƭƴƝƘƻ ōƻŘǳ D1 ŀ ƴłǎƭŜŘƪŜƳ ǘƻƘƻ k ȊŀƳŜȊŜƴƝ ƳƻȌƴƻǎǘƛ ǊŜǇŀǊŀŎŜ ǇƻǑƪƻȊŜƴƝ 5b!Σ ƧŜƧƝƳȌ ŘǻǎƭŜŘƪŜƳ ƧŜ 

ǇǌŜƴƻǎ ȊƭƻƳǻ Řƻ ŘŎŜǌƛƴƴȇŎƘ ōǳƴŠƪΦ 

 

Tumor-ǎǳǇǊŜǎƻǊƻǾŞ ƎŜƴȅΣ ƪǘŜǊŞ ǎŜ ǇƻŘƝƭŜƧƝ ƴŀ ǇǊǻōŠƘǳ ǊŜǇŀǊŀŎƝ ǇƻǑƪƻȊŜƴŞƘƻ ƎŜƴƻƳǳ Ƨǎƻǳ geny BRCA1 (breast cancer 1) a 

BRCA2 όōǊŜŀǎǘ ŎŀƴŎŜǊ нύΣ ƪǘŜǊŞ ǇƻƪǳŘ Ƨǎƻǳ ƳǳǘƻǾłƴȅΣ Ƨǎƻǳ ŀǎƻŎƛƻǾłƴȅ ǎ ƘŜǊŜŘƛǘłǊƴƝƳ ǾȇǎƪȅǘŜƳ όŘŠŘŠƴƻǳ ǇǊŜŘƛǎǇƻȊƛŎƝύ 

ƴłŘƻǊǳ ǇǊǎǳ ƴŜōƻ ǇǊǎǳ ŀ ƻǾŀǊƛƝΦ tǊƻŘǳƪǘȅ ƻōƻǳ ƎŜƴǻ .w/! ǘǾƻǌƝ ƪƻƳǇƭŜȄȅ ǎ ǇǊƻŘǳƪǘȅ ŘŀƭǑƝŎƘ ƎŜƴǻ ŀ ǇƻŘƝƭŜƧƝ ǎŜ ǘŀƪ ƴŀ 

ǊŜƎǳƭŀŎƛ ǇǊǻōŠƘǳ ōǳƴŠőƴŞƘƻ Ŏȅƪƭǳ ŀ Ǉǌƛ ƻǇǊŀǾłŎƘ ŘǾƻǳǾƭłƪƴƻǾȇŎƘ ȊƭƻƳǻ 5b!Φ DŜƴ .w/!м ǊŜƎǳƭǳƧŜ ōǳƴŠőƴȇ Ŏȅƪƭǳǎ, 

ƛƴƘƛōǳƧŜ Ǌǻǎǘ ōǳƴŠƪ ƳƭŞőƴȇŎƘ ȌƭłȊΣ uplaǘƶǳƧŜ ǎŜ Ǉǌƛ ǊŜǇŀǊŀŎƛ ǇƻǑƪƻȊŜƴŞ 5b!Φ WƝƳ ƪƽŘƻǾŀƴȇ ǇǊƻǘŜƛƴ ƛƴǘŜǊŀƎǳƧŜ ǎ produktem 

genu RAD51 (Rad ς ǊŀŘƛƻŀŎǘƛǾƛǘȅύΣ ƪǘŜǊȇ ǎŜ ǇƻŘƝƭƝ ƴŀ ƻǇǊŀǾŠ ȊƭƻƳǻ 5b! όȊƭƻƳȅ ƛƴŘǳƪƻǾŀƴŞ ȊłǌŜƴƝƳ ƴŜōƻ ǾȊƴƛƪŀƧƝŎƝ Ǉǌƛ 

crossing-ƻǾŜǊǳ ƳŜȊƛ ŎƘǊƻƳŀǘƛŘŀƳƛ Ǉǌƛ ƳŜƛƽȊŜύΦ Gen BRCA2 Ƴł ƻōŘƻōƴƻǳ ŦǳƴƪŎƛ Ƨŀƪƻ ƎŜƴ .w/!мΣ ƛ ƪŘȅȌ ƻōŀ ƎŜƴȅ Ƨǎƻǳ ǎǾƻǳ 



ǎǘǊǳƪǘǳǊƻǳ ƻŘƭƛǑƴŞΦ LƴǘŜǊŀƎǳƧŜ ǘŀƪŞ ǎ genem RAD51. Protein BRCA2 transportuje protein RAD51 Řƻ ƳƝǎǘŀ ǇƻǑƪƻȊŜƴƝ 5b!Φ 

Gen RAD51 ƪƽŘǳƧŜ ǇǊƻǘŜƛƴ ƴŜȊōȅǘƴȇ ǇǊƻ ƻǇǊŀǾǳ ǇƻǑƪƻȊŜƴŞ 5b! 

 

3. FAKTORY PODPORUWN/N .¦b=2bh¦ twh[LC9w!/L 

wǻǎǘƻǾŞ ŦŀƪǘƻǊȅ ŀ ǊŜƎǳƭŀŎŜ ōǳƴŠőƴŞƘƻ Ŏȅƪƭǳ 

{ǇŜŎƛŦƛŎƪŞ ƪƻƳōƛƴŀŎŜ ǊǻǎǘƻǾȇŎƘ ŦŀƪǘƻǊǻΣ ǇƻƪǳŘ Ƨǎƻǳ ǇǌƝǘƻƳƴȅ Ǿ ŘƻǎǘŀǘŜőƴŞƳ ƳƴƻȌǎǘǾƝΣ ǎǘƛƳǳƭǳƧƝ ǾŜ ǾŠǘǑƛƴŠ ǇǌƝǇŀŘǻ ōǳƶƪȅ 

k ǇǊƻƭƛŦŜǊŀŎƛΤ ǾȇƧƛƳŜőƴŠ Ƨƛ ǇǊƛƳłǊƴŠ ƛƴƘƛōǳƧƝ όǾƛȊ ¢DC-ōŜǘŀύΦ 5ǻƭŜȌƛǘƻǳ ŦǳƴƪŎƝ ǊǻǎǘƻǾȇŎƘ ŦŀƪǘƻǊǻ ƧŜΣ ƪǊƻƳŠ ǎǘƛƳǳƭŀŎŜ ōǳƴŠőƴŞ 

ǇǊƻƭƛŦŜǊŀŎŜΣ ǊŜƎǳƭŀŎŜ ǇǊƻǘŜƻǎȅƴǘŞȊȅ ŀ ōǳƴŠőƴŞƘƻ ǊǻǎǘǳΦ ¢ŜƴǘȇȌ ǊǻǎǘƻǾȇ ŦŀƪǘƻǊ Ƴł ǾŠǘǑƛƴƻǳ ǎŎƘƻǇƴƻǎǘ ǊŜƎǳƭƻǾŀǘ ǇǊƻƭƛŦŜǊŀŎƛ ŀ 

ōǳƴŠőƴȇ ǊǻǎǘΣ ƴŜǇƭŀǘƝ ǘƻ ŀƭŜ ŀōǎƻƭǳǘƴŠΦ ±ŀǊƛŀōƛƭƛǘŀ ŦǳƴƪŎŜ ǊǻǎǘƻǾȇŎƘ ŦŀƪǘƻǊǻ ƧŜ ȌǌŜƧƳł ƛ Ȋ ŦŀƪǘǳΣ ȌŜ ƴŠƪǘŜǊŞ ǌƝŘƝ ŘƛŦŜǊŜƴŎƛŀŎƛ 

ōǳƴŠƪ Ǿ ǇǊǻōŠƘǳ ŜƳōǊȅƻƎŜƴŜȊŜΣ ƧƛƴŞ ǎŜ Ǿ ǘƻƳǘƻ ƻōŘƻōƝ ƴŜǳǇƭŀǘƶǳƧƝΦ wǻǎǘƻǾŞ ŦŀƪǘƻǊȅ ƳƻƘƻǳ ǘŜŘȅ Ǉǻǎƻōƛǘ Ƨŀƪ ǎǇŜŎƛŦƛŎƪȅΣ ǘŀƪ 

ǇƭŜƛƻǘǊƻǇƴŠΦ 

 

PDGF Ƨǎƻǳ ŘŜǎǘƛőƪƻǾŞ ǊǻǎǘƻǾŞ ŦŀƪǘƻǊȅ όtƭŀǘŜƭŜǘ-Derived Growth Factor). 9ȄƛǎǘǳƧŜ ƴŠƪƻƭƛƪ ƛǎƻŦƻǊŜƳ ǊǻǎǘƻǾȇŎƘ ŦŀƪǘƻǊǻ t5DCΣ 

ƧŜƧƛŎƘȌ ƎŜƴȅ όǇǊƻǘƻƻƴƪƻƎŜƴȅύ Ƨǎƻǳ ƭƻƪŀƭƛȊƻǾłƴȅ ƴŀ ǊǻȊƴȇŎƘ ŎƘǊƻƳƻǎƻƳŜŎƘ όƴŀǇǌΦ ƎŜƴ PDGFA ς chromosom 7p22, PDGFB ς 

chromosom 22q13, PDGFC ς ŎƘǊƻƳƻǎƻƳ пǉонύΦ WŜƧƛŎƘ ǇǊƻŘǳƪǘȅ ƳƻƘƻǳΣ ŀƭŜ ƴŜƳǳǎƝ ƴŀǾȊłƧŜƳ ƪƻƻǇŜǊovat. PDGF jsou 

ǇǌŜǾłȌƴŠ ǳǾƻƭƶƻǾłƴȅ Ȋ ƪǊŜǾƴƝŎƘ ŘŜǎǘƛőŜƪΣ ŀƭŜ ƛ Ȋ ƧƛƴȇŎƘ ƘŜƳŀǘƻǇƻŜǘƛŎƪȇŎƘ ŀ ŜǇƛǘŜƭƛłƭƴƝŎƘ ōǳƴŠƪΦ {ǘƛƳǳƭǳƧƝ ōǳƴŠőƴƻǳ 

ǇǊƻƭƛŦŜǊŀŎƛ ǌŀŘȅ ŎƝƭƻǾȇŎƘ ōǳƴŠƪ Ƨŀƪƻ Ƨǎƻǳ ŦƛōǊƻōƭŀǎǘȅΣ ōǳƶƪȅ ƘƭŀŘƪŞ ǎǾŀƭƻǾƛƴȅΣ ƴŜǳǊƻƎƭƛłƭƴƝ ōǳƶƪȅΦ ½ŀǎǘłǾŀƧƝ ǾȇȊƴŀƳƴƻǳ ǵƭƻƘǳ 

v ǇǊǻōŠƘǳ ŜƳōǊȅƻƴłƭƴƝƘƻ ǾȇǾƻƧŜ ŀ Ǉǌƛ ƘƻƧŜƴƝ ǊŀƴΦ 

 

VEGF Ƨǎƻǳ ŎŞǾƴƝ ŜƴŘƻǘŜƭƛłƭƴƝ ǊǻǎǘƻǾŞ ŦŀƪǘƻǊȅ ό±ŀǎŎǳƭŀǊ 9ƴŘƻǘƘŜƭƛŀǊ DǊƻǿǘƘ CŀŎǘƻǊύΦ [ƻƪŀƭƛȊŀŎŜ ǇǊƻǘƻƻƴƪƻƎŜƴǳΣ ƪǘŜǊȇ ƪƽŘǳƧŜ 

VEGF je na chromosomu 6p21. V ŘǻǎƭŜŘƪǳ ƻŘƭƛǑƴŞƘƻ ǎŜǎǘǌƛƘǳ ǘǊŀƴǎƪǊƛǇǘǳ ƎŜƴǳ ŜȄƛǎǘǳƧŜ ƴŠƪƻƭƛƪ isoforem VEGF (VEGF-A, 

VEGF-B, VEGF-C, VEGF-D, VEGF-E). 

 

WŜŘƴƻǘƭƛǾŞ isoformy VEGF ǇƻŘǇƻǊǳƧƝ ŀƴƎƛƻƎŜƴŜȊǳΣ ǾŀǎƪǳƭƻƎŜƴŜȊǳ ŀ Ǌǻǎǘ ŜƴŘƻǘŜƭƛłƭƴƝŎƘ ōǳƴŠƪΣ ǘŀƪŞ ǇƻŘƴŠŎǳƧŜ 

ǇŜǊƳŜŀōƛƭƛȊŀŎƛ ŎŞǾƴƝŎƘ ǎǘŠƴΦ Aktivita genu VEGF ƧŜ ǊŜƎǳƭƻǾłƴŀ ƧƛƴȇƳƛ ǊǻǎǘƻǾȇƳƛ ŦŀƪǘƻǊȅ όƴŀǇǌΦ CDC-2 ς Fibroblast Growth 

CŀŎǘƻǊύΣ Ŏȅǘƻƪƛƴȅ όƴŀǇǌΦ ƛƴǘŜǊƭŜǳƪƛƴȅ ς IL-уύΣ ƴŀ Ȋƛƴƪǳ ŀ ƪŀƭŎƛǳ ȊłǾƛǎƭȇƳƛ ŜƴŘƻǇŜǇǘƛŘŀǎŀƳƛ ǇǌƝǘƻƳƴȇƳƛ Ǿ matrix, 

ƎƻƴŀŘƻǘǊƻǇƛƴȅΣ bhΣ ƘȅǇƻȄƛƝ ŀ ƘȅǇƻƎƭȅƪŜƳƛƝΦ 

 

tǌƝƪƭŀŘŜƳ ǎǇŜŎƛŦƛŎƪȅ ǇǻǎƻōƝŎƝƘƻ ǊǻǎǘƻǾŞƘƻ ŦŀƪǘƻǊǳ ƧŜ EPO όŜǊȅǘƘǊƻǇƻŜǘƛƴύΣ ƪǘŜǊȇ Ƴł ǾƭƛǾ ǇƻǳȊŜ ƴŀ ǇǊƻƭƛŦŜǊŀŎƛ ǇǊŜƪǳǊǎƻǊǻ 

ŜǊȅǘǊƻŎȅǘǻΦ WŜƘƻ ȊŘǊƻƧŜƳ Ƨǎƻǳ ƘŜǇŀǘƻŎȅǘȅ ŀ ƭŜŘǾƛƴȅΦ 

 

EGF (Epidermal Growth Factor) stimuluje k ǇǊƻƭƛŦŜǊŀŎƛ Ƨŀƪ ŜǇƛŘŜǊƳłƭƴƝΣ ǘŀƪ ŘŀƭǑƝ ƴŜŜǇƛǘŜƭƛłƭƴƝ ōǳƶƪȅΦ 

 

2ƭŜƴƻǾŞ ǊƻŘƛƴȅ FGF όCƛōǊƻōƭŀǎǘ DǊƻǿǘƘ CŀŎǘƻǊύ ǇƻŘƴŠŎǳƧƝ ƪ ǇǊƻƭƛŦŜǊŀŎƛ ŦƛōǊƻōƭŀǎǘȅΣ ŎƘƻƴŘǊƻŎȅǘȅ ŀ ǎǘƛƳǳƭǳƧƝ ŀƴƎƛƻƎŜƴŜȊǳΦ 

bŀǇǌƝƪƭŀŘ FGF-2 v kombinaci s VEGF ǇǻǎƻōƝ ǎȅƴŜǊƎƛŎƪȅ ƴŀ ȊǾȇǑŜƴƝ ǇǊƻƭƛŦŜǊŀŎŜ ŀ ƳƛƎǊŀŎŜ ŜƴŘƻǘŜƭƛłƭƴƝŎƘ ōǳƴŠƪΦ 2ƭŜƴƻǾŞ 

rodiny NGF όbŜǳǊŀƭ DǊƻǿǘƘ CŀŎǘƻǊύ ǇƻŘǇƻǊǳƧƝ ǇǌŜȌƛǘƝ ŀ Ǌǻǎǘ ƴŜǳǊƻƴǻΦ GGF όDƭƛŀƭ DǊƻǿǘƘ CŀŎǘƻǊύ ǎǘƛƳǳƭǳƧŜ {ŎƘǿŀƴƻǾȅ ōǳƶƪȅ 

a astrocyty. 

 

wƻŘƛƴŀ ǘǊŀƴǎŦƻǊƳǳƧƝŎƝŎƘ ǊǻǎǘƻǾȇŎƘ ŦŀƪǘƻǊǻ ȊŀƘǊƴǳƧŜ ǊǻǎǘƻǾŞ ŦŀƪǘƻǊȅ TFG-alfa a TGF-betaΣ ƪǘŜǊŞ ƴŜƧǎƻǳ ǎǘǊǳƪǘǳǊƴŠ ǇǌƝōǳȊƴŞΦ 

tǻǎƻōƝ ƴŀ ǊŜƎǳƭŀŎƛ ōǳƴŠőƴŞ ǇǊƻƭƛŦŜǊŀŎŜ ƴŜǇǌƝƳƻΦ WŜƧƛŎƘ ǇǊƻŘǳƪǘȅ Ƨǎƻǳ ǘǊŀƴǎƪǊƛǇőƴƝ ŦŀƪǘƻǊȅΣ ƪǘŜǊŞ ǳǎƳŠǊƶǳƧƝ ŀƪǘƛǾƛǘǳ ƧƛƴȇŎƘ 

ƎŜƴǻΦ TGF-alfa ǎǘƛƳǳƭǳƧŜ ƳƛǘƽȊǳΣ ǇƻŘǇƻǊǳƧŜ ƘƻƧŜƴƝ ǊŀƴΣ ǎǘƛƳǳƭǳƧŜ ȊłƴŠǘƭƛǾŞ ǊŜŀƪŎŜΦ TGF-beta ƛƴƘƛōǳƧŜ ƳƛǘƽȊǳ ŀ Ƴł 

ǇǊƻǘƛȊłƴŠǘƭƛǾȇ ǵőƛƴŜƪΦ LƴƘƛōƛŎŜ ōǳƴŠőƴŞ ǇǊƻƭƛŦŜǊŀŎŜ ƧŜ ǎǇƻƧŜƴŀ ǎ ŀƪǘƛǾŀŎƝ ƛƴƘƛōƛǘƻǊǻ Cdk-kinasΣ ƪǘŜǊŞ ǊŜƎǳƭǳƧƝ ǇǊǻōŠƘ D1 ŦłȊŜ 

jako je tumor-ǎǳǇǊŜǎƻǊƻǾȇ gen Rb. 

 

CŀƪǘƻǊȅ ƴŜƪǊƻǘƛȊǳƧƝŎƝ ƴłŘƻǊȅ όǘǳƳƻǊ-ƴŜƪǊƻȊƛǘǳƧƝŎƝ ŦŀƪǘƻǊȅύ TNF Ƨǎƻǳ ŘŀƭǑƝƳ ǇǌƝƪƭŀŘŜƳ ŦŀƪǘƻǊǻΣ ƪǘŜǊŞ  

ǎŜ ǇƻŘƝƭŜƧƝ ƴŀ ǊŜƎǳƭŀŎi proliferace. TNF-alfa (kachektin) a TNF-beta όƭȅƳŦƻǘƻȄƛƴύ ƳƻƘƻǳ Ǉǻǎƻōƛǘ  

ŎȅǘƻǘƻȄƛŎƪȅ ŀ ǇƻŘƝƭŜǘ ǎŜ ƴŀ ƛƴŘǳƪŎƛ ŀǇƻǇǘƽȊȅΦ 

 

Interleukiny (IL-1 ŀȌ IL-23ύ ǎŜ ǎŜǎǘłǾŀƧƝ Ȋ ƘŜǘŜǊƻƎŜƴƴƝ ǎƪǳǇƛƴȅ ŦŀƪǘƻǊǻΣ ƪǘŜǊŞ ǊŜƎǳƭǳƧƝ ǊƻȊƭƛőƴŞ ǎǘǊłƴƪȅ  

ǾȇǾƻƧŜ ŀ ŀƪǘƛǾŀŎŜ ƭŜǳƪƻŎȅǘǻΦ bŀǇǌƝƪƭŀŘ IL-2 ƧŜ ǊǻǎǘƻǾȇ ŦŀƪǘƻǊ ¢Σ. ŀ bY ōǳƴŠƪΣ IL-3 stimuluje proliferaci  

ŀ ǇǌŜȌƛǘƝ ǊǻȊƴȇŎƘ ǘȅǇǻ ǇǊŜƪǳǊǎƻǊǻ ƪǊŜǾƴƝŎƘ ōǳƴŠƪ ŀǇƻŘΦ 

 

bŜŘƻǎǘŀǘŜƪ ǊǻǎǘƻǾȇŎƘ ŦŀƪǘƻǊǻ ƛƴƘƛōǳƧŜ ōǳƴŠőƴƻǳ ǇǊƻƭƛŦŜǊŀŎƛΦ 
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YƻƻǊŘƛƴŀŎŜ ǇƻŎƘƻŘǻΣ ƪǘŜǊł ȊŀƧƛǑǙǳƧŜ existenci ƳƴƻƘƻōǳƴŠőƴŞƘƻ ƻǊƎŀƴƛǎƳǳ Ƨŀƪƻ ŎŜƭƪǳΣ ƧŜ ȊǇǊƻǎǘǌŜŘƪƻǾłƴŀ ƳŜȊƛōǳƴŠőƴƻǳ 

ǎƛƎƴŀƭƛȊŀŎƝΦ  

 

WŜŘƴƻŘǳŎƘł ƳŜȊƛōǳƴŠőƴł ǎƛƎƴŀƭƛȊŀŎŜ ŜȄƛǎǘǳƧŜ ƛ Ǿ ǌƝǑƛ ƧŜŘƴƻōǳƴŠőƴȇŎƘ ƻǊƎŀƴƛǎƳǻΦ tǌƝƪƭŀŘŜƳ ƳǻȌŜ ōȇǘ ǇǊƻŎŜǎ ƪƻƴƧǳƎŀŎŜ ǳ 

kvasinek Saccharomyces cerevisiae. IŀǇƭƻƛŘƴƝ ōǳƶƪȅ ƪǾŀǎƛƴŜƪ ǳǾƻƭƶǳƧƝ ōƝƭƪƻǾƛƴƴȇ ŦŀƪǘƻǊΣ ƪǘŜǊȇ ƛƴŘǳƪǳƧŜ ǳƪƻƴőŜƴƝ 

proliferace ǎƻǳǎŜŘƴƝŎƘ ōǳƴŠƪ ƻǇŀőƴŞƘƻ ǎŜȄǳłƭƴƝƘƻ ǘȅǇǳΦ ±ȅǾƻƭł Ǿ ƴƛŎƘ ŘŠƧŜ ǾŜŘƻǳŎƝ ƪŜ ƪƻƴƧǳƎŀŎƛ ŀ ƴłǎƭŜŘƴƻǳ ƳŜƛƽȊǳΦ 

 

¦ ƳƴƻƘƻōǳƴŠőƴȇŎƘ ƻǊƎŀƴƛǎƳǻ ƧŜ ōǳƴŠőƴł ǎƛƎƴŀƭƛȊŀŎŜ ǎƭƻȌƛǘȇ ǇǊƻŎŜǎΦ .ǳƶƪȅ Ƨǎƻǳ ǾȅǎǘŀǾŜƴȅ ǇǻǎƻōŜƴƝ ǾŜƭƪŞƘƻ ƳƴƻȌǎǘǾƝ 

ǊǻȊƴȇŎƘ ǎƛƎƴłƭƴƝŎƘ ƳƻƭŜƪǳƭ v ƳƴƻƘŀ ǊƻȊŘƝƭƴȇŎƘ ƪƻƳōƛƴŀŎƝŎƘΦ .ǳƶƪȅ Ƨǎƻǳ ƎŜƴŜǘƛŎƪȅ ƴŀǇǊƻƎǊŀƳƻǾłƴȅ ǘŀƪΣ ȌŜ ƳƻƘƻǳ ƴŀ 

ǎƛƎƴłƭƴƝ ƭłǘƪȅ ǊŜŀƎƻǾŀǘ ǎŜƭŜƪǘƛǾƴŠ ǇƻŘƭŜ ǾȇǾƻƧƻǾŞƘƻ ǎǘŀŘƛŀ ƻǊƎŀƴƛǎƳǳ a v ȊłǾƛǎƭƻǎǘƛ ƴŀ ǘȅǇǳ ōǳƴŠƪΦ aŜȊƛ ǎƛƎƴłƭƴƝ ƳƻƭŜƪǳƭȅ 

ƴŜȊōȅǘƴŞ ǇǊƻ ǇǌŜȌƛǘƝ ōǳƴŠƪ ǇŀǘǌƝ ȊŜƧƳŞƴŀ ǊǻǎǘƻǾŞ ŦŀƪǘƻǊȅΦ V ƧŜƧƛŎƘ ƴŜǇǌƝǘƻƳƴƻǎǘƛΣ ƴŠƪŘȅ ƧƛȌ Ǉǌƛ ƧŜƧƛŎƘ ƴŜŘƻǎǘŀǘƪǳΣ ƧŜ Ǿ ōǳƶŎŜ 

ŀƪǘƛǾƻǾłƴ ǎŜōŜǾǊŀȌŜŘƴȇ ǇǊƻƎǊŀƳ ς ǇǊƻƎǊŀƳƻǾŀƴł ōǳƴŠőƴł ǎƳǊǘΦ 

 

tǌŜƴƻǎ ǎƛƎƴłƭǳ ƻŘ ǎƛƎƴłƭƴƝ ƳƻƭŜƪǳƭȅ Řƻ ƧłŘǊŀ ƧŜ ȊǇǊƻǎǘǌŜŘƪƻǾłƴ ƳƴƻƘŀǎǘǳǇƶƻǾȇƳ ǎƛƎƴŀƭƛȊŀőƴƝƳ ǎȅǎǘŞƳŜƳΣ ƪŘȅ ƧŜ ƛƴŦƻǊƳŀŎŜ 

ǇǌŜŘłǾłƴŀ ǇƻƳƻŎƝ ŘŀƭǑƝŎƘ ǎǇŜŎƛŦƛŎƪȇŎƘ ƳƻƭŜƪǳƭΣ ŀȌ ƪŜ ƪƻƴŜőƴŞ ǊŜŀƭƛȊŀŎƛ ƛƴŦƻǊƳŀŎŜ ƴŀ ǵǊƻǾƴƛ 5b!Φ {ƛƎƴŀƭƛȊŀőƴƝ ǎȅǎǘŞƳ ǘǾƻǌƝ 

proteiny ǇƻǾǊŎƘƻǾȇŎƘ a nebo vnƛǘǊƻōǳƴŠőƴȇŎƘ ǊŜŎŜǇǘƻǊǻΣ ǇǊƻǘŜƛƴƪƛƴŀǎȅΣ ǇǊƻǘŜƛƴŦƻǎŦŀǘŀǎȅΣ D ǇǊƻǘŜƛƴȅ ŀ ŘŀƭǑƝ ƳƻƭŜƪǳƭȅΦ   

 

{ƛƎƴłƭƴƝ ƳƻƭŜƪǳƭȅ Ƨǎƻǳ ǾŠǘǑƛƴƻǳ ǎŜŎŜǊƴƻǾłƴȅ ǎƛƎƴŀƭƛȊǳƧƝŎƝƳƛ ōǳƶƪŀƳƛ ŀ ǘƻ ōǳř ŜȄƻŎȅǘƽȊƻǳ nebo ŘƛŦǵȊƝ plasmatickou 

ƳŜƳōǊłƴƻǳΦ Y ŎƝƭƻǾȇƳ ōǳƶƪłƳ Ƨǎƻǳ ōǳř ǇǌŜǇǊŀǾƻǾłƴȅ ƴŜōƻ ȊǻǎǘłǾŀƧƝ ǾłȊłƴȅ ƪ ŜȄǘǊŀŎŜƭǳƭłǊƴƝ ƳŀǘǊƛȄ őƛ ƪ povrchu 

ǎŜŎŜǊƴǳƧƝŎƝ ōǳƶƪȅΦ tƻƪǳŘ ȊǻǎǘłǾŀƧƝ ǾłȊŀƴŞΣ Ǉŀƪ ǇǻǎƻōƝ ǇƻǳȊŜ ǾŜ ǎǾŞƳ ōŜȊǇǊƻǎǘǌŜŘƴƝƳ ƻƪƻƭƝΦ 

 

/ƝƭƻǾł ōǳƶƪŀ ƧŜ ǎŎƘƻǇƴŀ ǊŜŀƎƻǾŀǘ ƴŀ ǎƛƎƴłƭƴƝ ƳƻƭŜƪǳƭȅ ǇƻǳȊŜ ǇǊƻǎǘǌŜŘƴƛŎǘǾƝƳ ǊŜŎŜǇǘƻǊǻΦ ±ŀȊōŀ ǎƛƎƴłƭƴƝ ƳƻƭŜƪǳƭy 

s ǊŜŎŜǇǘƻǊŜƳ ƧŜ ǾȅǎƻŎŜ ǎǇŜŎƛŦƛŎƪłΦ wŜŎŜǇǘƻǊȅ Ƨǎƻǳ ƭƻƪŀƭƛȊƻǾłƴȅ ƴŀ ōǳƴŠőƴŞ ƳŜƳōǊłƴŠ ƴŜōƻ ƴƛǘǊƻōǳƴŠőƴŠΦ {ƛƎƴłƭƴƝ 

ƳƻƭŜƪǳƭȅΣ ǘŞȌ ƴŀȊȇǾŀƴŞ ligandyΣ ǎŜ ǎǇƻƧǳƧƝ ǎ ǊŜŎŜǇǘƻǊȅ ŀ ǾȅǘǾłǌŜƧƝ ƭƛƎŀƴŘ-ǊŜŎŜǇǘƻǊƻǾŞ ƪƻƳǇƭŜȄȅΦ  

 

bŠƪǘŜǊŞ ǎƛƎƴłƭƴƝ ƳƻƭŜƪǳƭȅ ƳƻƘƻǳ ƳƝǘ ǳ ǊǻȊƴȇŎƘ ŎƝƭƻǾȇŎƘ ōǳƴŠƪ ƛŘŜƴǘƛŎƪŞ ǊŜŎŜǇǘƻǊȅΣ ŀƭŜ Ǉƻ ǾŀȊōŠ ǎ nimi vyvolat ƻŘƭƛǑƴŞ 

ƻŘǇƻǾŠŘƛΦ ± ƧƛƴŞƳ ǇǌƝǇŀŘŠ ǎŜ ƳƻƘƻǳ ǎǘŜƧƴŞ ǎƛƎƴłƭƴƝ ƳƻƭŜƪǳƭȅ Ǿ ǊǻȊƴȇŎƘ ǘȅǇŜŎƘ ōǳƴŠƪ ǾłȊŀǘ ƪ ǊǻȊƴȇƳ ǊŜŎŜǇǘƻǊǻƳΦ  

 

bŀǇǌƝƪƭŀŘ acetylcholinΣ ǇǌŜƴŀǑŜő ƴŜǊǾƻǾŞƘƻ ǾȊǊǳŎƘǳΣ ǎŜ Ǿ ōǳƶƪłŎƘ ǎǊŘŜőƴƝ ǎǾŀƭƻǾƛƴȅ ŀ ǎŜƪǊŜőƴƝŎƘ ōǳƶƪłŎƘ ǾłȌŜ ǎŜ ǎǘŜƧƴȇƳ 

typem receptoru. V ōǳƶƪłŎƘ ǎǊŘŜőƴƝ ǎǾŀƭƻǾƛƴȅ ƴŀǾłȊłƴƝ ŀŎŜǘȅƭŎƘƻƭƛƴǳ ƪ ǊŜŎŜǇǘƻǊǳ ǾȅǾƻƭłǾł pokles frekvence a intenzity 

ƪƻƴǘǊŀƪŎƝ ǎǾŀƭƻǾŞ ǘƪłƴŠΣ ŀƭŜ Ǿ ǎŜƪǊŜőƴƝŎƘ ōǳƶƪłŎƘ ǾŀȊōŀ ŀŎŜǘȅƭŎƘƻƭƛƴǳΣ ǎŜ ǎǘŜƧƴȇƳ ǘȅǇŜƳ ǊŜŎŜǇǘƻǊǳ Ƨŀƪƻ ǳ ǎǊŘŜőƴƝ ǎǾŀƭƻǾƛƴȅΣ 

ǇƻŘƴŠŎǳƧŜ ǾȅƭǳőƻǾłƴƝ ƧŜƧƛŎƘ ǇǊƻŘǳƪǘǳ όƴŀǇǌƝƪƭŀŘ ƘƻǊƳƻƴǳύΦ bŀ ƳŜƳōǊłƴŠ ōǳƴŠƪ ƪƻǎǘŜǊƴƝ ǎǾŀƭƻǾƛƴȅ ǎŜ ŀŎŜǘȅƭŎƘƻƭƛƴ ǾłȌŜ ƴŀ 

ƻŘƭƛǑƴŞ ǊŜŎŜǇǘƻǊȅ ƴŜȌ ǳ ōǳƴŠƪ ǎǊŘŜőƴƝ ǎǾŀƭƻǾƛƴȅΦ bŀ ǊƻȊŘƝƭ ƻŘ ǊŜƭŀȄŀŎŜ ōǳƴŠƪ ǎǊŘŜőƴƝ ǎǾŀƭƻǾƛƴȅΣ Ǿ kostŜǊƴƝ ǎǾŀƭƻǾƛƴŠ 

ŀŎŜǘȅƭŎƘƻƭƛƴ ǾȅǾƻƭłǾł kontrakce ǎǾŀƭƻǾȇŎƘ ōǳƴŠƪ 

 

1. ¢¸t¸ {LDb#[bN/I {¦.{¢!b/N 

мΦм [ƛǇƻŦƛƭƴƝ ǎƛƎƴłƭƴƝ ǎǳōǎǘŀƴŎŜ 

Wǎƻǳ ǘŞƳŠǌ ƴŜǊƻȊǇǳǎǘƴŞ ǾŜ ǾƻŘŠ όƧǎƻǳ ƘȅŘǊƻŦƽōƴƝύΦ aŜȊƛ ƭƛǇƻŦƛƭƴƝ ǎƛƎƴłƭƴƝ ƳƻƭŜƪǳƭȅ ǇŀǘǌƝ ƴŀǇǌƝƪƭŀŘ ǎǘŜǊƻƛŘƴƝ ƘƻǊƳƻƴȅ 

(gestageny, kortikoidy, androgeny, estrogeny, prostaglandiny), ǘƘȅǊƻƛŘƴƝ hormony (thyroxin), vitamin D, retinoidy όŘŜǊƛǾłǘȅ 

vitaminu A ς ǊŜǘƛƴƻƭǳύ ŀ ŘŀƭǑƝΦ 

 

 aŜȊƛ ǘȅǘƻ ƭłǘƪȅ ƭȊŜ ȊŀǌŀŘƛǘ ƛ ƴŠƪǘŜǊŞ ƳŜƴǑƝ ƳƻƭŜƪǳƭȅΣ ƪǘŜǊŞ ǎƴŀŘƴƻ ǇǊƻŎƘłȊŜƧƝ ǇƭŀǎƳŀǘƛŎƪƻǳ ƳŜƳōǊłƴƻǳ Řƻ ōǳƴŠőƴŞƘƻ 

ƴƛǘǊŀΦ Wǎƻǳ ǘƻ ƴŀǇǌƝƪƭŀŘ ƳƻƭŜƪǳƭȅ ƻȄƛŘǳ ŘǳǎƝƪǳ (NO) a ƻȄƛŘǳ ǳƘƭƝƪǳ ό/hύΦ bŠƪǘŜǊŞ ƭƛǇƻŦƛƭƴƝ ǎƛƎƴłƭƴƝ ǎǳōǎǘŀƴŎŜΣ ƴŀǇǌƝƪƭŀŘ 

ƘƻǊƳƻƴȅΣ Ƨǎƻǳ Ǉƻ ǎǾŞ ǎȅƴǘŞȊŜ ǳǾƻƭƶƻǾłƴȅ όǎŜŎŜǊƴƻǾłƴȅύ Řƻ ƪǊŜǾƴƝƘƻ ǌŜőƛǑǘŠΦ ± ƪǊǾƛ Ƨǎƻǳ ǾłȊłƴȅ ǇŜǾƴƻǳ ǊŜǾŜǊǎƛōƛƭƴƝ  ǾŀȊōƻu 

ƴŀ ōƝƭƪƻǾƛƴƴŞ ƴƻǎƛőŜΦ ± ǘŞǘƻ ŦƻǊƳŠ Ƨǎƻǳ ǇǌŜƴŜǎŜƴȅ Ȋ ƳƝǎǘŀ ǾȊƴƛƪǳ ƪ ŎƝƭƻǾȇƳ ōǳƶƪłƳΣ ƪŘŜ Ƨǎƻǳ Ȋ ǾŀȊōȅ ǳǾƻƭƴŠƴȅΦ 5ƻ ŎƝƭƻǾŞ 

ōǳƶƪȅ ǾǎǘǳǇǳƧƝ ǇƭŀǎƳŀǘƛŎƪƻǳ ƳŜƳōǊłƴƻǳ ǇǊƻǎǘƻǳ ŘƛŦǳȊƝΦ ± ōǳƶŎŜ ǎŜ ƻǇŠǘ ǊŜǾŜǊǎƛōƛƭƴŠ ǾłȌƝ ƴŀ ǇǊƻǘŜƛƴȅ ƴƛǘǊƻōǳƴŠőƴȇŎƘ 

ǊŜŎŜǇǘƻǊǻΦ 

 

1.2 LipƻŦƽōƴƝ ǎƛƎƴłƭƴƝ ǎǳōǎǘŀƴŎŜ 

Wǎƻǳ ǇǌŜǾłȌƴŠ ǎǳōǎǘŀƴŎŜΣ ƪǘŜǊŞ Ƨǎƻǳ ǊƻȊǇǳǎǘƴŞ ǾŜ ǾƻŘŠΦ bŠƪǘŜǊŞ ƭƻƪłƭƴƝ ƳŜŘƛłǘƻǊȅ ƭƛǇƻŦƽōƴƝ ǇƻǾŀƘȅ Ƨǎƻǳ ǊƻȊǇǳǎǘƴŞ Ǿ ǘǳŎƝŎƘΦ 

±łȌƝ ǎŜ ƴŀ ǊŜŎŜǇǘƻǊȅ ǳƭƻȌŜƴŞ Ǿ ǇƭŀǎƳŀǘƛŎƪŞ ƳŜƳōǊłƴŠΦ aŜȊƛ ƭƛǇƻŦƽōƴƝ ƭłǘƪȅ ǇŀǘǌƝ ƴŀǇǌƝƪƭŀŘ ƘƻǊƳƻƴȅ insulin a glukagon, 

ǊǻǎǘƻǾŞ ƘƻǊƳƻƴȅ, ŘŜǊƛǾłǘȅ ŀǊŀŎƘƛŘƻƴƻǾŞ ƪȅǎŜƭƛƴȅΣ ƪǘŜǊł ƧŜ ǳǾƻƭƶƻǾłƴŀ Ȋ ŦƻǎŦƻƭƛǇƛŘǻ ƳŜƳōǊłƴ ǵőƛƴƪŜƳ ŦƻǎŦƻƭƛǇŀǎΦ 



CƻǎŦƻƭƛǇŀǎȅ Ƨǎƻǳ ǘǌƝŘƻǳ ŜƴȊȅƳǻΣ ƪǘŜǊŞ ƪŀǘŀƭȅȊǳƧƝ ƘȅŘǊƻƭȇȊǳ ŦƻǎŦƻƎƭȅŎŜǊƛŘǻ ƴŜōƻ ƎƭȅŎŜǊƻŦƻǎŦŀǘƛŘǻ όŦƻǎŦƻƭƛǇƛŘǻύΦ 5łƭŜ ǎŜƳ ǇŀǘǌƝ 

aminokyseliny, nukleotidy a nebo katecholaminy. IƭŀǾƴƝƳ ȊŘǊƻƧŜƳ ƪŀǘŜŎƘƻƭŀƳƛƴǻ όŘƻǇŀƳƛƴΣ ŀŘǊŜƴŀƭƛƴΣ ƴƻǊŀŘǊŜƴŀƭƛƴύ Ƨǎƻǳ 

ōǳƶƪȅ ŘǌŜƴŠ ƴŀŘƭŜŘǾƛƴΣ ƪǘŜǊŞ ƧŜ ǳǾƻƭƶǳƧƝ Řƻ ƪǊŜǾƴƝƘƻ ǌŜőƛǑǘŠΦ ±ǑŜŎƘƴȅ ǘǌƛ ǳǾŜŘŜƴŞ ƪŀǘŜŎƘƻƭŀƳƛƴȅ Ƨǎƻǳ ǇǌŜƴŀǑŜőƛ ƴŜǊǾƻǾȇŎƘ 

ǾȊǊǳŎƘǻ ƴŀ ǎȅƴŀǇǎƝŎƘΦ  

 

Nŀ ǇǌŜǾƻŘǳ ǎƛƎƴłƭǳ ǾȅǾƻƭŀƴŞƘƻ ƭƛǇƻŦƽōƴƝƳƛ ǎƛƎƴłƭƴƝƳƛ ǎǳōǎǘŀƴŎŜƳƛ Řƻ ƴƛǘǊŀ ōǳƶƪȅ ǎŜ ǇƻŘƝƭŜƧƝ ǘǌƛ ǘȅǇȅ ƳŜƳōǊłƴƻǾȇŎƘ 

ǊŜŎŜǇǘƻǊǻΦ Wǎƻǳ ǘƻ ƛƻƴǘƻǾŞ ƪŀƴłƭȅΣ ǊŜŎŜǇǘƻǊȅΣ ƪǘŜǊŞ ŀƪǘƛǾǳƧƝ D ǇǊƻǘŜƛƴȅ ŀ ǊŜŎŜǇǘƻǊȅ ǎ enzymovou aktivitou. 

 

2. ¢¸t¸ {LDb![L½!/N 

tǌŜƴƻǎ ǎƛƎƴłƭǳ ƳŜȊƛ ōǳƶƪŀƳƛ ȊłǾƛǎƝ ƴŀ ƭƻƪŀƭƛȊŀŎƛΣ ǊȅŎƘƭƻǎǘƛ ŀ ǎŜƭŜƪǘƛǾƛǘŠΣ ǎŜ ƪǘŜǊƻǳ Ƨǎƻǳ ǎƛƎƴłƭƴƝ ƳƻƭŜƪǳƭȅ ŘƻǇǊŀǾƻǾłƴȅ Ȋ ƳƝǎǘŀ 

sekrece k ŎƝƭƻǾȇƳ ōǳƶƪłƳΦ 

 

нΦм [ƻƪłƭƴƝ ƳŜŘƛłǘƻǊȅ 

Wǎƻǳ ǎƛƎƴłƭƴƝ ƳƻƭŜƪǳƭȅΣ ƪǘŜǊŞ ǇǻǎƻōƝ Ǿ ōŜȊǇǊƻǎǘǌŜŘƴƝ ōƭƝȊƪƻǎǘƛ ǾȊƴƛƪǳΦ ¨őŀǎǘƴƝ ǎŜ Ƨŀƪ ǇŀǊŀƪǊƛƴƴƝΣ ǘŀƪ ŀǳǘƻƪǊƛƴƴƝ ǎƛƎƴŀƭƛȊŀŎŜΦ tǌƛ 

ǇŀǊŀƪǊƛƴƴƝ signalizaci ŘƻŎƘłȊƝ ƪ ǊȅŎƘƭŞƳǳ ȊŀŎƘȅŎŜƴƝ ǎƛƎƴłƭƴƝŎƘ ƳƻƭŜƪǳƭ ƻƪƻƭƴƝƳƛ ŎƝƭƻǾȇƳƛ ōǳƶƪŀƳƛΦ tƻƪǳŘ ǎƛƎƴłƭƴƝ ǎǳōǎǘŀƴŎŜ 

nevȅǘǾƻǌƝ ƻƪŀƳȌƛǘŠ ƪƻƳǇƭŜȄ ǎ ǊŜŎŜǇǘƻǊŜƳΣ Ƨǎƻǳ ŘŜǎǘǊǳƻǾłƴȅ ŜȄǘǊŀŎŜƭǳƭłǊƴƝƳƛ ŜƴȊȅƳȅ ƴŜōƻ ƛƳƻōƛƭƛȊƻǾłƴȅ Ǿ ŜȄǘǊŀŎŜƭǳƭłǊƴƝ 

ƳŀǘǊƛȄΦ hōŘƻōƴŞ őŀǎƻǾŞ ƻƳŜȊŜƴƝ ǵőƛƴƴƻǎǘƛ ǇƭŀǘƝ ƛ ǇǊƻ ŀǳǘƻƪǊƛƴƴƝ ǎƛƎƴŀƭƛȊŀŎƛΦ !ǳǘƻƪǊƛƴƴƝ ǎƛƎƴŀƭƛȊŀŎŜ ƧŜ ǾŀȊōŀ ǎƛƎƴłƭƴƝŎƘ 

molekul s receptory bǳƴŠƪΣ ƪǘŜǊŞ ǎŀƳȅ ǘǳǘƻ ǎƛƎƴłƭƴƝ ǎǳōǎǘŀƴŎƛ ǇǊƻŘǳƪǳƧƝ ƴŜōƻ ǎ ǊŜŎŜǇǘƻǊȅ ōǳƴŠƪ ǘŞƘƻȌ ǘȅǇǳΦ !ǳǘƻƪǊƛƴƴƝ ƛ 

ǇŀǊŀƪǊƛƴƴƝ ǘȅǇ ǎƛƎƴŀƭƛȊŀŎŜ ǎŜ ǾȇȊƴŀƳƴŠ ǳǇƭŀǘƶǳƧŜ ōŠƘŜƳ őŀǎƴŞƘƻ ǾȇǾƻƧƻǾŞƘƻ ǎǘŀŘƛŀ Ǉǌƛ ōǳƴŠőƴŞ ŘƛŦŜǊŜƴŎƛŀŎƛΦ 

 

tǌƝƪƭŀŘȅ ǎƛƎƴłƭƴƝŎƘ ƳƻƭŜƪǳƭ ǇǻǎƻōƝŎƝŎƘ Ƨŀƪƻ ƭƻƪłƭƴƝ ƳŜŘƛłǘƻǊȅ 

wǻǎǘƻǾŞ ŦŀƪǘƻǊȅ Ƨǎƻǳ ǾŠǘǑƛƴƻǳ ƎƭȅƪƻǎȅƭƻǾŀƴŞ ǇǊƻǘŜƛƴȅΦ DƭȅƪƻǎȅƭŀŎŜ ƧŜ ǇǌŜƴƻǎ ƪŀǊōƻƘȅŘǊłǘǳ ƴŜōƻ ƎƭȅƪƻǎȅƭƻǾŞ ǎƪǳǇƛƴȅ ƴŀ 

ǇŜǇǘƛŘ ƴŜōƻ ǇǊƻǘŜƛƴΦ wǻǎǘƻǾŞ ŦŀƪǘƻǊȅ Ƨǎƻǳ ǇǊƻŘǳƪƻǾłƴȅ ǊǻȊƴȇƳƛ ǘȅǇȅ ōǳƴŠƪΥ ƴŀǇǌΦ ōǳƶƪŀƳƛ ƳŜǎŜƴŎƘȅƳłƭƴƝƘƻ ǇǻǾƻŘǳ, 

ƳŀƪǊƻŦłƎȅΣ ƎǊŀnulocyty a lymfocyty. tǻǎƻōƛǘ ƳƻƘƻǳ ǘŜǇǊǾŜ Ǿ ƪƻƳǇƭŜȄǳ ǎŜ ǎǇŜŎƛŦƛŎƪȇƳ ƳŜƳōǊłƴƻǾȇƳ ǊŜŎŜǇǘƻǊŜƳ 

s ŜƴȊȅƳƻǾƻǳ ŀƪǘƛǾƛǘƻǳ ŀ ǘƻ ǇǌŜǾłȌƴŠ tyrosinkinasovou.  WŜƧƛŎƘ ǵőƛƴŜƪ ƧŜ ǊǻȊƴƻǊƻŘȇΦ 

 

Wŀƪƻ ǊǻǎǘƻǾŞ ŦŀƪǘƻǊȅ ƳƻƘƻǳ Ǉǻǎƻōƛǘ ƛ ǎǘŜǊƻƛŘƴƝ ƘƻǊƳƻƴȅΣ ƪǘŜǊŞ ǎŜ ƴŀ ǊƻȊŘƝƭ ƻŘ ƎƭȅƪƻǎȅƭƻǾŀƴȇŎƘ ǇǊƻǘŜƛƴǻ ǾłȌƝ 

k ƴƛǘǊƻōǳƴŠőƴȇƳ ǊŜŎŜǇǘƻǊǻƳΦ wǻǎǘƻǾŞ ŦŀƪǘƻǊȅ ǇǌŜŘŜǾǑƝƳ ǎǘƛƳǳƭǳƧƝ ōǳƶƪȅ ƪ ǇǊƻƭƛŦŜǊŀŎƛΦ tǊƻƭƛŦŜǊŀŎŜ ƴŜōȇǾł ǇƻŘƴƝŎŜƴŀ ǇƻǳȊŜ 

ƧŜŘƛƴȇƳ ǊǻǎǘƻǾȇƳ ŦŀƪǘƻǊŜƳΣ ƧŜ ǘƻ ǾȇǎƭŜŘŜƪ ǵőƛƴƪǳ ǎǇŜŎƛŦƛŎƪŞ ƪƻƳōƛƴŀŎŜ ƴŠƪƻƭƛƪŀ ƻŘƭƛǑƴȇŎƘ ǊǻǎǘƻǾȇŎƘ ŦŀƪǘƻǊǻ. 

 

bŠƪǘŜǊŞ ǊǻǎǘƻǾŞ ŦŀƪǘƻǊȅΣ ƴŀǇǌΦ TGF-  ̡όǘǊŀƴǎŦƻǊƳǳƧƝŎƝ ǊǻǎǘƻǾȇ ŦŀƪǘƻǊ ōŜǘŀύΣ ōǳƴŠőƴƻǳ ǇǊƻƭƛŦŜǊŀŎƛ ƛƴƘƛōǳƧƝΣ őŀǎǘƻ Ǿ ȊłǾƛǎƭƻǎǘƛ ƴŀ 

ƧŜƧƛŎƘ ƳƴƻȌǎǘǾƝΦ wǻǎǘƻǾŞ ŦŀƪǘƻǊȅ ǊŜƎǳƭǳƧƝ ǇǊƻǘŜƻǎȅƴǘŞȊǳ ŀ ōǳƴŠőƴȇ ǊǻǎǘΦ yƝŘƝ ŘƛŦŜǊŜƴŎƛŀŎƛ ōǳƴŠƪ Ǿ ǇǊǻōŠƘǳ ŜƳōǊȅƻƎŜƴŜȊŜ ƛ 

postƴŀǘłƭƴŠΦ tƻŘƝƭŜƧƝ ǎŜ ƴŀ ƧŜƧƛŎƘ ǾȅȊǊłǾłƴƝΣ ƳƛƎǊŀŎƛ ŀ ŦǳƴƪŎƛ Ǿ ȊłǾƛǎƭƻǎǘƛ ƴŀ ǾƭƛǾŜŎƘ ƻƪƻƭƴƝƘƻ ǇǊƻǎǘǌŜŘƝΦ tǻǎƻōƝ Ƨŀƪ ǎǇŜŎƛŦƛŎƪȅΣ 

ǘŀƪ ǇƭŜƛƻǘǊƻǇƴŠΦ 

bŜ ǾǑŜŎƘƴȅ ǊǻǎǘƻǾŞ ŦŀƪǘƻǊȅ ƳŀƧƝ ŦǳƴƪŎƛ ƭƻƪłƭƴƝŎƘ ƳŜŘƛłǘƻǊǻΣ ƴŠƪǘŜǊŞ Ƨǎƻǳ ǾȅƭǳőƻǾłƴȅ ǎƛƎƴŀƭƛȊǳƧƝŎƝƳƛ ōǳƶƪŀƳƛ Řƻ ƪǊŜǾƴƝƘƻ 

ƻōŠƘǳ ŀ ǇǻǎƻōƝ ƴŀ ǾȊŘłƭŜƴŞ ǘƪłƴŠΦ  

 

Eicosanoidy όǇǻǾƻŘƴƝ ƴłȊŜǾ ǇǊƻǎǘŀƎƭŀƴŘƛƴȅύ Ƨǎƻǳ ǇǌŜǾłȌƴŠ ŘŜǊƛǾłǘȅ ƴŜƴŀǎȅŎŜƴŞ ƳŀǎǘƴŞ ƪȅǎŜƭƛƴȅ ŀǊŀŎƘƛŘƻƴƻǾŞΦ ±ȊƴƛƪŀƧƝ 

ǑǘŠǇŜƴƝƳ ŦƻǎŦƻƭƛǇƛŘǻ ōǳƴŠőƴȇŎƘ ƳŜƳōǊłƴ ŦƻǎŦƻƭƛǇŀǎŀƳƛΦ Wǎƻǳ ƴŜǇǌŜǘǊȌƛǘŠ ǎȅƴǘŜǘƛȊƻǾłƴȅ Ǿ plazmatickŞ ƳŜƳōǊłƴŠ ōǳƴŠƪ 

ǾǑŜŎƘ ǘƪłƴƝ ǎŀǾŎǻ ŀ ǳǾƻƭƶƻǾłƴȅ Řƻ ŜȄǘǊŀŎŜƭǳƭłǊƴƝƘƻ ǇǊƻǎǘǌŜŘƝΦ Eicosanoidy ƻǾƭƛǾƶǳƧƝ ƪƻƴǘǊŀƪŎƛ ƘƭŀŘƪŞ ǎǾŀƭƻǾƛƴȅΣ ŀƎǊŜƎŀŎƛ 

ƪǊŜǾƴƝŎƘ ŘŜǎǘƛőŜƪΣ ǵőŀǎǘƴƝ ǎŜ ǇƻŎƘƻŘǻ ǇǊƻōƝƘŀƧƝŎƝŎƘ Ǉǌƛ ōƻƭŜǎǘƛ ŀ Ǉǌƛ ȊłƴŠǘƭƛǾȇŎƘ ǊŜŀƪŎƝŎƘΦ !ǎǇƛǊƛƴ ŀ ƧƛƴŞ ǇǊƻǘƛȊłƴŠǘƭƛǾŞ ƭłǘƪȅ 

ƧŜƧƛŎƘ ǎȅƴǘŞȊǳ ƛƴƘƛōǳƧƝΦ 

 

NO a CO όȊŘŜ ƳƝƴŠƴƻ ŜƴŘƻƎŜƴƴƝύ Ƨǎƻǳ ƳŀƭŞ ƘȅŘǊƻŦƽōƴƝ ƳƻƭŜƪǳƭȅΣ ƪǘŜǊŞ ǎƴŀŘƴƻ ǇǊƻǎǘǳǇǳƧƝ ōǳƴŠőƴƻǳ ƳŜƳōǊłƴƻǳ ŎƝƭƻǾȇŎƘ 

ōǳƴŠƪ ŀ ǾłȌƝ ǎŜ Ǿ ƴƝ ƴŀ ǎǇŜŎƛŦƛŎƪŞ ƴƛǘǊƻōǳƴŠőƴŞ ǊŜŎŜǇǘƻǊȅΦ ¨őƛƴƪǳƧƝ ǇǊƻǎǘǌŜŘƴƛŎǘǾƝƳ ǎǘƛƳǳƭŀŎŜ ƎǳŀƴȅƭłǘŎȅƪƭasy. WŜƧƛŎƘ ǵőƛƴŜƪ 

ƧŜ ǾŜƭƳƛ ǊȅŎƘƭȇΦ bh ǾȊƴƛƪł ŘŜŀƳƛƴŀŎƝ ŀǊƎƛƴƛƴǳ NO-syntasou. ±Ŝ ǾŠǘǑƛƴŠ ŎƝƭƻǾȇŎƘ ōǳƴŠƪ όƧǎƻǳ ǘƻ ƴŀǇǌΦ ŜƴŘƻǘŜƭƛłƭƴƝ ōǳƶƪȅύ 

reaguje s ƎǳŀƴȅƭłǘŎȅƪƭŀǎƻǳΣ ƪǘŜǊƻǳ ǎǘƛƳǳƭǳƧŜ ƪ ǇǊƻŘǳƪŎƛ ŎȅƪƭƛŎƪŞƘƻ оΨΣрΨ ς ƎǳŀƴƻǎƛƴƳƻƴƻŦƻǎŦłǘǳ όŎDƳtύΦ hōŘƻōƴŠ ǵőƛƴƪǳje 

i CO.  

 

¢ȅǇƛŎƪȇƳ ǇǌƝƪƭŀŘŜƳ ƧŜ ǵőƛƴŜƪ bh ƴŀ ŜƴŘƻǘŜƭƛłƭƴƝ ōǳƶƪȅ ŎŞǾƴƝŎƘ ǎǘŠƴΣ ƪǘŜǊȇ ƧŜ ƻŘŜȊǾƻǳ ƴŀ ǇǻǎƻōŜƴƝ ŀŎŜǘȅƭŎƘƻƭƛƴǳ ƴŀ 

ǎƻǳǎŜŘƝŎƝ ōǳƶƪȅ ŎŞǾƴƝ ƘƭŀŘƪŞ ǎǾŀƭƻǾƛƴȅΦ !ŎŜǘȅƭŎƘƻƭƛƴ ǇǌŜƴłǑƝ ƴŜǊǾƻǾȇ ǾȊǊǳŎƘ ŀ ƻŘŜȊǾƻǳ ƧŜ relaxace ŜƴŘƻǘŜƭƛłƭƴƝŎƘ ōǳƴŠƪ 

ŎŞǾƴƝŎƘ ǎǘŠƴΣ ƪǘŜǊƻǳ ǾȅǾƻƭł bhΦ bŀ ǎǘŜƧƴŞƳ ǇǊƛƴŎƛǇǳ ƧŜ ȊŀƭƻȌŜƴ ǊȅŎƘƭȇ ǵőƛƴŜƪ nitroglycerinu ǳ ǇŀŎƛŜƴǘǻ ǎ anginou pectoris. 

Nitroglycerin je v ƻǊƎŀƴƛǎƳǳ ǊȅŎƘƭŜ ǊƻȊƭƻȌŜƴ ŀ ǳǾƻƭƴŠƴȇ bh ǊƻȊǘŀƘǳƧŜ ƪǊŜǾƴƝ ŎŞǾȅ Ǿ ǎǊŘŎƛ ŀ ǘŀƪ ȊǾȅǑǳƧŜ ǇǊǻǘƻƪ ƪǊǾŜ ƪ ǎǊŘŜőƴƝ 

ǎǾŀƭƻǾƛƴŠΦ  

 



NO se tŀƪŞ ǇƻŘƝƭƝ Ǉǌƛ ƴŜǎǇŜŎƛŦƛŎƪŞ ƻōǊŀƴŠ ƻǊƎŀƴƛǎƳǳ ǇǊƻǘƛ ƳƛƪǊƻōƛłƭƴƝ ƛƴŦŜƪŎƛΦ WŜ ƭƻƪłƭƴŠ ǇǊƻŘǳƪƻǾłƴ ƳŀƪǊƻŦłƎȅ ŀ ƴŜǳǘǊƻŦƛƭȅΣ 

ƪǘŜǊŞ ōȅƭȅ ŀƪǘƛǾƻǾŀƴŞ ƳƛƪǊƻōƛłƭƴƝ ƛƴŦŜƪŎƝΦ 

 

Histamin ƧŜ ǇǌŜǾłȌƴŠ ǎŜŎŜǊƴƻǾłƴ ȌƝǊƴȇƳƛ ōǳƶƪŀƳƛ ǇƻƧƛǾƻǾŞ ǘƪłƴŠΦ tǌƛ ǇƻǑƪƻȊŜƴƝ ǘƪłƴŠ ƴŜōƻ ƭƻƪłƭƴƝ ƛƴŦŜƪŎƛ ƧŜ ǊȅŎƘƭŜ 

ǳǾƻƭƶƻǾłƴ ŜȄƻŎȅǘƽȊƻǳΦ wƻȊǑƛǌǳƧŜ ƳƝǎǘƴƝ ƪǊŜǾƴƝ ŎŞǾȅΣ ƪǘŜǊŞ ǎŜ ǎǘŀƴƻǳ ǇǊƻǎǘǳǇƴŞ ǇǊƻ ǎŞǊƻǾŞ ǇǊƻǘŜƛƴȅ όǇǊƻǘƛƭłǘƪȅΣ ǎƭƻȌƪȅ 

ƪƻƳǇƭŜƳŜƴǘǳύ ŀ ōƝƭŞ ƪǊǾƛƴȅΦ  

 

YȅǎŜƭƛƴŀ ǊŜǘƛƴƻǾł ǾȊƴƛƪł Ȋ ǾƛǘŀƳƛƴǳ !мΦ Wŀƪƻ ƭƻƪłƭƴƝ ƳŜŘƛłǘƻǊ Ƴł ȊŜƧƳŞƴŀ ǾȇȊƴŀƳ ōŠƘŜƳ ƻƴǘƻƎŜƴŜȊŜ ƻōǊŀǘƭƻǾŎǻ 

 

нΦн tǌƝƳł ƳŜȊƛōǳƴŠőƴł ƪƻƳǳƴƛƪŀŎŜ ς gap junction 

tǌƝƳł ƳŜȊƛōǳƴŠőƴł ƪƻƳǳƴƛƪŀŎŜ ƧŜ ȊǇǊƻǎǘǌŜŘƪƻǾłƴŀ ǎǇƻƧŜƴƝƳ ǇƭŀȊƳŀǘƛŎƪŞ ƳŜƳōǊłƴȅ ǎƻǳǎŜŘƝŎƝŎƘ ōǳƴŠƪ ŀ ǾȅǘǾƻǌŜƴƝƳ 

ǵȊƪȇŎƘ ƪŀƴłƭƪǻΦ ¢ƝƳ ƧŜ ǳƳƻȌƴŠƴŀ ǾȇƳŠƴŀ ƳŀƭȇŎƘ ƛƴǘǊŀŎŜƭǳƭłǊƴƝŎƘ ƳƻƭŜƪǳƭ Ƨŀƪƻ Ƨsou Ca
2+

 ŀ ŎȅƪƭƛŎƪȇ оΨΣрΨ ς 

ŀŘŜƴƻǎƛƴƳƻƴƻŦƻǎŦłǘ όŎ!atύΦ ¢Ŝƴǘƻ ȊǇǻǎƻō ōǳƴŠőƴŞ ǎƛƎƴŀƭƛȊŀŎŜ Ƴł ȊŜƧƳŞƴŀ ǾŜƭƪȇ ǾȇȊƴŀƳ Ǿ ǇǊǻōŠƘǳ ŜƳōǊȅƻƴłƭƴƝƘƻ 

ǾȇǾƻƧŜ ȌƛǾƻőƛŎƘǻΦ 

 

нΦо {ȅƴŀǇǘƛŎƪŞ ǎƛƎƴŀƭƛȊŀŎŜ 

¢ȅǇƛŎƪȇƳ ǇǌƝƪƭŀŘŜƳ ƧŜ ǇǌŜƴƻǎ ǎƛƎƴłƭƴƝŎƘ ƳƻƭŜƪǳƭ ȊǾŀƴȇŎƘ neurotransmitery (ǇǌŜƴŀǑŜőƛ ǾȊǊǳŎƘǳ ƴŀ ǎȅƴŀǇǎƝŎƘύ ƳŜȊƛ 

ǇǊŜǎȅƴŀǇǘƛŎƪȇƳ ȊŀƪƻƴőŜƴƝƳ ŀȄƻƴǳ ŀ ǇƻǎǘǎȅƴŀǇǘƛŎƪƻǳ ŎƝƭƻǾƻǳ ōǳƶƪƻǳΦ tǊƻǎǘƻǊΣ ǾŜ ƪǘŜǊŞƳ ƪ ǎȅƴŀǇǎƛ ŘƻŎƘłȊƝΣ ǎŜ ƴŀȊȇǾł 

ǇǊƻǎǘƻǊ ŎƘŜƳƛŎƪŞ ǎȅƴŀǇǎŜΦ bŀŎƘłȊƝ ǎŜ ȊŘŜ ƪƻƴŜŎ ŀȄƻƴǳ Ǿ ǘŠǎƴŞƳ ƪƻƴǘŀƪǘǳ ǎ ǊŜŎŜǇǘƻǊȅ ŎƝƭƻǾŞ ōǳƶƪȅΦ ¢Šǎƴȇ ƪƻntakt axonu a 

ŎƝƭƻǾŞ ōǳƶƪȅ ǳƳƻȌƶǳƧŜ ǾŜƭƛŎŜ ǊȅŎƘƭȇ ǇǌŜƴƻǎ ƴŜǳǊƻǘǊŀƴǎƳƛǘŜǊǳ όǾ ƳƛƭƛǎŜƪǳƴŘłŎƘ ƛ ǊȅŎƘƭŜƧƛύΦ bŜǳǊƻǘǊŀƴǎƳƛǘŜǊȅ ǇǻǎƻōƝ Ƨŀƪƻ 

ƭƻƪłƭƴƝ ƳŜŘƛłǘƻǊȅ ǎ ǇŀǊŀƪǊƛƴƴƝƳ ǘȅǇŜƳ ǎƛƎƴŀƭƛȊŀŎŜΦ wǻȊƴŞ ƴŜǳǊƻƴȅ ǳǾƻƭƶǳƧƝ ǾȌŘȅ ǘȅǘŞȌ ƴŜǳǊƻǘǊŀƴǎƳƛǘŜǊȅΣ ŀƭŜ ŎƝƭƻǾŞ ōǳƶƪȅ 

reaƎǳƧƝ ǎǇŜŎƛŦƛŎƪȇƳ ȊǇǻǎƻōŜƳ Ǿ ȊłǾƛǎƭƻǎǘƛ ƴŀ ǘȅǇǳ ōǳƴŠƪΦ bŜǳǊƻǘǊŀƴǎƳƛǘŜǊǻ ƧŜ ǾȅƭǳőƻǾłƴƻ ǾŜƭƪŞ ƳƴƻȌǎǘǾƝΣ ŀƭŜ ǊŜŎŜǇǘƻǊȅ 

ŎƝƭƻǾȇŎƘ ōǳƴŠƪ ƪ ƴƛƳ ƳŀƧƝ ƴƝȊƪƻǳ ŀŦƛƴƛǘǳΦ ¢ƻ ǳƳƻȌƶǳƧŜ Ǉǌƛ ǳƪƻƴőŜƴƝ ƻŘǇƻǾŠŘƛ ǊȅŎƘƭƻǳ disociaci neurotransmiteru 

z receptoru. 

 

нΦп 9ƴŘƻƪǊƛƴƴƝ signalizace 

.ǳƶƪȅ ŜƴŘƻƪǊƛƴƴƝŎƘ ȌƭłȊ ǳǾƻƭƶǳƧƝ ǾŠǘǑƛƴƻǳ ƘƻǊƳƻƴȅ Řƻ ƪǊŜǾƴƝƘƻ ǌŜőƛǑǘŠΦ YǊǾƝ Ƨǎƻǳ ǇǌŜƴłǑŜƴȅ ǾŜ ǾŀȊōŠ ƴŀ ōƝƭƪƻǾƛƴȅΦ tǻǎƻōƝ ƛ 

ƴŀ ǾŜƭƪŞ ǾȊŘłƭŜƴƻǎǘƛ ƻŘ ƳƝǎǘŀ ǎŜƪǊŜŎŜΦ tǌŜƴƻǎ ƧŜ ǇƻƳŀƭȇΣ ƪƻƴŎŜƴǘǊŀŎŜ ƘƻǊƳƻƴǻ ƧŜ ǇǌŜƴƻǎŜƳ ǎƴƝȌŜƴŀΦ WŜƭƛƪƻȌ ƘƻǊƳƻƴȅ 

mohou pǻǎƻōƛǘ ƛ ǾŜ ǾŜƭƳƛ ƴƝȊƪȇŎƘ ƪƻƴŎŜƴǘǊŀŎƝŎƘΣ ǎƴƝȌŜƴƝ ƪƻƴŎŜƴǘǊŀŎŜ ǇǌŜƴƻǎŜƳ ƴŀ ǾŠǘǑƝ ǾȊŘłƭŜƴƻǎǘ ƴŜƴƝ ǇǊƻ ƧŜƧƛŎƘ ǇǻǎƻōŜƴƝ 

ǇǌŜƪłȌƪƻǳΦ 

 

3. RECEPTORY 

wŜŎŜǇǘƻǊȅ Ƨǎƻǳ ǇǊƻǘŜƛƴȅΣ ƪǘŜǊŞ Ƨǎƻǳ ǎŎƘƻǇƴȅ ǎǇŜŎƛŦƛŎƪȅ ǾłȊŀǘ ǎƛƎƴłƭƴƝ ƳƻƭŜƪǳƭȅ όƭƛƎŀƴŘȅύΦ Wǎƻǳ ǳƭƻȌŜƴȅ ōǳř Ǿ plasmatƛŎƪȇŎƘ 

ƳŜƳōǊłƴłŎƘ όƳŜƳōǊłƴƻǾŞ ǊŜŎŜǇǘƻǊȅύΣ Ǿ cytosolu a nebo v ƴŠƪǘŜǊȇŎƘ ǇǌƝǇŀŘŜŎƘ ƛ Ǿ ƧłŘǌŜ όƴƛǘǊƻōǳƴŠőƴŞ ǊŜŎŜǇǘƻǊȅύΦ 

aŜƳōǊłƴƻǾŞ ǊŜŎŜǇǘƻǊȅ ƭȊŜ ǊƻȊŘŠƭƛǘ ƴŀ ǘǌƛ ȊłƪƭŀŘƴƝ ǘȅǇȅΥ ƛƻƴǘƻǾŞ ƪŀƴłƭȅΣ ǊŜŎŜǇǘƻǊȅ ǎǇƻƧŜƴŞ ǎ ŀƪǘƛǾŀŎƝ D ǇǊƻǘŜƛƴǻ ŀ 

receptory s enzymatickou aktivitou. 

 

оΦм LƻƴǘƻǾŞ ƪŀƴłƭȅ 

LƻƴǘƻǾŞ ƪŀƴłƭȅ ǎŜ ƴŀŎƘłȊŜƧƝ Ǿ ǇƭŀǎƳŀǘƛŎƪȇŎƘ ƳŜƳōǊłƴłŎƘ ŜƭŜƪǘǊƛŎƪȅ ǾȊǊǳǑƛǾȇŎƘ ǇƻǎǘǎȅƴŀǇǘƛŎƪȇŎƘ ōǳƴŠƪΦ ½ŀƧƛǑǙǳƧƝ ǊȅŎƘƭƻǳ 

ǎȅƴŀǇǘƛŎƪƻǳ ǎƛƎƴŀƭƛȊŀŎƛΦ {ƛƎƴłƭƴƝ ƭłǘƪȅΣ ƪǘŜǊŞ ǎŜ ǾłȌƻǳ ƪ ǘŠƳǘƻ ǊŜŎŜǇǘƻǊǻƳ Ƨǎƻǳ ǇǌŜǾłȌƴŠ neurotransmitery. ¢ȅǘƻ ǎƛƎƴłƭƴƝ 

ƳƻƭŜƪǳƭȅ ǇǌŜŎƘƻŘƴŠ ƻǘŜǾƝǊŀƧƝ nebo ǳȊŀǾƝǊŀƧƝ ƛƻƴǘƻǾŞ ƪŀƴłƭȅ ŀ ǘƝƳ ƳŠƴƝ ŘǊłȌŘƛǾƻǎǘ ōǳƴŠőƴȇŎƘ ƳŜƳōǊłƴΦ 

 

½łƪƭŀŘŜƳ ǇǊƻ ǇƻŘǊłȌŘŠƴƝ ƴŜǊǾƻǾŞ ōǳƶƪȅ ŀ ƛ ǇǊƻ ǾŜŘŜƴƝ ƴŜǊǾƻǾŞƘƻ ǾȊǊǳŎƘǳ ƧŜ ŦŜƴƻƳŞƴΣ ȌŜ ƘƭŀŘƛƴŀ ǎƻŘƝƪǳ ŀ ŘǊŀǎƭƝƪǳ ƴŜƴƝ 

ǳǾƴƛǘǌ ŀ ǾƴŠ ōǳƶƪȅ ǊƻǾƴƻƳŠǊƴŠ ǊƻȊŘŠƭŜƴŀΦ bŀ ǾƴƛǘǌƝ ǎǘǊŀƴŠ ōǳƴŠőƴŞ ƳŜƳōǊłƴȅ ǎŜ ǳŘǊȌǳƧŜ ǾȅǑǑƝ ƘƭŀŘƛƴŀ ŘǊŀǎƭƝƪǳ ŀ ƴƛȌǑƝ 

ƘƭŀŘƛƴŀ ǎƻŘƝƪǳΣ ƴŀ ǾƴŠƧǑƝ ǎǘǊŀƴŠ ōǳƴŠőƴŞ ƳŜƳōǊłƴȅ ƧŜ ǘƻ ƴŀƻǇŀƪΦ tǌƛ ǇƻŘǊłȌŘŠƴƝ ŘƻŎƘłȊƝ ƪ ƴłƘƭŞ ǇǊƻǇǳǎǘƴƻǎǘƛ ōǳƴŠőƴŞ 

ƳŜƳōǊłƴȅ ƴŜǊǾƻǾŞ ōǳƶƪȅ ŀ ǎƻŘƴŞ ƛƻƴǘȅ ǇǊƻǳŘƝ ŘƻǾƴƛǘǌ ōǳƶƪȅΦ 5ƻŎƘłȊƝ ǘŀƪ ƪŜ ǾȊƴƛƪǳ ŀƪőƴƝƘƻ ǇƻǘŜƴŎƛłƭǳΦ  

 

aŜȊƛ ǊŜŎŜǇǘƻǊȅΣ ƧŜƧƛŎƘȌ ǎǘƛƳǳƭŀŎŜ ƧŜ ǎǇƻƧŜƴŀ ǎ ŀƪǘƛǾŀŎƝ ƛƻƴǘƻǾȇŎƘ ƪŀƴłƭǻΣ ǇŀǘǌƝ ƴŀǇǌƝƪƭŀŘ ƴƛƪƻǘƛƴƻǾŞ ŀŎŜǘȅƭŎƘƻƭƛƴƻǾŞ 

receptory v ǇƻǎǘǎȅƴŀǇǘƛŎƪŞ ƳŜƳōǊłƴŠ ƪƻǎǘŜǊƴƝƘƻ ǎǾŀƭǳ ŀ Ǿ ƴŜǊǾƻǾȇŎƘ ōǳƶƪłŎƘΦ Wŀƪƻ ƴŜǳǊƻǘǊŀƴǎƳƛǘŜǊ ȊŘŜ ǇǻǎƻōƝ 

acetylcholin. 

 

оΦн wŜŎŜǇǘƻǊȅ ǎǇƻƧŜƴŞ ǎ ŀƪǘƛǾŀŎƝ D ǇǊƻǘŜƛƴǻ 

±ǑŜŎƘƴȅ ǊŜŎŜǇǘƻǊȅ ǎǇƻƧŜƴŞ ǎ ŀƪǘƛǾŀŎƝ D ǇǊƻǘŜƛƴǻ Ƨǎƻǳ ŜǾƻƭǳőƴŠ ǇǌƝōǳȊƴŞ ŀ ƳŀƧƝ ƻōŘƻōƴƻǳ ǎǘǊǳƪǘǳǊǳΦ 

Wǎƻǳ ǘǾƻǌŜƴȅ ƧŜŘƛƴȇƳ ǇƻƭȅǇŜǇǘƛŘƛŎƪȇƳ ǌŜǘŠȊŎŜƳΣ ƪǘŜǊȇ ǎŜ ǎƪƭłŘł ȊŜ ǘǌƝ őłǎǘƝΥ  

1. z őłǎǘƛ ǳƭƻȌŜƴŞ ǾƴŠ ǇƭŀǎƳŀǘƛŎƪŞ ƳŜƳōǊłƴȅ 



2. z őłǎǘƛ ǇǊƻǎǘǳǇǳƧƝŎƝ ǇƭŀǎƳŀǘƛŎƪƻǳ ƳŜƳōǊłƴƻǳ 

3. z őłǎǘƛ ǳƭƻȌŜƴŞ ǳǾƴƛǘǌ ōǳƶƪȅ 

 

K ǾƴŠƧǑƝ őłǎǘƛ ǎŜ  ǾłȌŜ ǎƛƎƴłƭƴƝ ƳƻƭŜƪǳƭŀΣ ƪǘŜǊł ƳŠƴƝ ƪƻƴŦƻǊƳŀŎƛ ǊŜŎŜǇǘƻǊǳ ŀ ŀƪǘƛǾǳƧŜ ƘƻΦ Y ǾƴƛǘǌƴƝ őłǎǘƛ ǎŜ Ǉƻ ŀƪǘƛǾŀŎi 

ǊŜŎŜǇǘƻǊǳ ǾłȌƝ D ǇǊƻǘŜƛƴȅΦ  

 

G proteiny (GTP-ǾłȊŀƧƝŎƝ ǊŜƎǳƭŀőƴƝ ǇǊƻǘŜƛƴȅύ ǇǌŜǾłŘŠƧƝ ǎƛƎƴłƭ ƻŘ ǊŜŎŜǇǘƻǊǳ ƪ ǎƛƎƴłƭƴƝƳ ƳƻƭŜƪǳƭłƳ Ǿ ōǳƶŎŜΦ Wǎƻǳ ǘǾƻǌŜƴȅ 

ǘǌŜƳƛ ǇƻŘƧŜŘƴƻǘƪŀƳƛ ς alfa, beta a gama όǘǊƛƳŜǊƛŎƪŞ D¢tŀǎȅύΦ ± ȊłǾƛǎƭƻǎǘƛ ƴŀ ǎŜƪǾŜƴŎƛ ŀƳƛƴƻƪȅǎŜƭƛƴ ǇǌŜŘŜǾǑƝƳ 

v ǇƻŘƧŜŘƴƻǘŎŜ ŀƭŦŀ ŜȄƛǎǘǳƧŜ ƴŠƪƻƭƛƪ ǘȅǇǻ D ǇǊƻǘŜƛƴǻΦ hŘƭƛǑƴŞ ǘȅǇȅ D ǇǊƻǘŜƛƴǻ ŀƪǘƛǾǳƧƝ ƻŘƭƛǑƴŞ ŜƴȊȅƳȅΣ ƪǘŜǊŞ ǇƻŘƴŠŎǳƧƝ ǾȊƴƛƪ 

ƴƛǘǊƻōǳƴŠőƴȇŎƘ ƳŜŘƛłǘƻǊǻ όǎŜƪǳƴŘłǊƴƝŎƘ ǇƻǎƭǻύΦ bŀǇǌƝƪƭŀŘ GS ǇǊƻǘŜƛƴ ŀƪǘƛǾǳƧŜ ŀŘŜƴȅƭłǘŎȅƪƭŀǎǳΣ Dq protein fosfolipasu C-

beta. AdenȅƭłǘŎȅƪƭŀǎŀ ōŜȊǇǊƻǎǘǌŜŘƴŠ ƻŘǇƻǾƝŘł Ȋŀ ǇǊƻŘǳƪŎƛ cAMP; fosfolipasa C-beta nejprve indukuje produkci 

ǊƻȊǇǳǎǘƴŞƘƻ inositol-1,4,5-ǘǊƛŦƻǎŦłǘǳ ŀ ǘŜƴ ȊǇǊƻǎǘǌŜŘƪǳƧŜ ǳǾƻƭƴŠƴƝ ƛƻƴǘǻ /ŀ
2+

 z ŜƴŘƻǇƭŀǎƳŀǘƛŎƪŞƘƻ ǊŜǘƛƪǳƭŀΦ 

 

Mezi G proteiny ǇŀǘǌƝ ƴŀǇǌΦ produkty protoonkogenǻ ǊƻŘƛƴȅ ƎŜƴǻ ras. Ras proteiny ǎŜ ǵőŀǎǘƴƝ ǇǌŜŘŜǾǑƝƳ ǇǌŜƴƻǎǳ ǎƛƎƴłƭǻΣ 

ƪǘŜǊŞ ǊŜƎǳƭǳƧƝ ōǳƴŠőƴƻǳ ǇǊƻƭƛŦŜǊŀŎƛ ŀ ŘƛŦŜǊŜƴŎƛŀŎƛΦ {ƛƎƴłƭ ǇǌŜŘłǾŀƧƝ ǇǊƻǘŜƛƴƪƛƴŀǎłƳΣ ƪǘŜǊŞ ǎŜ ƴŀŎƘłȊŜƧƝ Ǿ cytosolu.  

 

Proteinkinasy Ƨǎƻǳ ŜƴȊȅƳȅΣ ƪǘŜǊŞ ǇǌŜƴłǑŜƧƝ ƴŀ ǇǊƻǘŜƛƴ ŦƻǎŦłǘ Ȋ ATP nebo GTP. Jde o post-ǘǊŀƴǎƭŀőƴƝ ǵǇǊŀǾȅ ōƝƭƪƻǾƛƴΣ ƪǘŜǊŞ 

ǎƻǳǾƛǎƝ ǎ ƧŜƧƛŎƘ ŦǳƴƪŎƝΦ ¢ƝƳǘƻ ǇǊƻŎŜǎŜƳ ōǳř ŘƻŎƘłȊƝ ƪ maturaci ǇǊƻǘŜƛƴǳ όǇǊƻǘŜƛƴ ŘƻǎǇŠƧŜ ƪŜ ǎǾŞ ŦǳƴƪŎƛύ ƴŜōƻ ŘƻƧŘŜ ƪ jeho 

inaktivaci.  

 

Ligand-ǊŜŎŜǇǘƻǊƻǾȇ ƪƻƳǇƭŜȄ ƳŠƴƝ ƪƻƴŦƻǊƳŀŎƛ ŎȅǘƻǇƭŀǎƳŀǘƛŎƪŞ ƻōƭŀǎǘƛ ǊŜŎŜǇǘƻǊǳΦ ¢ƻ ǳƳƻȌƴƝ ǾŀȊōǳ ǊŜŎŜǇǘƻǊǳ ǎ alfa 

podjednotkou GS ǇǊƻǘŜƛƴǳΣ ƴŀ ƪǘŜǊƻǳ ƧŜ ǾłȊłƴ GDP. tƻ ǇǌƛǇƻƧŜƴƝ DS proteinu k receptoru dojde k disociaci GDP a jeho 

ƴŀƘǊŀȊŜƴƝ GTP. tƻ ǾŀȊōŠ ŀƭŦŀ ǇƻŘƧŜŘƴƻǘƪȅ ǎ GTP se alfa ǇƻŘƧŜŘƴƻǘƪŀ ƻŘŘŠƭƝ ƻŘ ǇƻŘƧŜŘƴƻǘŜƪ beta gama όŘƛƳŞǊǳ ōŜǘŀ ƎŀƳŀύ 

ŀ ƻŘ ǊŜŎŜǇǘƻǊǳΦ hŘŘŠƭŜƴł ǇƻŘƧŜŘƴƻǘƪŀ ŀƭŦŀ όƳƻƴƻƳŞǊύ ǎ ƴŀǾłȊŀƴȇƳ D¢t ǎŜ ǾłȌŜ ǎ ŀŘŜƴȅƭłǘŎȅƪƭŀǎƻǳΣ ƪǘŜǊł ƧŜ ǳƭƻȌŜƴŀ ƴŀ 

ǾƴƛǘǌƴƝ ǎǘǊŀƴŠ ŎȅǘƻǇƭŀǎƳŀǘƛŎƪŞ ƳŜƳōǊłƴȅΦ tƻ ƘȅŘǊƻƭȇȊŜ D¢t ǎŜ ŀƭŦŀ ǇƻŘjednotka GS ǇǊƻǘŜƛƴǳ ƻŘŘŠƭƝ ƻŘ ŀŘŜƴȅƭłǘŎȅƪƭŀǎȅΦ !ƭŦŀ 

ǇƻŘƧŜŘƴƻǘƪŀ ǎŜ ǾǊŀŎƝ ƪ ǇǻǾƻŘƴƝ ƪƻƴŦƻǊƳŀŎƛΣ ǎǇƻƧƝ ǎŜ ǎ podjednotkami beta a gama ς ǾȅǘǾƻǌƝ ǎŜ ƛƴŀƪǘƛǾƴƝ DS protein 

s ǘǊƛƳŞǊƴƝƳ ǳǎǇƻǌłŘłƴƝƳ ŀƭŦŀΣ ōŜǘŀΣ ƎŀƳŀΦ !ŘŜƴȅƭłǘŎȅƪƭŀǎŀ ǎŜ ǘƝƳǘƻ ǇǊƻŎŜǎŜƳ ŀƪǘƛǾǳƧŜΦ 

 

3.2.1 !ƪǘƛǾŀŎŜ ŀŘŜƴȅƭłǘŎȅƪƭŀǎȅ ŀƭŦŀ-podjednotkou GS proteinu 

Vede k ǎȅƴǘŞȊŜ ŎȅƪƭƛŎƪŞƘƻ оΨΣрΨ ς AMP (cAMP) z !¢tΦ Ŏ!at ǵőƛƴƪǳƧŜ Ƨŀƪƻ ƛƴǘǊŀŎŜƭǳƭłǊƴƝ ǎƛƎƴłƭƴƝ ƳƻƭŜƪǳƭŀΦ aƴƻȌǎǘǾƝ 

ǎȅƴǘŜǘƛȊƻǾŀƴŞƘƻ Ŏ!at ȊłǾƛǎƝ ƴŀ ƪƻƴƪǊŞǘƴƝƳ ǘȅǇǳ ƭƛƎŀƴŘ-ǊŜŎŜǇǘƻǊƻǾŞƘƻ ƪƻƳǇƭŜȄǳΦ ¢ŀǘłȌ ǎƛƎƴłƭƴƝ ƳƻƭŜƪǳƭŀ ƳǻȌŜ ȊǾȇǑƛǘ nebo 

ǎƴƝȌƛǘ jeho koncentraci v ȊłǾƛǎƭƻǎǘƛ ƴŀ ǘȅǇǳ ǊŜŎŜǇǘƻǊǳΣ ƴŀ ƪǘŜǊȇ ǎŜ ǾłȌŜΦ Ŏ!at ƧŜ ǊȅŎƘƭŜ ŀ ǇƭȅƴǳƭŜ ŘŜǎǘǊǳƻǾłƴ ƧŜŘƴƻǳ Ȋ cAMP-

fosfodiesteras na adenosin-рΨ-ƳƻƴƻŦƻǎŦłǘ ŀ ǘƝƳ ƧŜ ƧŜƘƻ ǵőƛƴƴƻǎǘ ǳƪƻƴőŜƴŀΦ CƻǎŦƻŘƛŜǎǘŜǊŀǎȅ ǑǘŠǇƝ fosfodiesterovou vazbu, 

ŎƻȌ ƧŜ ƴŀǇǌƝƪƭŀŘ оΨΣ-рΨ ŦƻǎŦƻŘƛŜǎǘŜǊƻǾł ǾŀȊōŀ ƴǳƪƭŜƻǾȇŎƘ ƪȅǎŜƭƛƴΦ 

 

Ŏ!at ŀƪǘƛǾǳƧŜ ȊŜƧƳŞƴŀ ǇǊƻǘŜƛƴƪƛƴŀǎǳ !Φ tǊƻǘŜƛƴƪƛƴŀǎŀ ! ǎŜ ǎƪƭłŘł Ȋ ƪƻƳǇƭŜȄǳ ŘǾƻǳ ƪŀǘŀƭȅǘƛŎƪȇŎƘ ŀ ŘǾƻǳ ǊŜƎǳƭŀőƴƝŎƘ 

podjednotek. YŀȌŘł ǊŜƎǳƭŀőƴƝ ǇƻŘƧŜŘƴƻǘƪŀ Ƴł ŘǾŠ ǾŀȊŜōƴł ƳƝǎǘŀ ǇǊƻ Ŏ!atΦ bŀǾłȊłƴƝ ǾƝŎŜ ƴŜȌ ŘǾƻǳ ƳƻƭŜƪǳƭ Ŏ!at 

k ǊŜƎǳƭŀőƴƝƳ ǇƻŘƧŜŘƴƻǘƪłƳ ǾŜŘŜ ƪŜ ȊƳŠƴŠ ƧŜƧƛŎƘ ƪƻƴŦƻǊƳŀŎŜ ŀ ŘǻǎƭŜŘƪŜƳ ƧŜ ǳǾƻƭƴŠƴƝ Ȋ komplexu. YŀǘŀƭȅǘƛŎƪŞ 

podjednotky ǎŜ ǘŀƪǘƻ ǎǘŀƭȅ ŀƪǘƛǾƴƝƳƛ ŀ ŦƻǎŦƻǊȅƭǳƧƝ ǎŜǊƛƴȅ ŀ ǘƘǊŜƻƴƛƴȅ ǊŜƎǳƭŀőƴƝŎƘ ǇǊƻǘŜƛƴǻΦ  

 

bŀ ŀƪǘƛǾŀŎƛ ǇǊƻǘŜƛƴƪƛƴŀǎȅ ! ƧŜ ƴŀǇǌƝƪƭŀŘ ȊłǾƛǎƭȇ metabolismus glykogenu v ōǳƶƪłŎƘ ƪƻǎǘŜǊƴƝ ǎǾŀƭƻǾƛƴȅΦ {ȅƴǘŞȊŀ ŀ ŘŜƎǊŀŘŀŎŜ 

ƎƭȅƪƻƎŜƴǳ ƧŜ ǾŜ ǎǾŀƭƻǾȇŎƘ ōǳƶƪłŎƘ ǊŜƎǳƭƻǾłƴŀ adrenalinem. tƻ ǾŀȊōŠ ŀŘǊŜƴŀƭƛƴǳ ƪ ƳŜƳōǊłƴƻǾȇƳ beta-ŀŘǊŜƴŜǊƎƴƝƳ 

ǊŜŎŜǇǘƻǊǻƳ dojde v Ŏȅǘƻǎƻƭǳ ƪŜ ȊǾȇǑŜƴƝ ƘƭŀŘƛƴȅ Ŏ!atΦ Ŏ!at ŀƪǘƛǾǳƧŜ ǇǊƻǘŜƛƴƪƛƴŀǎǳ !Σ ƪǘŜǊł ŦƻǎŦƻǊȅƭǳƧŜ ŜƴȊȅƳ 

fosforylkinasu a ta fosforyluje glykogenfosforylasu. CƻǎŦƻǊȅƭƻǾŀƴł ƎƭȅƪƻƎŜƴŦƻǎŦƻǊȅƭŀǎŀ ǳǾƻƭƶǳƧŜ Ȋ glykogenu molekuly 

ƎƭǳƪƽȊȅΦ tǊƻǘŜƛƴƪƛƴŀǎŀ ! ǘŞȌ ŦƻǎŦƻǊȅƭǳƧŜ ŘŀƭǑƝ ŜƴȊȅƳΣ glykogensyntasuΣ ƪǘŜǊł ǳǎƪǳǘŜőƶǳƧŜ ǇƻǎƭŜŘƴƝ ƪǊƻƪ Ǉǌƛ ǎȅƴǘŞȊŜ 

glykogenu z ƎƭǳƪƽȊȅΦ 

 

CƻǎŦƻǊȅƭŀŎŜ ƎƭȅƪƻƎŜƴǎȅƴǘŀǎȅ ƛƴƘƛōǳƧŜ ƧŜƧƝ enzymatickou aktivitu ŀ ǘƝƳ ƧŜ ǎȅƴǘŞȊŀ ƎƭȅƪƻƎŜƴǳ ȊŀǎǘŀǾŜƴŀΦ ½ǾȇǑŜƴƝ ƘƭŀŘƛƴȅ Ŏ!at 

tak stimuluje jak ǑǘŠǇŜƴƝ ƎƭȅƪƻƎŜƴǳ, ǘŀƪ ǇƻǘƭŀőǳƧŜ ƧŜƘƻ ǎȅƴǘŞȊǳΦ 

YƻƴŜőƴȇƳ ǾȇǎƭŜŘƪŜƳ ƧŜ Ȋƛǎƪ ƳŀȄƛƳłƭƴƝƘƻ ƳƴƻȌǎǘǾƝ ƎƭǳƪƽȊȅΦ 

 

3.2.2 Aktivace fosfolipasy C-beta Cq proteinem 

9ȄƛǎǘǳƧŜ ƴŠƪƻƭƛƪ ƻŘƭƛǑƴȇŎƘ ŦƻǎŦƻƭƛǇŀǎ /Υ ƴŀǇǌƝƪƭŀŘ ŦƻǎŦƻƭƛǇŀǎŀ /-beta, -gama a ςdelta. G proteiny ŀƪǘƛǾǳƧƝ ŦƻǎŦƻƭƛǇŀǎȅ C-beta.  

 



¢ŀǘƻ ǎƛƎƴłƭƴƝ ŘǊłƘŀ ǎŜ ƴŀȊȇǾł inositol-ŦƻǎŦƻƭƛǇƛŘƴƝ ǎƛƎƴŀƭƛȊŀŎŜ ŀ ǾȇǎƭŜŘƪŜƳ ƧŜ ȊǾȇǑŜƴƝ /ŀ
2+

 v cytosolu s ƴłǎƭŜŘƴƻǳ ŀƪǘƛǾŀŎƝ 

proteinkinasy C-beta. tǌŜƴƻǎ ǎƛƎƴłƭǳ ƻŘ ǊŜŎŜǇǘƻǊǳ ƪ fosfolipase C-ōŜǘŀ ǇǊƻōƝƘł ƻōŘƻōƴŠ Ƨŀƪƻ Ǉǌƛ ŀƪǘƛǾŀŎƛ ŀŘŜƴȅƭłǘŎȅƪƭŀǎȅΦ 

AktiǾƻǾŀƴł ŦƻǎŦƻƭƛǇŀǎŀ /-ōŜǘŀ ǑǘŠǇƝ ƴŀ ǾƴƛǘǌƴƝ ǎǘǊŀƴŠ ŎȅǘƻǇƭŀǎƳŀǘƛŎƪŞ ƳŜƳōǊłƴȅ fosfatidylinositol-4,5-ōƛŦƻǎŦłǘ (PIP2). 

IȅŘǊƻƭȇȊƻǳ tLtн ǾȊƴƛƪŀƧƝ dva produkty: inositol-1,4,5-ǘǊƛŦƻǎŦłǘ (IP3) a 1,2-diacylglycerol.  

 

Inositol-1,4,5-ǘǊƛŦƻǎŦłǘ ǊȅŎƘƭŜ ƻǇƻǳǑǘƝ ǇƭŀǎƳŀǘƛŎƪƻǳ ƳŜƳōǊłƴǳ ŀ ŘƛŦǳƴŘǳƧŜ ŎȅǘƻǎƻƭŜƳ k ŜƴŘƻǇƭŀǎƳŀǘƛŎƪŞƳǳ ǊŜǘƛƪǳƭǳΦ Zde 

ǎŜ ǾłȌŜ ƪ Ca
2+

 ƪŀƴłƭǻƳΦ ¢ƻ ǳƳƻȌƴƝ ƧŜƧƛŎƘ ƻǘŜǾǌŜƴƝ ŀ ǳǾƻƭƴŠƴƝ /ŀ
2+

 z ŜƴŘƻǇƭŀǎƳŀǘƛŎƪŞƘƻ ǊŜǘƛƪǳƭŀ Řƻ ŎȅǘƻǎƻƭǳΦ ±Ŝ ǎǾŀƭƻǾȇŎƘ 

ōǳƶƪłŎƘΣ ŀ ƛ Ǿ ŘŀƭǑƝŎƘ ǘȅǇŜŎƘ ōǳƴŠƪΣ ŜȄƛǎǘǳƧŜ ƪǊƻƳŠ /ŀ
2+

 ƪŀƴłƭǻ Ǿ ŜƴŘƻǇƭŀǎƳŀǘƛŎƪŞƳ ǊŜǘƛƪǳƭǳΣ ŀƴŀƭƻƎƛŎƪȇ ǘȅǇ /ŀ
2+

 ƪŀƴłƭǻ 

v ǎŀǊƪƻǇƭŀǎƳŀǘƛŎƪŞƳ ǊŜǘƛƪǳƭǳΦ Ltо ƧŜ ǊȅŎƘƭŜ ŘŜŦƻǎŦƻǊȅƭƻǾłƴ ǎǇŜŎƛŦƛŎƪȇƳƛ ŦƻǎŦŀǘŀǎŀƳƛ ŀ ǘƝƳ ƧŜ ƛƴŀƪǘƛǾƻǾłƴΦ 

 

Ca
2+

 ƧŜ ƛƴǘǊŀŎŜƭǳƭłǊƴƝ ƳŜŘƛłǘƻǊΣ ƪǘŜǊȇ ƧŜ ǾȅǳȌƝǾłƴ Ǿ ǑƛǊƻƪŞ ǑƪłƭŜ ōǳƴŠőƴȇŎƘ ŀƪǘƛǾƛǘΦ Ca
2+

 ǾǎǘǳǇǳƧŜ Řƻ Ŏȅǘƻǎƻƭǳ ŘǾŠƳŀ 

ƻŘƭƛǑƴȇƳƛ ȊǇǻǎƻōȅΦ .ŠȌƴŠƧǑƝ ȊǇǻǎƻō ƧŜ ǳǾƻƭƴŠƴƝ /ŀ
2+

 z ŜƴŘƻǇƭŀȊƳŀǘƛŎƪŞƘƻ ǊŜǘƛƪǳƭŀ Ȋŀ ǵőŀǎǘƛ IP3. 5ǊǳƘȇ ȊǇǻǎƻō ǾǎǘǳǇǳ ƛƻƴǘǻ 

Ca
2+

 do cytosolu je vstup Ca
2+ 
ƪŀƴłƭȅΣ ƧŜƧƛŎƘȌ ŦǳƴƪŎŜ ƧŜ ǌƝȊŜƴł ƴŀǇŠǘƝƳ Φ Lƻƴǘȅ /ŀ

2+
 ǾǎǘǳǇǳƧƝ  Řƻ ƴŜǊǾƻǾȇŎƘ ȊŀƪƻƴőŜƴƝ 

v ǎȅƴŀǇǎƝŎƘ Ǉƻ ŘŜǇƻƭŀǊƛȊŀŎƛ ǇƭŀǎƳŀǘƛŎƪŞ ƳŜƳōǊłƴȅ ǾȅǾƻƭŀƴŞ ȊƳŠƴƻǳ ŀƪőƴƝƘƻ ǇƻǘŜƴŎƛłƭǳ.  

 

Koncentrace Ca
2+

 ƛƻƴǘǻ Ǿ Ŏȅǘƻǎƻƭǳ ƧŜ ǾŜƭƛŎŜ ƴƝȊƪłΣ ȊŀǘƝƳŎƻ Ǿ ŜȄǘǊŀŎŜƭǳƭłǊƴƝ ǘŜƪǳǘƛƴŠ ŀ ŜƴŘƻǇƭŀȊƳŀǘƛŎƪŞƳ ǊŜǘƛƪǳƭǳ ƧŜ 

ǾȅǎƻƪłΦ ¢Ŝƴǘƻ ǊƻȊŘƝƭ ǾȅǾƻƭłǾł ƴŀǇŠǘƝΣ ƪǘŜǊŞ ǾŜŘŜ ƪ ǊȅŎƘƭŞƳǳ ǾǎǘǳǇǳ Ca
2+

 do cytosolu jakmile se Ca
2+

 ƪŀƴłƭȅ Ǿ ǇƭŀǎƳŀǘƛŎƪȇŎƘ 

ŀ ƴŜōƻ ŜƴŘƻǇƭŀǎƳŀǘƛŎƪȇŎƘ ƳŜƳōǊłƴłŎƘ ǇǌŜŎƘƻŘƴŠ ƻǘŜǾǌƻǳΦ tǊƻ ȊŀŎƘƻǾłƴƝ ǎƛƎƴŀƭƛȊŀőƴƝƘƻ ƳŜŎƘŀƴƛǎƳǳ ƧŜ ƴǳǘƴŞ ǳŘǊȌŜǘ 

hladinu Ca
2+

 ƛƻƴǘǻ Ǿ cytosolu v ƴƝȊƪŞ ƪƻƴŎŜƴǘǊŀŎƛΦ bƝȊƪƻǳ Ƙladinu Ca
2+

 ǇƻƳłƘł Ǿ ōǳƶŎŜ ǳŘǊȌƻǾŀǘ ŎŜƭł ǌŀŘŀ ƳƻƭŜƪǳƭΤ ȊłǎŀŘƴƝ 

ǵƭƻƘǳ Ƴł ōǳƴŠőƴȇ ǇǊƻǘŜƛƴ kalmodulin.  

 

Kalmodulin ǇǌŜŘǎǘŀǾǳƧŜ ŀǎƛ м ҈ ŎŜƭƪƻǾŞ ƘƳƻǘȅ ōǳƶƪȅΦ ał ƪƻƴǎǘŀƴǘƴƝ ŀŦƛƴƛǘǳ ƪ Ca
2+

. Koncentrace Ca
2+ 
ƛƻƴǘǻ Ǿ ŎȅǘƻǇƭŀȊƳŠ 

ƴŜǇǌŜǎŀƘǳƧŜ ǇǌƝǇǳǎǘƴƻǳ ƘǊŀƴƛŎƛ ŀƴƛ Ǿ ǇǌƝǇŀŘŠ ǾǎǘǳǇǳ /ŀ
2+

 ƛƻƴǘǻ Řƻ ōǳƶƪȅ Ǉƻ ŀƪǘƛǾŀŎƛ ǊŜŎŜǇǘƻǊǳΦ hōǾȅƪƭł ƘƭŀŘƛƴŀ ƧŜ 10
-7
 M a 

Ǉƻ ŀƪǘƛǾŀŎƛ ǾŠǘǑƛƴƻǳ ƴŜǇǌŜǎłƘƴŜ 6 x 10
-6
 M.  

 

YŀƭƳƻŘǳƭƛƴ ǵőƛƴƪǳƧŜ Ƨŀƪƻ ǾƝŎŜǵőŜƭƻǾȇ ƛƴǘǊŀŎŜƭǳƭłǊƴƝ ǊŜŎŜǇǘƻǊ /ŀ
2+ 
ƛƻƴǘǻ ŀ ȊǇǊƻǎǘǌŜŘƪǳƧŜ ǾŜƭƪƻǳ őłǎǘ ǇƻŎƘƻŘǻΣ ƪǘŜǊŞ /ŀ

2+ 

ionǘȅ ǌƝŘƝΦ /ŀ
2+
κ ƪŀƭƳƻŘǳƭƛƴƻǾȇ ƪƻƳǇƭŜȄ ǎŜ ǾŠǘǑƛƴƻǳ ƴŜǇǌƝƳƻ ǵőŀǎǘƴƝ ŦƻǎŦƻǊȅƭŀŎŜ ǎŜǊƛƴǻ ŀ ǘƘǊŜƻƴƛƴǻ ŎƝƭƻǾȇŎƘ ǇǊƻǘŜƛƴǻΦ 

YƻƳǇƭŜȄ ǎŜ ǾłȌŜ ǎ proteinkinasami (Ca
2+

/ kalmodulin-ŘŜǇŜƴŘŜƴǘƴƝƳƛ ǇǊƻǘŜƛƴƪƛƴŀǎŀƳƛκ/ŀa ς ƪƛƴŀǎŀƳƛύΣ ŀ ǘȅ ǳǎƪǳǘŜőƶǳƧƝ 

ǾƭŀǎǘƴƝ ŦƻǎŦƻǊȅƭŀŎƛ ǎŜǊƛƴǻ ŀ ǘƘǊŜƻƴƛƴǻΦ WŜ ǘƻ ƴŀǇǌƝƪƭŀŘ ƳȅƻǎƛƴƪƛƴŀǎŀΣ ƪǘŜǊł ŀƪǘƛǾǳƧŜ ƪƻƴǘǊŀƪŎƛ ƘƭŀŘƪŞ ǎǾŀƭƻǾƛƴȅ ƴŜōƻ 

ŦƻǎŦƻǊȅƭŀǎŀΣ ƪǘŜǊł ƧŜ ȊŀǇƻƧŜƴŀ Řƻ ǑǘŠǇŜƴƝ ƎƭȅƪƻƎŜƴǳΦ  

 

1,2-diacylglycerol ƧŜ ŘǊǳƘȇ ǑǘŠǇƴȇ ǇǊƻŘǳƪǘ ƘȅŘǊƻƭȇȊȅ fosfatidylinositol-4,5-ōƛŦƻǎŦłǘǳ όtLtнύΣ ƪǘŜǊȇ ǾȊƴƛƪł Ǉƻ ƘȅŘǊƻƭȇȊŜ PIP2 

spolu s inositol-1,4,5-ǘǊƛŦƻǎŦłǘŜƳ (IP3). 1,2-ŘƛŀŎȅƭƎƭȅŎŜǊƻƭ Ƴł ŘǾŀ ƳƻȌƴŞ ǎƛƎƴŀƭƛȊŀőƴƝ ǵőƛƴƪȅΦ  

 

~ǘŠǇŜƴƝƳ όŘŜŀŎȅƭŀŎƝύ ŘƛŀŎȅƭƎƭȅŎŜǊƻƭǳ ǎŜ ƳǻȌŜ ǳǾƻƭƶƻǾŀǘ ƪȅǎŜƭƛƴŀ ŀǊŀŎƘƛŘƻƴƻǾłΦYȅǎŜƭƛƴŀ ŀǊŀŎƘƛŘƻƴƻǾł ōǳř ǎŀƳŀ ǵőƛƴƪǳƧŜ 

jako ǇǌŜƴŀǑŜő ǎƛƎƴłƭǳ ŀ ƴŜōƻ ǎŜ ƳǻȌŜ ǵőŀǎǘƴƛǘ Ǉǌƛ ǎȅƴǘŞȊŜ ŜƛŎƻǎŀƴƻƛŘǻ ŀ ǘȅ ǎŜ Ǉŀƪ ǇƻŘƝƭŜƧƝ ƴŀ ǇǌŜƴƻǎǳ ǎƛƎƴłƭǳΦ 

 

5ǊǳƘȇ ǵőƛƴŜƪ мΣн-diacylglycerolu ǎƻǳǾƛǎƝ ǎ ŀƪǘƛǾŀŎƝ ǎŜǊƛƴκǘƘǊŜƻƴƛƴƻǾŞ ǇǊƻǘŜƛƴƪƛƴŀǎȅ /Φ 1,2-ŘƛŀŎȅƭƎƭȅŎŜǊƻƭ Ǉƻ ǎǾŞƳ ǾȊƴƛƪǳ 

ȊǻǎǘŀƴŜ Ǿ ƳŜƳōǊłƴŠ ŀ ǎǇƻƭǳ ǎ /ŀ
2+ 

a negativnŠ ƴŀōƛǘȇƳ ƳŜƳōǊłƴƻǾȇƳ ŦƻǎŦƻƭƛǇƛŘƴƝƳ ŦƻǎŦŀǘƛŘȅƭǎŜǊƛƴŜƳ ŀƪǘƛǾǳƧŜ 

serin/threoninovou ǇǊƻǘŜƛƴƪƛƴŀǎǳ /Φ !ƪǘƛǾƛǘŀ ǇǊƻǘŜƛƴƪƛƴŀǎȅ / ƧŜ ȊłǾƛǎƭł ƴŀ ƪƻƴŎŜƴǘǊŀŎƛ /ŀ
2+ 
ƛƻƴǘǻΦ ½ǾȇǑŜƴł ƘƭŀŘƛƴŀ /ŀ

2+ 

ƛƻƴǘǻ Ǿ ŎȅǘƻǎƻƭǳΣ ǇƻŘƳƝƴŠƴł ǇǻǎƻōŜƴƝƳ IP3Σ ǾȅǾƻƭł ǇǌŜƳƝǎǘŠƴƝ ǾŜ ǾƻŘŠ ǊƻȊǇǳǎǘƴŞ ǇǊƻǘŜƛƴƪƛƴŀǎȅ / Ȋ cytosolu do 

ŎȅǘƻǇƭŀǎƳŀǘƛŎƪŞ őłǎǘƛ ǇƭŀǎƳŀǘƛŎƪŞ ƳŜƳōǊłƴȅΦ {ǘƛƳǳƭƻǾŀƴł ǇǊƻǘŜƛƴƪƛƴŀǎŀ / ŦƻǎŦƻǊȅƭǳƧŜ seriny a threoniny ŎƝƭƻǾȇŎƘ ǇǊƻǘŜƛƴǻΦ 

bŀǇǌƝƪƭŀŘ Ǿ ƴŜǊǾƻǾȇŎƘ ōǳƶƪłŎƘ ƳƻȊƪǳ ǎŜ ǵőŀǎǘƴƝ ŦƻǎŦƻǊȅƭŀŎŜ ǇǊƻǘŜƛƴǻ ƛƻƴǘƻǾȇŎƘ ƪŀƴłƭǻΦ V ƧƛƴȇŎƘ ŎƝƭƻǾȇŎƘ ōǳƶƪłŎƘ ǎŜ ǇƻŘƝƭƝ 

ƴŀ ǘǊŀƴǎƪǊƛǇŎƛ ƴŠƪǘŜǊȇŎƘ ƎŜƴǻ ǊŜƎǳƭǳƧƝŎƝŎƘ ōǳƴŠőƴƻǳ ǇǊƻƭƛŦŜǊŀŎƛΦ Proteinkinasa C stimuluje transkripci ǘŠŎƘǘƻ ƎŜƴǻ ƪŀǎƪłŘƻǳ 

ŦƻǎŦƻǊȅƭŀŎƝΣ ƪǘŜǊŞ ǾŜŘƻǳ ŀȌ ƪ fosforylaci MAP-kinasy. 

 

оΦо aŜƳōǊłƴƻǾŞ ǊŜŎŜǇǘƻǊȅ ǎ enzymatickou aktivitou 

Jsoǳ ǘƻ ǘǊŀƴǎƳŜƳōǊłƴƻǾŞ ǇǊƻǘŜƛƴȅ ǎ ǾŀȊŜōƴƻǳ ƻōƭŀǎǘƝ ǇǊƻ ƭƛƎŀƴŘȅ ƭŜȌƝŎƝ ƴŀ ȊŜǾƴƝ ǎǘǊŀƴŠ ǇƭŀǎƳŀǘƛŎƪŞ ƳŜƳōǊłƴȅΦ ±ŀȊōŀ 

s ƭƛƎŀƴŘŜƳ ƳŠƴƝ ƪƻƴŦƻǊƳŀŎƛ ǊŜŎŜǇǘƻǊǳ ŀ ŀƪǘƛǾǳƧŜ ƘƻΦ bŀ ǾƴƛǘǌƴƝ ǎǘǊŀƴŠ ƳŜƳōǊłƴȅ ŘƻŎƘłȊƝ ƪ ǇǌŜƴƻǎǳ ǎƛƎƴłƭǳ ŀƪǘƛǾŀŎƝ 

ƛƴǘǊŀŎŜƭǳƭłǊƴƝŎƘ proteinkinas. ¢ȅǘƻ ƳŜƳōǊłƴƻǾŞ ǊŜŎŜǇǘƻǊȅ ƧŜ ƳƻȌƴƻ ǊƻȊŘŠƭƛǘ Řƻ ǎƪǳǇƛƴ ǇƻŘƭŜ typu enzymu. 

 

3.3.1 Receptory s tyrosinkinasovou aktivitou 

Wǎƻǳ ǇǌŜǾłȌƴŠ ǊŜŎŜǇǘƻǊȅ ǾŠǘǑƛƴȅ ǊǻǎǘƻǾȇŎƘ ŀ ŘƛŦŜǊŜƴŎƛŀőƴƝŎƘ ŦŀƪǘƻǊǻ Ƨŀƪƻ ƧŜ ƴŀǇǌƝƪƭŀŘ EGF όŜǇƛŘŜǊƳłƭƴƝ ǊǻǎǘƻǾȇ ŦŀƪǘƻǊύΣ 

PDGF όƻŘ ŘŜǎǘƛőŜƪ ƻŘǾƻȊŜƴȇ ǊǻǎǘƻǾȇ ŦŀƪǘƻǊύΣ IGF-1 όƛƴǎǳƭƛƴǳ ǇƻŘƻōƴȇ ǊǻǎǘƻǾȇ ŦŀƪǘƻǊύ ŀ ǊŜŎŜǇǘƻǊ ǇǊƻ insulin. tƻ ǾŀȊōŠ 

ligandu k ǊŜŎŜǇǘƻǊǳ ŘƻŎƘłȊƝ ƪ jeho aktivaci a k ǇǌŜƴƻǎǳ ŦƻǎŦłǘƻǾŞ ǎƪǳǇƛƴȅ Ȋ ATP ƴŀ ǎǇŜŎƛŦƛŎƪŞ tyrosiny. CƻǎŦƻǊȅƭƻǾłƴȅ Ƨǎƻǳ 



ōǳř ǘȅǊƻǎƛƴȅ ǎŀƳƻǘƴȇŎƘ ǊŜŎŜǇǘƻǊƻǾȇŎƘ ǇǊƻǘŜƛƴǻ όŀǳǘƻŦƻǎŦƻǊȅƭŀŎŜύ ƴŜōƻ ǘȅǊƻǎƛƴȅ ǎǇŜŎƛŦƛŎƪȇŎƘ ōǳƴŠőƴȇŎƘ ǇǊƻǘŜƛƴǻ 

όƴƛǘǊƻōǳƴŠőƴȇŎƘ ǇǊƻǘŜƛƴƪƛƴŀǎύΦ ¢ƝƳ ƧŜ ȊŀƘłƧŜƴŀ ƪŀǎƪłŘŀ ƴƛǘǊƻōǳƴŠőƴŞƘƻ ǇǌŜƴƻǎǳ ǎƛƎƴłƭǳΦ  

 

Ras proteiny ǇŀǘǌƝ ƳŜȊƛ ǾȇȊƴŀƳƴŞ ƛƴǘǊŀŎŜƭǳƭłǊƴƝ ǎƛƎƴłƭƴƝ ǇǊƻǘŜƛƴȅΣ ƪǘŜǊŞ ǎŜ ǇǊǾƻǌŀŘŠ ǇƻŘƝƭŜƧƝ ƴŀ ǇǌŜƴƻǎǳ ǎƛƎƴłƭǳ ƻŘ 

receptoru s ǘȅǊƻǎƛƴƪƛƴŀǎƻǾƻǳ ŀƪǘƛǾƛǘƻǳ Řƻ ƴƛǘǊŀ ōǳƶƪȅΣ ƪŘŜ ǎŜ ǳǾłŘŠƧƝ Ǿ őƛƴƴƻǎǘ ǎŜǊƛƴκǘƘǊŜƻƴƛƴƻǾƻǳ ŦƻǎŦƻǊȅƭŀőƴƝ ƪŀǎƪłŘǳΦ 

Ras proteiny jsou ukotveny v ŎȅǘƻǇƭŀȊƳŀǘƛŎƪŞ őłǎǘƛ ǇƭŀǎƳŀǘƛŎƪŞ ƳŜƳōǊłƴȅΦ tŀǘǌƝ Řƻ ǊƻŘƛƴȅ ƳƻƴƻƳŜǊƛŎƪȇŎƘ D¢tŀǎ (na 

ǊƻȊŘƝƭ ƻŘ D ǇǊƻǘŜƛƴǻ ς ǘǊƛƳŜǊƛŎƪŞ D¢tŀǎȅύΦ !ƪǘƛǾŀŎŜ ŀ ŦǳƴƪŎŜ ƳƻƴƻƳŜǊƛŎƪȇŎƘ ŀ ǘǊƛƳŜǊƛŎƪȇŎƘ D¢tŀǎ ƧŜ ǾǑŀƪ ƻōŘƻōƴłΦ 

bŀŎƘłȊŜƧƝ ǎŜ Ǿ ƴŜǳǎǘłƭŞƳ ǇǌŜŎƘƻŘǳ ƳŜȊƛ ŀƪǘƛǾƴƝƳ ǎǘŀǾŜƳΣ ƪŘȅ ƧŜ ƴŀ ƴŠ ǾłȊłƴ GTP, a ƛƴŀƪǘƛǾƴƝƳ stavemΣ ƪŘȅ ƧŜ ǾłȊłƴ GDP. 

Ras proteiny jsou fƻǎŦƻǊȅƭƻǾłƴȅ όŀƪǘƛǾƻǾłƴȅύ ǊŜŎŜǇǘƻǊƻǾȇƳƛ ǘȅǊƻǎƛƴƪƛƴŀǎŀƳƛΣ ƛƴŀƪǘƛǾƻǾłƴȅ ŦƻǎŦŀǘŀǎŀƳƛ ŀ ƘȅŘǊƻƭȇȊƻǳ D¢tΣ 

ƪǘŜǊƻǳ ǎŀƳȅ ǳǎƪǳǘŜőƶǳƧƝΦ 

 

CƻǎŦƻǊȅƭŀŎŜ ǘȅǊƻǎƛƴǻ wŀǎ ǇǊƻǘŜƛƴǻΣ ƪǘŜǊƻǳ ǾȅƪƻƴłǾŀƧƝ ǊŜŎŜǇǘƻǊƻǾŞ ǘȅǊƻǎƛƴƪƛƴŀǎȅ ƴŀ ŎȅǘƻǇƭŀǎƳŀǘƛŎƪŞ ǎǘǊŀƴŠ ǇƭŀǎƳŀǘƛŎƪŞ 

ƳŜƳōǊłƴȅΣ ƧŜ ȊłƘȅ ǳƪƻƴőŜƴŀ ŘŜŦƻǎŦƻǊȅƭŀŎƝ ǎǇŜŎƛŦƛŎƪȇƳƛ tyrosinfosfatasami. !ƪǘƛǾƻǾŀƴŞ ǇǊƻǘŜƛƴȅ wŀǎ ǎŜ ǘŀƪŞ ǎŀƳȅ ƛƴŀƪǘƛǾǳƧƝ 

ƘȅŘǊƻƭȇȊƻǳ ƴŀǾłȊŀƴŞƘƻ GTP na GDP. {ǘƛƳǳƭŀŎŜ ōǳƴŠƪ ƪ ǇǊƻƭƛŦŜǊŀŎƛ ŀ ŘƛŦŜǊŜƴŎƛŀŎƛ ǾǑŀƪ ǾȅȌŀŘǳƧŜ ŘƭƻǳƘƻŘƻōƻǳ ǎƛƎƴŀƭƛȊŀŎƛΦ 

5ŀƭǑƝ ǇǌŜƴƻǎ ǎƛƎƴłƭǳ ƧŜ ȊŀƧƛǑǘŠƴ ŦƻǎŦƻǊȅƭŀŎƝ ǎŜǊƛƴǻ ŀ ǘƘǊŜƻƴƛƴǻ a!t-proteinkinas (mitogen-activated protein kinases). 

CƻǎŦƻǊȅƭŀŎŜ ǎŜǊƛƴǻ ŀ ǘƘǊŜƻƴƛƴǻ Ƴł ŘŜƭǑƝ ǘǊǾłƴƝ ƴŜȌ ŦƻǎŦƻǊȅƭŀŎŜ ǘȅǊƻǎƛƴǻ ǇǊƻǘŜƛƴǻ wŀǎΦ  

 

!ƪǘƛǾƴƝ ƪƻƳǇƭŜȄ wŀǎκD¢t ǎŜ ǾłȌŜ ƪ Raf-kinase (MAP-kinasa 1) a aktivuje ji fosfoǊȅƭŀŎƝ ǎŜǊƛƴǻ ŀ ǘƘǊŜƻƴƛƴǻΦ 

 

Do regulace aktivity Raf-ƪƛƴŀǎȅ Ƨǎƻǳ ǘŀƪŞ ȊŀǇƻƧŜƴȅ ŘŀƭǑƝ ǇǊƻǘŜƛƴƪƛƴŀǎȅΥ 

1. aktivaci Raf-ǇǊƻǘŜƛƴƪƛƴŀǎȅ ȊǾȅǑǳƧŜ {ǊŎ-ǇǊƻǘŜƛƴƪƛƴŀǎŀ ŦƻǎŦƻǊȅƭŀŎƝ ǘƘȅǊƻǎƛƴǻΤ 

2. ǇǊƻǘŜƛƴƪƛƴŀǎŀ / ŦƻǎŦƻǊȅƭŀŎƝ ǎŜǊƛƴǻΤ 

3. ŦƻǎŦƻǊȅƭŀŎŜ ǎŜǊƛƴǻ ǇǊƻǘŜƛƴƪƛƴŀǎƻǳ ! Ƴł ƛƴƘƛōƛőƴƝ ǵőƛƴŜƪ 

 

!ƪǘƛǾƴƝ Raf-kinasa ŀƪǘƛǾǳƧŜ ŦƻǎŦƻǊȅƭŀŎƝ MAP-kinasu 2 a ta aktivuje MAP-kinasu 3Σ ƪǘŜǊł ǾǎǘǳǇǳƧŜ Řƻ ƧłŘǊŀΦ ½ŘŜ ŘƻŎƘłȊƝ 

k ŀƪǘƛǾŀŎƛ ǊŜƎǳƭŀőƴƝƘƻ ǇǊƻǘŜƛƴǳΣ ƪǘŜǊȇ ǎǘƛƳǳƭǳƧŜ ŀƪǘƛǾƛǘǳ ƎŜƴǻ ǇƻŘƝƭŜƧƝŎƝŎƘ ǎŜ ȊŜƧƳŞƴŀ ƴŀ ǊŜƎǳƭŀŎƛ ōǳƴŠőƴŞ ǇǊƻƭƛŦŜǊŀŎŜΦ  

 

AktƛǾƻǾŀƴŞ Ras proteiny ŦƻǎŦƻǊȅƭǳƧƝ ŀ ǘƝƳ ŀƪǘƛǾǳƧƝ ƪŀǎƪłŘǳ ǘǌƝ ǘȅǇǻ a!t-kinas. bŀǾłȊłƴƝƳ ǇǊǾƴƝ a!t-ƪƛƴŀǎȅ όƻȊƴŀőƻǾŀƴŞ 

Raf) k ŀƪǘƛǾƻǾŀƴŞƳǳǳ wŀǎ ǇǊƻǘŜƛƴǳ ŘƻƧŘŜ ƪ ƧŜƧƝ ŦƻǎŦƻǊȅƭŀŎƛ ŀ ǘƝƳ ŀƪǘƛǾŀŎƛΦ ¢ŀ Ǉŀƪ ƪŀǘŀƭȅȊǳƧŜ ǎŜǊƛƴκǘƘǊŜƻƴƛƴƻǾƻǳ ŦƻǎŦƻǊȅƭŀŎƛ 

ŘŀƭǑƝ a!t-kinasy ŀ ǘŜƴǘƻ ŜƴȊȅƳ ŀƪǘƛǾǳƧŜ ŘŀƭǑƝ όǘǌŜǘƝύ a!t-ƪƛƴŀǎǳ !ƪǘƛǾŀŎŜ ǇƻǎƭŜŘƴƝ a!t-kinasy v ƪŀǎƪłŘŠ ŦƻǎŦƻǊȅƭŀŎƝ a!t-

ƪƛƴŀǎ ǾȅȌŀŘǳƧŜ ŦƻǎŦƻǊȅƭŀŎƛ Ƨŀƪ threoninu, tak tyrosinu. ¢ŀƪǘƻ ŀƪǘƛǾƻǾŀƴł ǘǌŜǘƝ a!t-ƪƛƴŀǎŀ Ǉƻ ǾǎǘǳǇǳ Řƻ ƧłŘǊŀ ŦƻǎŦƻǊȅƭǳƧŜ 

ƴŜƧǇǊǾŜ ǊŜƎǳƭŀőƴƝ ǇǊƻǘŜƛƴΣ ƪǘŜǊȇ ƧŜ ǾłȊłƴ ƪŜ ƪǊłǘƪŞ ǎŜƪǾŜƴŎƛ 5b! Ǿ ǊŜƎǳƭŀőƴƝ ƻōƭŀǎǘƛ ƎŜƴǻ őŀǎƴŞ ƻŘǇƻǾŠŘƛ ς genu myc, jun a 

fos. ¢ƝƳ ŘƻŎƘłȊƝ ƪ jejich transkripci. 

 

tǊƻŘǳƪǘȅ ƎŜƴǻ ǇƻȊŘƴƝ ƻŘǇƻǾŠŘƛ ǎŜ ǵőŀǎǘƴƝ ǊŜƎǳƭŀŎŜ ōǳƴŠőƴŞ ǇǊƻƭƛŦŜǊŀŎŜΦ tŀǘǌƝ ƳŜȊƛ ƴŠ ƴŀǇǌƝƪƭŀŘ ƘƭŀǾƴƝ ǎƭƻȌƪȅ ǌƝŘƝŎƝƘƻ 

ǎȅǎǘŞƳǳ ōǳƴŠőƴŞƘƻ Ŏȅƪƭǳ ς cykliny a cyklin-ŘŜǇŜƴŘŜƴǘƴƝ ǇǊƻǘŜƛƴƪƛƴŀǎȅΦ 

 

3.3.2 Receptory s ǇǌƛǇƻƧŜƴƻǳ ǘȅǊƻǎƛƴƪƛƴŀǎƻǾƻǳ ŀƪǘƛǾƛǘƻǳ 

[ƛǑƝ ǎŜ ƻŘ ǊŜŎŜǇǘƻǊǻ ǎ ǘȅǊƻǎƛƴƪƛƴŀǎƻǾƻǳ ŀƪǘƛǾƛǘƻǳ ǘƝƳΣ ȌŜ ǘȅǊƻǎƛƴƪƛƴŀǎŀ ƧŜ Ǿ ǘƻƳǘƻ ǇǌƝǇŀŘŠ ƪƽŘƻǾłƴŀ ŘŀƭǑƝƳ ǎŀƳƻǎǘŀǘƴȇƳ 

ƎŜƴŜƳ όƴŀǇǌΦ ǇǊƻǘƻƻƴƪƻƎŜƴŜƳ ǎǊŎύ ŀ ƧŜ ƴŜƪƻǾŀƭŜƴǘƴŠ ǇǌƛǇƻƧŜƴŀ ƪ ŎȅǘƻǇƭŀǎƳŀǘƛŎƪŞ őłǎǘƛ ǊŜŎŜǇǘƻǊƻǾŞƘƻ ǇƻƭȅǇŜǇǘƛŘƛŎƪŞƘƻ 

ǌŜǘŠȊŎŜΦ ¢ȅǘƻ ǊŜŎŜǇǘƻǊȅ ǘǾƻǌƝ ǾŜƭƪƻǳ  ƘŜǘŜǊƻƎŜƴƴƝ ǎƪǳǇƛƴǳΦ Wǎƻǳ ǘƻ ƴŀǇǌƝƪƭŀŘ ǊŜŎŜǇǘƻǊȅ ǇǊƻ ǾŠǘǑƛƴǳ ŎȅǘƻƪƛƴǻΣ ƪǘŜǊŞ ǊŜƎǳƭǳƧƝ 

ǇǊƻƭƛŦŜǊŀŎƛ ŀ ŘƛŦŜǊŜƴŎƛŀŎƛ ōǳƴŠƪ ƘŜƳƻǇƻŜǘƛŎƪŞƘƻ ǎȅǎǘŞƳǳΤ ŀƴǘƛƎŜƴ-ǎǇŜŎƛŦƛŎƪŞ ǊŜŎŜǇǘƻǊȅ ƴŀ ¢ ŀ . ƭȅƳŦƻŎȅǘŜŎƘΤ ǊŜŎŜǇǘƻǊȅ 

ƘƻǊƳƻƴǻ όƴŀǇǌΦ ǊǻǎǘƻǾȇ ƘƻǊƳƻƴΣ ǇǊƻƭŀƪǘƛƴύ ŀ ŘŀƭǑƝΦ 

 

!ƴǘƛƎŜƴ ƧŜ ǇǊŜȊŜƴǘƻǾłƴ ƳƻƭŜƪǳƭŀƳƛ MHC ŀ ǊƻȊŜȊƴłƴ ǊŜŎŜǇǘƻǊȅ ¢ ƭȅƳŦƻŎȅǘǻ ό¢/wύΤ ¢/w ƧŜ ŀƪǘƛǾƻǾłƴ ŀ ǇǌŜŘłǾł ǎƛƎƴłƭ 

ǇǊƻǎǘǌŜŘƴƛŎǘǾƝƳ ǎƛƎƴłƭƴƝŎƘ ƳƻƭŜƪǳƭ Řƻ ƧłŘǊŀΦ błǎƭŜŘƴŠ ŘƻŎƘłȊƝ ƪ ŜȄǇǊŜǎƛ ŎȅǘƻƪƛƴǻΦ 

{ŜƪǊŜǘƻǾŀƴȇ Ŏȅǘƻƪƛƴ ǎŜ ǾłȌŜ ŀ ŀƪǘƛǾǳƧŜ ƳŜƳōǊłƴƻǾȇ ǊŜŎŜǇǘƻǊ . ƭȅƳŦƻŎȅǘǳ ǎ ǇǌƛǇƻƧŜƴƻǳ tyrosinkinasovou aktivitou. 

¢ȅǊƻǎƛƴƪƛƴŀǎŀ ƧŜ ƪƽŘƻǾłƴŀ protoonkogenem src. 

 

3.3.3 Receptory s tyrosinfosfatasovou aktivitou 

{ǇŜŎƛŦƛŎƪł ŀƪǘƛǾƛǘŀ ǘŠŎƘǘƻ ŜƴȊȅƳǻ ȊŀƧƛǑǙǳƧŜΣ ȌŜ ŦƻǎŦƻǊȅƭŀŎŜ ǘȅǊƻǎƛƴǻ ǘǊǾł ǾŜƭƳƛ ƪǊłǘƪƻǳ Řƻōǳ, ŀ ȌŜ Ǿ ƪƭƛŘƻǾȇŎƘ ōǳƶƪłŎƘ ƧŜ 

ǘȅǊƻǎƛƴǻ ŦƻǎŦƻǊȅƭƻǾłƴƻ ƧŜƴ ƳŀƭŞ ƳƴƻȌǎǘǾƝΦ tǌƝƪƭŀŘŜƳ ǊŜŎŜǇǘƻǊǳ ǎ ǘȅǊƻǎƛƴŦƻǎŦŀǘŀǎƻǾƻǳ ŀƪǘƛǾƛǘƻǳ ƧŜ ƳŜƳōǊłƴƻǾȇ 

glykoprotein CD45Σ ƪǘŜǊȇ ǎŜ ƴŀŎƘłȊƝ ƴŀ ǇƻǾǊŎƘǳ ōƝƭȇŎƘ ƪǊǾƛƴŜƪΦ ¨őŀǎǘƴƝ ǎŜ ŀƪǘƛǾŀŎŜ ¢ ŀ . ƭȅƳŦƻŎȅǘǻ Ǉƻ ǎŜǘƪłƴƝ ǎ ŎƛȊƝƳƛ 

antigeny. 

 



3.3.4 Receptory s ƎǳŀƴȅƭłǘŎȅƪƭŀǎƻǾƻǳ ŀƪǘƛǾƛǘƻǳ 

WŘŜ ƴŀǇǌƝƪƭŀŘ ƻ ǊŜŎŜǇǘƻǊ ǾłȊŀƧƝŎƝ ŀǘǊƛłƭƴƝ ƴŀǘǊƛǳǊŜǘƛŎƪŞ ǇŜǇǘƛŘȅ ό!btǎύΣ ŎƻȌ ƧŜ ǎƪǳǇƛƴŀ ǇŜǇǘƛŘƻǾȇŎƘ ƘƻǊƳƻƴǻΦ bŀŎƘłȊŜƧƝ ǎŜ 

v ōǳƶƪłŎƘ ledvin a v ōǳƶƪłŎƘ ƘƭŀŘƪŞ ǎǾŀƭƻǾƛƴȅ ƪǊŜǾƴƝŎƘ ŎŞǾΦ !ǘǊƛłƭƴƝ ƴŀǘǊƛǳǊŜǘƛŎƪŞ ǇŜǇǘƛŘȅ Ƨǎƻǳ ǎŜŎŜǊƴƻǾłƴȅ ǎǾŀƭƻǾȇƳƛ 

ōǳƶƪŀƳƛ ǎǊŘŜőƴƝ ǇǌŜŘǎƝƴŠ Ǉǌƛ ǾȊŜǎǘǳǇǳ ƪǊŜǾƴƝƘƻ ǘƭŀƪǳΦ {ǘƛƳǳƭǳƧƝ ƭŜŘǾƛƴȅ ƪ exkreci Na
+
 ŀ ǾƻŘȅ ŀ ƴŀǾƻȊǳƧƝ ǊŜƭŀȄŀŎƛ ǎǾŀƭƻǾȇŎƘ 

ōǳƴŠƪ ǾŜ ǎǘŠƴłŎƘ ƪǊŜǾƴƝŎƘ ŎŞǾΦ hōŀ ǘȅǘƻ ǵőƛƴƪȅ ǾŜŘƻǳ ƪŜ ǎƴƝȌŜƴƝ ƪǊŜǾƴƝƘƻ ǘƭŀƪǳΦ  

 

Receptory ƳŀƧƝ ŜȄǘǊŀŎŜƭǳƭłǊƴƝ ƻōƭŀǎǘ ǇǊƻ ǾŀȊōǳ !btǎ ŀ ƛƴǘǊŀŎŜƭǳƭłǊƴƝ ƎǳŀƴȅƭłǘŎȅƪƭŀǎƻǾƻǳ ƪŀǘŀƭȅǘƛŎƪƻǳ ŘƻƳŞƴǳΦ ±ŀȊōŀ 

ligandu s receptorem aktivuje cyklasu k ǇǊƻŘǳƪŎƛ ŎȅƪƭƛŎƪŞƘƻ оΨΣрΨ-Dat όŎDatύΦ ŎDat ǎŜ ǾłȌŜ ƪ cGMP-ŘŜǇŜƴŘŜƴǘƴƝ 

ǇǊƻǘŜƛƴƪƛƴŀǎŜ ŀ ǘƝƳ Ƨƛ ŀƪǘƛǾǳƧŜ ƪ fosforȅƭŀŎƛ ǎŜǊƛƴǻ ŀ ǘƘǊŜƻƴƛƴǻ ǎǇŜŎƛŦƛŎƪȇŎƘ ǇǊƻǘŜƛƴǻΣ ƪǘŜǊŞ ǎŜ ǇƻŘƝƭŜƧƝ ƴŀ ŘŀƭǑƝƳ ǇǌŜƴƻǎǳ 

ǎƛƎƴłƭǳ ŀ ǊŜŀƭƛȊŀŎƛ ƪƻƴŜőƴŞƘƻ ǇǊƻƧŜǾǳΦ 

 

4. w9D¦[!/9 h5th±=5L .¦b=Y b! ±!½.¦ [LD!b5¦ 

tǌŜƴƻǎ ǎƛƎƴłƭǳ ƧŜ ǇǌŜǎƴŠ ǊŜƎǳƭƻǾłƴ ƴŀ ǊǻȊƴȇŎƘ ǵǊƻǾƴƝŎƘ ǘŀƪΣ ŀōȅ ǾǑŜŎƘƴȅ ōǳƴŠőƴŞ ǇƻŎƘƻŘȅ ōȅƭȅ ƪƻƻǊŘƛƴƻǾłƴȅΦ  

 

wŜƎǳƭŀŎŜ ǎŜ ǳǎƪǳǘŜőƶǳƧŜ ƴŀ ȊłƪƭŀŘŠ ȊǇŠǘƴŞ ǾŀȊōȅΦ wŜƎǳƭŀŎŜ ƳǻȌŜ ōȇǘ ƴŀǇǌƝƪƭŀŘ ǊŜŀƭƛȊƻǾłƴŀ ȊƳŠƴƻǳ ƳƴƻȌǎǘǾƝ ŦǳƴƪőƴƝŎƘ 

ƳŜƳōǊłƴƻǾȇŎƘ ǊŜŎŜǇǘƻǊǻΦ WŜƧƛŎƘ ǇƻőŜǘ ƳǻȌŜ ōȇǘ ȊǾȇǑŜƴ ƴŜōƻ ǎƴƝȌŜƴ ǇƻŘƭŜ ǇƻǘǌŜōȅ ōǳƶƪȅΦ  

 

{ŎƘƻǇƴƻǎǘ ǊŜŎŜǇǘƻǊǻ ǊŜŀƎƻǾŀǘ ƴŀ ȊƳŠƴȅ ƘƭŀŘƛƴȅ ƭƛƎŀƴŘǳ ƧŜ ȊŀƧƛǑǘŠƴŀ ƴŠƪƻƭƛƪŀ ȊǇǻǎƻōȅΦ aƴƻȌǎǘǾƝ ŦǳƴƪőƴƝŎƘ ǊŜŎŜǇǘƻǊǻ ƳǻȌŜ 

ōȇǘ ǊŜŘǳƪƻǾłƴƻ ŜƴŘƻŎȅǘƽȊƻǳ ligand-ǊŜŎŜǇǘƻǊƻǾŞƘƻ ƪƻƳǇƭŜȄǳ ŀ ƧŜƘƻ ƴłǎƭŜŘƴƻǳ ŘŜƎǊŀŘŀŎƝ v ƭȅǎƻǎƻƳŜŎƘ ƴŜōƻ ǳǎƪƭŀŘƴŠƴƝƳ 

ǊŜŎŜǇǘƻǊǻ Ǿ ƛƴǘǊŀŎŜƭǳƭłǊƴƝŎƘ ǾłőŎƝŎƘΦ ± ƧƛƴŞƳ ǇǌƝǇŀŘŠ ƳƻƘƻǳ ǊŜŎŜǇǘƻǊȅ Ȋǻǎǘŀǘ ƴŀ ōǳƴŠőƴŞƳ ǇƻǾǊŎƘǳΣ ŀƭŜ ƳƻƘƻǳ ōȇǘ 

ȊƳŠƴŠƴȅ ǘŀƪΣ ȌŜ ƴŜƧǎƻǳ ǎŎƘƻǇƴȅ ƴŀǾłȊŀǘ ƭƛƎŀƴŘ ŀ ƴŜōƻ ǾłȌƻǳ ƭƛƎŀƴŘȅΣ ŀƭŜ ƭƛƎŀƴŘ-ǊŜŎŜǇǘƻǊƻǾȇ ƪƻƳǇƭŜȄ ǾȅǘǾƻǌƝ ƪƻƴŦƻǊƳŀŎƛΣ 

ƪǘŜǊł ƴŜƴƝ ǎŎƘƻǇƴŀ ǾȅǾƻƭŀǘ ǇǌƝǎƭǳǑƴƻǳ ǎƛƎƴłƭƴƝ ŘǊłƘǳΦ !ƪǘƛǾƛǘŀ ǊŜŎŜǇǘƻǊǳ ƳǻȌŜ ōȇǘ ƻǾƭƛǾƴŠƴŀ ȊƳŠƴŀƳƛ ƧŜƘƻ ŦƻǎŦƻǊȅƭŀŎŜΦ  

 

tǌŜƴƻǎ ǎƛƎƴłƭǳ ƴŜƳǳǎƝ ōȇǘ ǊŜƎǳƭƻǾłƴ ǇƻǳȊŜ ƴŀ ǵǊƻǾƴƛ ǊŜŎŜǇǘƻǊǳΦ aǻȌŜ ōȇǘ ǊŜƎǳƭƻǾłƴ ƴŀ ǵǊƻǾƴƛ ǇǌŜǾƻŘƴƝŎƘ ǎȅǎǘŞƳǻ 

v ōǳƶŎŜΦ 

 

24. aL¢j½!Σ W9WN w9D¦[!/9 ! thw¦/I¸ 

 
aƛǘƽȊŀ ƧŜ ǇǊƻŎŜǎ ŘŠƭŜƴƝ ǎƻƳŀǘƛŎƪȇŎƘ ōǳƴŠƪ ƳƴƻƘƻōǳƴŠőƴȇŎƘ ƻǊƎŀƴƛǎƳǻΦ .ŠƘŜƳ ǘƻƘƻǘƻ ŘŠƭŜƴƝ ǾȊƴƛƪŀƧƝ Ȋ ƧŜŘƴŞ ōǳƶƪȅ 

ƳŀǘŜǌǎƪŞ ŘǾŠ ōǳƶƪȅ ŘŎŜǌƛƴŞ ǎ ƛŘŜƴǘƛŎƪƻǳ ƎŜƴŜǘƛŎƪƻǳ ǾȇōŀǾƻǳΦ /Ŝƭȇ ǇǊƻŎŜǎ ǎŜƎǊŜƎŀŎŜ ŎƘǊƻƳƻǎƻƳǻ Řƻ ŘŎŜǌƛƴƴȇŎƘ ōǳƴŠƪ ƧŜ 

ȊŀƧƛǑǙƻǾłƴ ƪƻƳǇƭŜȄƴƝƳ ŎȅǘƻǎƪŜƭŜǘłƭƴƝƳ ȊŀǌƝȊŜƴƝƳ ς ƳƛǘƻǘƛŎƪȇƳ ŘŠƭƝŎƝƳ ǾǌŜǘŞƴƪŜƳΦ tǊǾƴƝ ƳƛǘƻǘƛŎƪł ŘŠƭŜƴƝ ǾŜ ǾȇǾƻƧƛ ƧŜŘƛƴŎŜ 

ǇǌŜŘǎǘŀǾǳƧƝ ǊƻȊŘŠƭŜƴƝ ȊȅƎƻǘȅ όǘȊǾΦ ǊȇƘƻǾłƴƝύ ŀ ŘŀƭǑƝ ŘŠƭŜƴƝ ȊŀƧƛǑǙǳƧƝŎƝ ǊǻǎǘΣ ŘƛŦŜǊŜƴŎƛŀŎƛ ŀ ƻōƴƻǾǳ ƻǊƎłƴǻ ŀ ǘƪłƴƝΦ 

 

aƛǘƽȊŀ ƧŜ ǎƻǳőłǎǘƝ ōǳƴŠőƴŞƘƻ ŎȅƪƭǳΦ /Ŝƭȇ ǇǊƻŎŜǎ ōǳƴŠőƴŞƘƻ ŘŠƭŜƴƝΣ ǘŞȌ M-ŦłȊŜ ōǳƴŠőƴŞƘƻ ŎȅƪƭǳΣ ǎŜǎǘłǾł Ȋ ǊƻȊŘŠƭŜƴƝ ƧłŘǊŀ 

όƳƛǘƽȊŀύ ŀ ǊƻȊŘŠƭŜƴƝ cytoplazmy όŎȅǘƻƪƛƴŜȊŜύΦ bŜȊōȅǘƴƻǳ ǇƻŘƳƝƴƪƻǳ ǇǊƻ ǎǇǊłǾƴȇ ǇǊǻōŠƘ ƳƛǘƽȊȅ ƧŜ ǇǌŜŘŎƘƻȊƝ replikace 

DNA v S-ŦłȊƛ ōǳƴŠőƴŞƘƻ ŎȅƪƭǳΣ ƪŘȅ ŘƻŎƘłȊƝ ƪŜ ȊŘǾƻƧŜƴƝ ǾŜǑƪŜǊŞ ŎƘǊƻƳƻǎƻƳłƭƴƝ 5b!Φ .ŠƘŜƳ ǾƭŀǎǘƴƝ ƳƛǘƽȊȅ ǎŜ Ǉŀƪ ǘŀǘƻ 5b! 

ǾŜ ŦƻǊƳŠ ǎǇƛǊŀƭƛȊƻǾŀƴȇŎƘ ŎƘǊƻƳƻǎƻƳǻ ǊƻǾƴƻƳŠǊƴŠ ǊƻȊŘŠƭƝ Řƻ ŘŎŜǌƛƴƴȇŎƘ ƧŀŘŜǊΦhōŘƻōƴŠ ƳǳǎƝ Ǿ S-ŦłȊƛ ǇǊƻōŠƘƴƻǳǘ ǇǊƻŎŜǎ 

ŘǳǇƭƛƪŀŎŜ ŎŜƴǘǊƻǎƻƳǳΦ aƛǘƻǘƛŎƪŞ ŘŠƭŜƴƝ ƧŜ ƪƻƴǘƛƴǳłƭƴƝ ǇǊƻŎŜǎΣ ƪǘŜǊȇ ƳǻȌŜƳŜ ǎŎƘŜƳŀǘƛŎƪȅ ǊƻȊőƭŜƴƛǘ Řƻ ǇŠǘƛ ǎǘłŘƛƝΥ ǇǊƻŦłȊŜ, 

ǇǊƻƳŜǘŀŦłȊŜΣ ƳŜǘŀŦłȊŜΣ ŀƴŀŦłȊŜ ŀ ǘŜƭƻŦłȊŜΦ 

 

1. twhC#½9 

/ƘǊƻƳƻǎƻƳȅ ǎŜ ȊƪǊŀŎǳƧƝΣ ƪƻƴŘŜƴȊǳƧƝ ŀ ǎǘłǾŀƧƝ ǎŜ ǇƻǎǘǳǇƴŠ ǾƛŘƛǘŜƭƴȇƳƛ Ǿ ƻǇǘƛŎƪŞƳ ƳƛƪǊƻǎƪƻǇǳΦ WŀŘŜǊƴȇ ƻōŀƭ ƧŜ ȊŀŎƘƻǾłƴΣ 

ƧŀŘŞǊƪŀ ǎŜ ǊƻȊǇŀŘŀƧƝ ŀȌ ǵǇƭƴŠ ǾȅƳƛȊƝΦ ½ŀőƝƴł ǘǾƻǊōŀ ŘŠƭƝŎƝƘƻ ǾǌŜǘŞƴƪŀΣ ŘƻǎǳŘ ƳƛƳƻ ƧłŘǊƻΦ Centrosomy neboli ƳƛƪǊƻǘǳōǳƭłǊƴƝ 

ƻǊƎŀƴƛȊŀőƴƝ ŎŜƴǘǊŀ ǎŜ ǇƻƘȅōǳƧƝ ǎƳŠǊŜƳ ƪ ǇƽƭǻƳ ōǳƶƪȅΦ ½łƪƭŀŘŜƳ ŎŜƴǘǊƻǎƻƳǻ ƧŜ Ǿ ȌƛǾƻőƛǑƴȇŎƘ ōǳƶƪłŎƘ ŘǾƻƧƛŎŜ ŎŜƴǘǊƛƻƭǻ 

ƻǊƛŜƴǘƻǾŀƴȇŎƘ ƪƻƭƳƻ ƴŀ ǎŜōŜ ƻōƪƭƻǇŜƴł ŎŜƴǘǊƻǎƻƳƻǾƻǳ ƳŀǘǊƛȄ όƴŜōƻƭƛ ǇŜǊƛŎŜƴǘǊƛƻƭłǊƴƝƳ ƳŀǘŜǊƛłƭŜƳύΦ 

 

/ŜƴǘǊƛƻƭȅ Ƨǎƻǳ ƪǊłǘƪŞ ǵǘǾŀǊȅ ǾłƭŎƻǾƛǘŞƘƻ ǘǾŀǊǳΣ ƪŀȌŘȇ ǘǾƻǌŜƴȇ ŘŜǾƝǘƛ ǘǊƻƧƛŎŜƳƛ ƳƛƪǊƻǘǳōǳƭǻΦ Z ŎŜƴǘǊƻǎƻƳǻ ǊŀŘƛłƭƴŠ ǾȅǊǻǎǘŀƧƝ 

ƳƛƪǊƻǘǳōǳƭȅ ŘŠƭƝŎƝƘƻ ŀǇŀǊłǘǳΣ ƪŀȌŘȇ ȊŜ ǎǾŞƘƻ ƴǳƪƭŜŀőƴƝƘƻ αƻőƪŀέΦ YŀȌŘȇ ŎŜƴǘǊƻǎƻƳ Ƴł ǎǾƻǳ ǎŀŘǳ ƳƛƪǊƻǘǳōǳƭǻ ŀ ƧŜƧƛŎƘ 

ƛƴǘŜǊŀƪŎƝ ǎŜ ǾȅǘǾłǌƝ ŘŠƭƝŎƝ ǾǌŜǘŞƴƪƻΦ aƛƪǊƻǘǳōǳƭȅ Ƨǎƻǳ ǘǾƻǌŜƴȅ ƘŜǘŜǊƻŘƛƳŜǊƴƝƳƛ ǇƻŘƧŜŘƴƻǘƪŀƳƛ ʰ- ŀ ʲ- ǘǳōǳƭƛƴǳΦ ±ȇȊƴŀƳƴƻǳ 

ŎƘŀǊŀƪǘŜǊƛǎǘƛƪƻǳ ƳƛƪǊƻǘǳōǳƭǻ ƧŜ ƧŜƧƛŎƘ ǇƻƭŀǊƛǘŀΣ ǳǊőŜƴł ƻǊƛŜƴǘŀŎƝ ǘǳōǳƭƛƴƻǾȇŎƘ ƘŜǘŜǊƻŘƛƳŜǊǻΦ YŀȌŘŞ Ǿƭłƪƴƻ Ƴł ǘŜŘȅ plus 

ƪƻƴŜŎ ό ǾŜ ǎƳŠǊǳ ʲ-podjednotky) a minus ƪƻƴŜŎ ό ǾŜ ǎƳŠǊǳ ʰ- ǇƻŘƧŜŘƴƻǘƪȅύΦ {ǾȇƳ Ƴƛƴǳǎ ƪƻƴŎŜƳ Ƨǎƻǳ ƳƛƪǊƻǘǳōǳƭȅ 

ukotveny k ŎŜƴǘǊƻǎƻƳǳ ŀ ƴŀ Ǉƭǳǎ ƪƻƴŎƛ ǎŜ ȊƪǊŀŎǳƧƝ ƴŜōƻ ŘƻǊǻǎǘŀƧƝ ƻŘōƻǳǊłǾłƴƝƳ ƴŜōƻ ǇǌƛǇƻƧƻǾłƴƝƳ ǘǳōǳƭƛƴƻǾȇŎƘ 

ǇƻŘƧŜŘƴƻǘŜƪΦ tƻǘǌŜōƴł ŜƴŜǊƎƛŜ ƧŜ ȊƝǎƪłǾłƴŀ ƘȅŘǊƻƭȇȊƻǳ ƴŀǾłȊŀƴȇŎƘ ƳƻƭŜƪǳl GTP. 

 



2. twha9¢!C#½9 

WƛƴȇƳƛ ŀǳǘƻǊȅ ōȇǾł ǘƻǘƻ ƻōŘƻōƝ ƻȊƴŀőƻǾłƴƻ ǘŞȌ Ƨŀƪƻ ǇƻȊŘƴƝ ǇǊƻŦłȊŜ nebo őŀǎƴł ƳŜǘŀŦłȊŜΦ tǊƻƳŜǘŀŦłȊŜ ƧŜ ŎƘŀǊŀƪǘŜǊƛȊƻǾłƴŀ 

ǊƻȊǇŀŘłƴƝƳ ƧŀŘŜǊƴŞƘƻ ƻōŀƭǳ ŀ ǊƻȊǇǘȇƭŜƴƝƳ ŎƘǊƻƳƻǎƻƳǻ Ǿ ŎŜƭŞ ōǳƶŎŜΦ tƻƪǊŀőǳƧŜ ƪƻƴŘŜƴȊŀŎŜ ŎƘǊƻƳƻǎƻƳǻΦ ¢ŀǘƻ ŦłȊŜ ƧŜ 

vhƻŘƴł ǇǊƻ ŎƘǊƻƳƻǎƻƳłƭƴƝ ǾȅǑŜǘǌŜƴƝ s Ǿȅǎƻƪƻǳ ǊƻȊƭƛǑƻǾŀŎƝ ǎŎƘƻǇƴƻǎǘƝ όƳŜǘƻŘŀ Iw¢ ς high resolution technique). 

/ŜƴǘǊƻǎƻƳȅ ŘƻǎŀƘǳƧƝ ƻōƻǳ Ǉƽƭǻ ŀ ǎǇƻƭǳ ǎŜ ǎȅǎǘŞƳŜƳ ƳƛƪǊƻǘǳōǳƭǻ ǘǾƻǌƝ ŘŠƭƝŎƝ ǾǌŜǘŞƴƪƻΦ wƻȊǇŀŘ ƧŀŘŜǊƴŞƘƻ ƻōŀƭǳ ǳƳƻȌƴƝ 

ƪƻƴǘŀƪǘ ƳƛƪǊƻǘǳōǳƭǻ ŀ ŎƘǊƻƳƻǎƻƳǻΦ aƛƪǊƻǘǳōǳƭȅ ŀƪǘƛǾƴŠ ǾȅƘƭŜŘłǾŀƧƝ ŀ ȊŀŎƘȅŎǳƧƝ ŎƘǊƻƳƻǎƻƳȅ Ǿ ŎȅǘƻǇƭŀȊƳŠΦ  

 

/ƘǊƻƳƻǎƻƳȅ ǎŜ ǇǊƻǎǘǌŜŘƴƛŎǘǾƝƳ ƪƛƴŜǘƻŎƘƻǊǻ ǇǌƛǇƻƧǳƧƝ ƪ ƳƛƪǊƻǘǳōǳƭǻƳ ŘŠƭƝŎƝƘƻ ŀǇŀǊłǘǳΦ YƛƴŜǘƻŎƘƻǊȅ Ƨǎƻǳ ǵǘǾŀǊȅ 

s ƪƻƳǇƭŜȄƴƝ ǘǊƛƭŀƳƛƴłǊƴƝ ǇǊƻǘŜƛƴƻǾƻǳ ǎǘǊǳƪǘǳǊƻǳΣ Ƨŀƪƻ ŎŜƭŜƪ ǎŜ ǳǘǾłǌŜƧƝ Ǿ pƻȊŘƴƝ ǇǊƻŦłȊƛΦ Wǎƻǳ ƭƻƪŀƭƛȊƻǾłƴȅ ǇłǊƻǾŠ Ǿ oblasti 

ŎŜƴǘǊƻƳŜǊȅ ƪŀȌŘŞƘƻ ŎƘǊƻƳƻǎƻƳǳΦ ½Ŝ ǎƴƝƳƪǻ ǇƻǌƝȊŜƴȇŎƘ ŜƭŜƪǘǊƻƴƻǾȇƳ ƳƛƪǊƻǎƪƻǇŜƳ ƧŜ ǇŀǘǊƴł ǎƭƻȌƛǘł ǎǘǊǳƪǘǳǊŀ 

ƪƛƴŜǘƻŎƘƻǊǳΣ ƛ ƪŘȅȌ ƻ ǇǌŜǎƴŞƳ ǳǎǇƻǌłŘłƴƝ ŀ ŘŜǘŀƛƭƴƝ ŦǳƴƪŎƛ ƧŜ ŘƻǎǳŘ ȊƴłƳƻ ǇƻƳŠǊƴŠ ƳłƭƻΦ Kinetochor je ǘǾƻǌŜƴ ȊŜƧƳŞƴŀ 

ǾƴƛǘǌƴƝ ŀ ǾƴŠƧǑƝ ŜƭŜƪǘǊƻƴŘŜƴȊƴƝ ǾǊǎǘǾƻǳΣ ƳŜȊƛ ƪǘŜǊȇƳƛ ƧŜ ǘŜƴƪł ŜƭŜƪǘǊƻƴǘǊŀƴǎǇŀǊŜƴǘƴƝ ƛƴǘŜǊȊƽƴŀΦ ±ƴƛǘǌƴƝ ǾǊǎǘǾŀ ǎƭƻǳȌƝ 

k ǇǊƻǇƻƧŜƴƝ ǎ ŎŜƴǘǊƻƳŜǊƛŎƪȇƳ ƘŜǘŜǊƻŎƘǊƻƳŀǘƛƴŜƳ ŀ Ƴł ȊǌŜǘŜƭƴŠ ŎƘǊƻƳŀǘƛƴƻǾŞ ǳǎǇƻǌłŘłƴƝΦ tǌŜǘǊǾłǾł Ǉƻ ŎŜƭƻǳ Řƻōǳ 

ōǳƴŠőƴŞƘƻ Ŏȅklu v ǇƻŘƻōŠ ǾƴƛǘǌƴƝ ƪƛƴŜǘƻŎƘƻǊƻǾŞ ŘŜǎǘƛőƪȅΦ ±ƴŠƧǑƝ ǾǊǎǘǾŀ ƧŜ ǾŜƭƳƛ ŘȅƴŀƳƛŎƪł ǎǘǊǳƪǘǳǊŀ ǘǾƻǌŜƴł ƳƴƻƘŀ 

ǇǊƻǘŜƛƴȅ ŀ ǇǌƝǘƻƳƴł ǇƻǳȊŜ Ǿ ƳƛǘƽȊŜΦ ½ŀƧƛǑǙǳƧŜ ƪƻƴǘŀƪǘ ŀ ƴŀǇƻƧŜƴƝ ƳƛƪǊƻǘǳōǳƭǻ ǾǌŜǘŞƴƪŀΦ 

{ǇǊłǾƴŞ ǇǌƛǇƻƧŜƴƝ ŎƘǊƻƳƻǎƻƳǳ ƪ ǾǌŜǘŞƴƪǳ ƳǳǎƝ ōȇǘ ōƛǇƻƭłǊƴƝ ς tzn. k ƳƛƪǊƻǘǳōǳƭǻƳ Ȋ ƻōƻǳ Ǉƽƭǻ ǎƻǳőŀǎƴŠΦ 

 

3. a9¢!C#½9 

/ƘǊƻƳƻǎƻƳȅ Ƨǎƻǳ ƳŀȄƛƳłƭƴŠ ƪƻƴŘŜƴȊƻǾŀƴŞΦ ± ǘŞǘƻ ŦłȊƛ Ƨǎƻǳ ŘƻǎǘǳǇƴŞ ǇǊƻ ǊǳǘƛƴƴƝ ǾȅǑŜǘǌŜƴƝ ƪŀǊȅƻǘȅǇǳΦ !ƪǘƛǾƴƝ őƛƴƴƻǎǘƝ 

ŘŠƭƝŎƝƘƻ ŀǇŀǊłǘǳ ǎŜ ŎƘǊƻƳƻǎƻƳȅ ǇƻǎǘǳǇƴŠ ǎŜǌŀȊǳƧƝ Ǿ ŜƪǾŀǘƻǊƛłƭƴƝ ǊƻǾƛƴŠ ƪƻƭƳŞ ƴŀ ƻǎǳ ǾǌŜǘŞƴƪŀΦ aƛƪǊƻǘǳōǳƭȅ ŘŠƭƝŎƝƘƻ 

ǾǌŜǘŞƴƪŀ ǎŜ ȊƪǊŀŎǳƧƝ όŘŜǇƻƭȅƳŜǊƛȊǳƧƝύ ƴŜōƻ ǇǊƻŘƭǳȌǳƧƝ όǇƻƭȅƳŜǊƛȊǳƧƝύ ŘƭŜ ŀƪǘǳłƭƴƝ ǇƻǘǌŜōȅΦ 

 

V ǊłƳŎƛ ǾǌŜǘŞƴƪŀ ƳǻȌŜƳŜ ǊƻȊƭƛǑƛǘ ǘǌƛ ǘȅǇȅ ƳƛƪǊƻǘǳōǳƭǻΥ 

1. tƻƭłǊƴƝ όƴŜōƻ ǘŀƪŞ ǇǌŜƪǊȅǾƴŞΣ ƛƴǘŜǊȊƻƴłƭƴƝΦΦύΣ ƪǘŜǊŞ ǎƳŠǌǳƧƝ ƻŘ ƻǇŀőƴȇŎƘ Ǉƽƭǻ Řƻ ǎǘǌŜŘǳ ōǳƶƪȅΣ ƪŘŜ ǎŜ ƴŀǾȊłƧŜƳ 

őłǎǘŜőƴŠ ǇǌŜƪǊȇǾŀƧƝΦ hŘǇƻǾƝŘŀƧƝ Ȋŀ ǎȅƳŜǘǊƛŎƪȇ ŀ ōƛǇƻƭłǊƴƝ ǘǾŀǊ ŘŠƭƝŎƝƘƻ ǾǌŜǘŞƴƪŀΦ 

2. YƛƴŜǘƻŎƘƻǊƻǾŞΣ ƪǘŜǊŞ ǎŜ ǳǇƝƴŀƧƝ ƴŀ ƪƛƴŜǘƻŎƘƻǊȅ ƧŜŘƴƻǘƭƛǾȇŎƘ ŎƘǊƻƳƻǎƻƳǻ ŀ ƛƴǘŜǊŀƎǳƧƝ ȊŘŜ ǎ ǇǊƻǘŜƛƴȅ ȊŜǾƴƝ ǾǊǎǘǾȅ 

ƪƛƴŜǘƻŎƘƻǊǻΦ ½ƪǊŀŎƻǾłƴƝƳ ƴŜōƻ ǇǊƻŘƭǳȌƻǾłƴƝƳ ǘŠŎƘǘƻ ǾƭłƪŜƴ ǇǌŜǾłȌƴŠ ƴŀ ƧŜƧƛŎƘ Ǉƭǳǎ ƪƻƴŎƛ ǎŜ ŎƘǊƻƳƻǎƻƳȅ 

ǇǌŜǎƻǳǾŀƧƝ Řƻ ǎǘǌŜŘǳ ōǳƶƪȅ ς Řƻ ŜƪǾŀǘƻǊƛłƭƴƝ ǊƻǾƛƴȅΦ 

3. !ǎǘǊłƭƴƝΣ ƪǘŜǊŞ ǎƳŠǌǳƧƝ ƻŘ Ǉƽƭǻ Řƻ ǾǑŜŎƘ ǎǘǊŀƴΦ tƻŘƝƭŜƧƝ ǎŜ ƴŀ ƻŘŘŀƭƻǾłƴƝ Ǉƽƭǻ Ǿ ǇǊǻōŠƘǳ ŀƴŀŦłȊŜ ŀ ǎƭƻǳȌƝ 

k orientacƛ ŀ ǳŘǊȌŜƴƝ ǎǇǊłǾƴŞ ǇƻȊƛŎŜ ŎŜƴǘǊƻǎƻƳǻ ŀ ŎŜƭŞƘƻ ǾǌŜǘŞƴƪŀ Ǿ ōǳƶŎŜΦ 

 

aŜǘŀŦłȊŜ ǘǊǾł ǘŀƪ ŘƭƻǳƘƻΣ ŘƻƪǳŘ ǾǑŜŎƘƴȅ ŎƘǊƻƳƻǎƻƳȅ ƴŜƧǎƻǳ ǎŜǌŀȊŜƴȅ Ǿ ŜƪǾŀǘƻǊƛłƭƴƝ ǊƻǾƛƴŠΦ YƛƴŜǘƻŎƘƻǊȅ ŘƻǎǳŘ 

ƴŜǇǌƛǇƻƧŜƴŞ ƪ ƳƛƪǊƻǘǳōǳƭǻƳ ǾǌŜǘŞƴƪŀ ǾȅǎƝƭŀƧƝ ƛƴƘƛōƛőƴƝ ǎƛƎƴłƭΣ ƪǘŜǊȇ ƻŘŘŀƭǳƧŜ ƴłǎǘǳǇ ŀƴŀŦłȊŜΦ 5ƻƘƭŜŘ ƴŀŘ ǘƝƳǘƻ ŘŠƧŜƳ Ƴł 

ƳŜǘŀŦłȊƴƝ όőƛ ƳƛǘƻǘƛŎƪȇύ ƪƻƴǘǊƻƭƴƝ ōƻŘ ǎƭŜŘǳƧƝŎƝ ǇǌƛǇƻƧŜƴƝ ŎƘǊƻƳƻǎƻƳǻ ƪ ǾǌŜǘŞƴƪǳΦ ¦ǊőƛǘŞ ŎƘŜƳƛŎƪŞ ƭłǘƪȅ ƳƻƘƻǳ ǘŜƴǘƻ 

ƪƻƴǘǊƻƭƴƝ ōƻŘ ŀƪǘƛǾƻǾŀǘ ŀ ȊŀǎǘŀǾƛǘ ƳŜǘŀŦłȊƛ ƴŀ ƴŠƪƻƭƛƪ ƘƻŘƛƴ ŀȌ ŘƴƝΦ tǌƝƪƭŀŘŜƳ ƧŜ kolchicinΣ ƪǘŜǊȇ ǎŜ ǾłȌŜ ƴŀ ǾƻƭƴŞ ǘǳōǳƭƛƴƻǾŞ 

ǇƻŘƧŜŘƴƻǘƪȅ ŀ ȊǇǻǎƻōǳƧŜ ŘŜǇƻƭȅƳŜǊƛȊŀŎƛ ƳƛƪǊƻǘǳōǳƭǻΦ ¢ƝƳ ȊƴŜƳƻȌƶǳƧŜ ƴŀǇƻƧŜƴƝ ƪƛƴŜǘƻŎƘƻǊǻ ŀ ōǊłƴƝ ƴłǎǘǳǇǳ ŀƴŀŦłȊŜΦ 

 

4. !b!C#½9 

½ŀőƝƴł ƴłƘƭŜ ƻŘŘŠƭŜƴƝƳ ǎŜǎǘŜǊǎƪȇŎƘ ŎƘǊƻƳŀǘƛŘ ƧŜŘƴƻǘƭƛǾȇŎƘ ŎƘǊƻƳƻǎƻƳǻ Ǉƻ ŎŜƭŞ ƧŜƧƛŎƘ ŘŞƭŎŜΦ ¢ŀƪǘƻ ƻŘŘŠƭŜƴŞ chromatidy 

ǎŜ ǎǘłǾŀƧƝ ǎŀƳƻǎǘŀǘƴȇƳƛ ŎƘǊƻƳƻǎƻƳȅΦ ± ŀƴŀŦłȊƛ ƭȊŜ ǊƻȊƭƛǑƛǘ ŘǾŀ ƴŜȊłǾƛǎƭŞ ǇǊƻŎŜǎȅ ς ŀƴŀŦłȊƛ ! ŀ .Φ tǊǾƴƝƳ Ȋ nich (ŀƴŀŦłȊŜ !) 

ƧŜ ǇƻƘȅō ŎƘǊƻƳƻǎƻƳǻ ƪ ǇǊƻǘƛƭŜƘƭȇƳ ǇƽƭǻƳ ǾǌŜǘŞƴƪŀΦ ¢Ŝƴǘƻ ǇƻƘȅō ƧŜ ȊŀƧƛǑǘŠƴ ȊƪǊŀŎƻǾłƴƝƳ ƪƛƴŜǘƻŎƘƻǊƻǾȇŎƘ ǾƭłƪŜƴ 

ǇǌŜǾłȌƴŠ ƴŀ Ǉƭǳǎ ƪƻƴŎƛ ŀ ȊłǊƻǾŜƶ ŀƪǘƛǾƴƝƳ ǇƻƘȅōŜƳ ƪƛƴŜǘƻŎƘƻǊǻ ǇƻŘŞƭ ƳƛƪǊƻǘǳōǳƭǻΦ 5ǊǳƘȇƳ ǇǊƻŎŜǎŜƳ όŀƴŀŦłȊŜ .) je 

ǎŀƳƻǘƴŞ ƻŘŘŀƭƻǾłƴƝ Ǉƽƭǻ ǾǌŜǘŞƴƪŀ ƻŘ ǎŜōŜ ŀ ǘƝƳ ƛ ŎŜƭƪƻǾŞ ǇǊƻŘƭǳȌƻǾłƴƝ ōǳƶƪȅΦ Y ŘŠƧǻƳ ŀƴŀŦłȊŜ . ŘƻŎƘłȊƝ ǎ ǳǊőƛǘȇƳ 

ȊǇƻȌŘŠƴƝƳ Ǉƻ ƻŘŘŠƭŜƴƝ ǎŜǎǘŜǊǎƪȇŎƘ ŎƘǊƻƳŀǘƛŘ ŀ ƧŜƧƛŎƘ ƻŘŘłƭŜƴƝΦ bŀ ƻŘŘŀƭƻǾłƴƝ Ǉƽƭǻ ǎŜ ǇƻŘƝƭƝ ǇǊƻŘƭǳȌƻǾłƴƝ ǇƻƭłǊƴƝŎƘ ǾƭłƪŜƴ 

ŀ ƧŜƧƛŎƘ ǾȊłƧŜƳƴȇ ŀƴǘƛǇŀǊŀƭŜƭƴƝ ǇƻƘȅōΦ ± ŜƪǾŀǘƻǊƛłƭƴƝ ȊƽƴŠΣ ƪŘŜ ǎŜ ǘŀǘƻ Ǿƭłƪƴŀ ǇǌŜƪǊȇǾŀƧƝΣ ŘƻŎƘłȊƝ ƪ ƧŜƧƛŎƘ ǇƻǎǳƴƻǾłƴƝ ǇƻŘŞƭ 

ǎŜōŜ ƴŀǾȊłƧŜƳ ŀ ȊłǊƻǾŜƶ ƪ ŘŀƭǑƝ ǇƻƭȅƳŜǊƛȊŀŎƛ ƧŜƧƛŎƘ Ǉƭǳǎ ƪƻƴŎǻΦ 

 

5ǊǳƘƻǳ ŀƪǘƛǾƴƝ ǎƭƻȌƪƻǳ ǇƻƘȅōǳ Ǉƽƭǻ ƻŘ ǎŜōŜ ƧŜ ȊƪǊŀŎƻǾłƴƝ ŀǎǘǊłƭƴƝŎƘ ǾƭłƪŜƴ ŀ ǘŀȌŜƴƝ Ǉƽƭǻ ƪ ƻƪǊŀƧƛ ōǳƶƪȅΦ tǊƻŎŜǎ ƻŘŘŠƭƻǾłƴƝ 

Ǉƽƭǻ ǾǌŜǘŞƴƪŀ ǎŜ ȊŀǎǘŀǾǳƧŜΣ ƪŘȅȌ ǾǌŜǘŞƴƪƻ ŘƻǎłƘƴŜ ŘǾƻƧƴłǎƻōƪǳ ǎǾŞ ŘŞƭƪȅ Ǿ ƳŜǘŀŦłȊƛΦ /Ŝƭł ŀƴŀŦłȊŜ ƧŜ ǾŜƭƳƛ ǊȅŎƘƭłΣ ǘǊǾł Ƨen 

ƴŠƪƻƭƛƪ ƳƛƴǳǘΦ tƻƘȅōƻǾŞ ŘŠƧŜ Ǿ ǇǊǻōŠƘǳ ŀƴŀŦłȊŜ Ƨǎƻǳ ȊǇǻǎƻōŜƴȅ őƛƴƴƻǎǘƝ ǘȊǾΦ ƳƛƪǊƻǘǳōǳƭłǊƴƝŎƘ ƳƻǘƻǊǻΦ 

 

5. ¢9[hC#½9 

tƻƪǊŀőǳƧŜ ǇǊƻŎŜǎ ƻŘŘŀƭƻǾłƴƝ Ǉƽƭǻ ŀ ǇǊƻŘƭǳȌƻǾłƴƝ ŘŠƭƝŎƝƘƻ ǾǌŜǘŞƴƪŀΦ YƻƭŜƳ ŎƘǊƻƳƻǎƻƳǻ ǎƘǊƻƳłȌŘŠƴȇŎƘ ŀ ƻōƻǳ ǇƽƭŜŎƘ 

ōǳƶƪȅ ǎŜ ǾȅǘǾłǌƝ ƧŀŘŜǊƴȇ ƻōŀƭΣ ŎƘǊƻƳƻǎƻƳȅ ǎŜ ǇƻǎǘǳǇƴŠ ŘŜƪƻƴŘŜƴȊǳƧƝ ŀ ƻǇŠǘ ǇǌŜǎǘłǾŀƧƝ ōȇǘ ǇƻȊƻǊƻǾŀǘŜƭƴŞΦ ½ƴƻǾǳ ǎŜ ǾȅǘǾłǌƝ 

ƛ ƧŀŘŞǊƪƻΦ 



6. CYTOKINEZE 

5ƻƪƻƴőŜƴƝ a-ŦłȊŜ ǇǊƻōƝƘł ǊƻȊŘŠƭŜƴƝƳ ŎȅǘƻǇƭŀȊƳȅ Ǿ procesu cytokinezeΣ ōŜȊǇǊƻǎǘǌŜŘƴŠ ƴŀǾŀȊǳƧƝŎƝƳ ƴŀ ƳƛǘƽȊǳΦ ¢Ŝƴǘƻ ŘŠƧ ƧŜ 

ƻŘƭƛǑƴȇ Ǿ rostliƴƴȇŎƘ ŀ Ǿ ȌƛǾƻőƛǑƴȇŎƘ ōǳƶƪłŎƘΦ wƻǎǘƭƛƴƴŞ ōǳƶƪȅ ǎŜ ŘŠƭƝ ǘǾƻǊōƻǳ ǇǌŜǇłȌƪȅ ȊŜ ǎǘǌŜŘǳ ƪ ƻōǾƻŘǳ ōǳƶƪȅΣ ƴŀƻǇŀƪ 

ȌƛǾƻőƛǑƴŞ ōǳƶƪȅ ǎŜ ŘŠƭƝ ȊŀǑƪǊŎŜƴƝƳ ƻŘ ƻōǾƻŘǳ ƪŜ ǎǘǌŜŘǳΦ 

bŀ ƻōǾƻŘǳ ȌƛǾƻőƛǑƴŞ ōǳƶƪȅ ǎŜ ǾȅǘǾłǌƝ ƪƻƴǘǊŀƪǘƛƭƴƝ ǇǊǎǘŜƴŜŎ Ȋ ŀƪǘƛƴƻǾȇŎƘ ŀ ƳȅƻǎƛƴƻǾȇŎƘ ƳƛƪǊƻŦƛƭŀƳŜƴǘΦ !ƪǘƛǾƴƝ ƪƻƴǘǊŀƪŎƝ 

ǘƻƘƻǘƻ ǇǊǎǘŜƴŎŜ ǾȊƴƛƪł ŘŠƭƝŎƝ ǊȇƘŀΣ ƪǘŜǊł ǎŜ ǇǊƻƘƭǳōǳƧŜΣ ŀȌ ōǳƶƪǳ ǇƻǎǘǳǇƴŠ ǇǌŜǑƪǊǘƝ ƴŀ ŘǾŠ ōǳƶƪȅ ŘŎŜǌƛƴƴŞΦ 

 

REGULACE 

Dнκa ƪƻƴǘǊƻƭƴƝ ōƻŘ ς ōǳƴŠőƴȇ Ŏȅƪƭǳǎ ōƭƻƪƻǾłƴΣ ƧŜ-li: 

¶ ƴŜǇǌƝȊƴƛǾȇ ōǳƴŠőƴȇ Ǌǻǎǘ  

¶  ƴŜǇǌƝȊƴƛǾŞ ƻƪƻƭƴƝ ǇƻŘƳƝƴƪȅ  

¶  ǇƻǑƪƻȊŜna DNA 

 

aŜǘŀŦłȊŜκŀƴŀŦłȊŜ ƪƻƴǘǊƻƭƴƝ ōƻŘΥ 

¶ Ǿ ǇǌƝǇŀŘŠ ǑǇŀǘƴŞƘƻ őƛ ƴŜǵǇƭƴŞƘƻ ƴŀǇƻƧŜƴƝ ŘŠƭƝŎƝƘƻ ǾǌŜǘŞƴƪŀ όƳƛƪǊƻǘǳōǳƭǻύ ƴŀ ƪƛƴŜǘƻŎƘƻǊȅ Ƨǎƻǳ ǇǊƻŘǳƪƻǾłƴȅ ƭłǘƪȅ 

ǇǌΦ ƪƻƭŎƘƛŎƛƴ -Ҕ ōǊłƴƝ ƴłǎǘǳǇǳ ŀƴŀŦłȊŜ 

 

25. a9Lj½!Σ W9WN w9D¦[!/9 ! thw¦/I¸ 

 
aŜƛƽȊŀ ƧŜ ǎǇŜŎƛŀƭƛȊƻǾŀƴȇ ŘǾƻǳǎǘǳǇƶƻǾȇ ǘȅǇ ƧŀŘŜǊƴŞƘƻ ŘŠƭŜƴƝΣ ƪǘŜǊȇƳ ǾȊƴƛƪŀƧƝ ǇƻƘƭŀǾƴƝ ōǳƶƪȅ όƎŀƳŜǘȅύΦ tǊƻŎŜǎ ǾȇǾƻƧŜ 

ǇƻƘƭŀǾƴƝŎƘ ōǳƴŠƪ ς gametogenezi ƧŜ ƳƻȌƴŞ ƻȊƴŀőƛǘ Ƨŀƪƻ ȊǊłƴƝΣ ǇǊƻǘƻ ǎŜ ƳŜƛƽȊŀ ƴŠƪŘȅ ǘŀƪŞ ƴŀȊȇǾł ȊǊŀŎƝ ŘŠƭŜƴƝΦ aŜƛƽȊŀ ƧŜ 

ƻōŘƻōƴŠ Ƨŀƪƻ ƳƛǘƽȊŀ ǇƻŘƳƝƴŠƴł ǊŜǇƭƛƪŀŎƝ 5b! Ǿ S-ŦłȊƛ ōǳƴŠőƴŞƘƻ ŎȅƪƭǳΦ .ǳƶƪȅ ǾǎǘǳǇǳƧƝŎƝ Řƻ ƳŜƛƽȊȅ ƳŀƧƝ ǘŜŘȅ ŘƛǇƭƻƛŘƴƝ 

ǇƻőŜǘ ŘǾƻǳŎƘǊƻƳŀǘƛŘƻǾȇŎƘ ŎƘǊƻƳƻǎƻƳǻΦ 

 

tǌƛ ƳŜƛƻǘƛŎƪŞƳ ŘŠƭŜƴƝ ǇǊƻōƝƘŀƧƝ ŘǾŠ ƻŘƭƛǑƴł ƧŀŘŜǊƴł ŘŠƭŜƴƝ Ǉƻ ǎƻōŠΦ tǊǾƴƝ ƳŜƛƻǘƛŎƪŞ ŘŠƭŜƴƝ ƻȊƴŀőǳƧŜƳŜ ǘŀƪŞ Ƨŀƪƻ ǊŜŘǳƪőƴƝ 

nebo ƘŜǘŜǊƻǘȅǇƛŎƪŞΦ V ǇǊǻōŠƘǳ ƳŜƛƽȊȅ L ŘƻŎƘłȊƝ ƪŜ ǎƴƝȌŜƴƝ όǊŜŘǳƪŎƛύ ŘƛǇƭƻƛŘƴƝƘƻ Ǉƻőǘǳ ŎƘǊƻƳƻǎƻƳǻ ƴŀ ƘŀǇƭƻƛŘƴƝΦ 5ǊǳƘŞ 

ƳŜƛƻǘƛŎƪŞ ŘŠƭŜƴƝΣ ƻȊƴŀőƻǾŀƴŞ Ƨŀƪƻ ŜƪǾŀőƴƝ nebo ƘƻƳŜƻǘȅǇƛŎƪŞΣ ǇǊƻōƝƘł ƻōŘƻōƴŠ Ƨŀƪƻ ƳƛǘƽȊŀΦ ±ȇǎƭŜŘƪŜƳ Ƨǎƻǳ őǘȅǌƛ ōǳƶƪȅ 

s ƘŀǇƭƻƛŘƴƝƳ ǇƻőǘŜƳ ŎƘǊƻƳƻǎƻƳǻΦ {ǇƭȅƴǳǘƝƳ ŘǾƻǳ ƘŀǇƭƻƛŘƴƝŎƘ ƎŀƳŜǘ Ǉǌƛ ƻǇƭƻȊŜƴƝ ǾȊƴƛƪł zygotaΣ ƪǘŜǊł Ƴł ƻǇŠǘ ŘƛǇƭƻƛŘƴƝ 

ŎƘǊƻƳƻǎƻƳłƭƴƝ ǾȇōŀǾǳΦ tǊƻŎŜǎŜƳ ŦŜǊǘƛƭƛȊŀŎŜ ƧŜ ǘŜŘȅ Ŏȅƪƭǳǎ ǎǘǌƝŘłƴƝ ŘƛǇƭƻƛŘƴƝ ŀ ƘŀǇƭƻƛŘƴƝ ŦłȊŜ ǳȊŀǾǌŜƴΦ 

 

a9Lj½! L 

V ǇǊǻōŠƘǳ ǇǊǾƴƝƘƻ ƳŜƛƻǘƛŎƪŞƘƻ ŘŠƭŜƴƝ ǇǊƻōƝƘŀƧƝ ǎǇŜŎƛŦƛŎƪŞ ǇǊƻŎŜǎȅΣ ƪǘŜǊŞ ǾȇȊƴŀƳƴŠ ƻŘƭƛǑǳƧƝ ƳŜƛƽȊǳ ƻŘ ƳƛǘƽȊȅ ŀ ƳŀƧƝ 

ŎƘŀǊŀƪǘŜǊƛǎǘƛŎƪŞ ƎŜƴŜǘƛŎƪŞ ŘǻǎƭŜŘƪȅΦ tƻŘƻōƴŠ Ƨŀƪƻ Ǿ ƳƛǘƽȊŜ ǊƻȊƭƛǑǳƧŜƳŜ ƛ ȊŘŜ ǇǊƻŦłȊƛΣ ƳŜǘŀŦłȊƛΣ ŀƴŀŦłȊƛ ŀ ǘŜƭƻŦłȊƛΦ 

 

1. twhC#½9 L 

tǊƻŦłȊŜ ǇǊǾƴƝƘƻ ƳŜƛƻǘƛŎƪŞƘƻ ŘŠƭŜƴƝ ǇǌŜŘǎǘŀǾǳƧŜ ƴŜƧŘŜƭǑƝ ƻōŘƻōƝ ŎŜƭŞ ƳŜƛƽȊȅΦ /ƘǊƻƳƻǎƻƳȅ ƴŀ Ȋŀőłǘƪǳ ǇǊƻŦłȊŜ LΦ ȊǊŀŎƝƘƻ 

ŘŠƭŜƴƝ Ƨǎƻǳ ǘǾƻǌŜƴȅ ŘǾŠƳŀ ǎŜǎǘŜǊǎƪȇƳƛ ŎƘǊƻƳŀǘƛŘŀƳƛΦ ½ŘǾƻƧŜƴƝ ŎƘǊƻƳŀǘƛŘ ƴŀǎǘłǾł ƪƭŀǎƛŎƪȅ Ǿ ǇǌŜŘŎƘłȊŜƧƝŎƝ {-ŦłȊƛ ǊŜǇƭƛƪŀŎƝ 

molekul DNA jednotƭƛǾȇŎƘ ŎƘǊƻƳƻǎƻƳǻΦ tǊƻŦłȊƛ L ǎŎƘŜƳŀǘƛŎƪȅ őƭŜƴƝƳŜ Řƻ ǇŠǘƛ ŦłȊƝΥ ƭŜǇǘƻǘŜƴΣ ȊȅƎƻǘŞƴΣ ǇŀŎƘȅǘŞƴΣ ŘƛǇƭƻǘŞƴΣ 

diakineze. 

 

[9t¢h¢;b 

/ƘǊƻƳƻǎƻƳȅ ǎŜ ȊŀőƝƴŀƧƝ ƪƻƴŘŜƴȊƻǾŀǘ ŀ ǎǘłǾŀƧƝ ǎŜ ǾƛŘƛǘŜƭƴȇƳƛ Ƨŀƪƻ ǾŜƭƳƛ ǘŜƴƪł ŀ ŘƭƻǳƘł ǾƭłƪƴŀΦ 

{ŜǎǘŜǊǎƪŞ ŎƘǊƻƳŀǘƛŘȅ Ƨǎƻǳ ƪ ǎƻōŠ ǘŠǎƴŠ ǇǌƛƭƻȌŜƴŞΣ ƻǇǘƛŎƪȅ ȊŀǘƝƳ ǎǇƭȇǾŀƧƝ Ǿ ƧŜŘƴƻ ǾƭłƪƴƻΦ 

 

½¸Dh¢;b 

IƻƳƻƭƻƎƴƝ ŎƘǊƻƳƻǎƻƳȅ ǎŜ ǾȊłƧŜƳƴŠ ǾȅƘƭŜŘŀƧƝ ŘƻǎǳŘ ƴŜȊƴłƳȇƳ ƳŜŎƘŀƴƛǎƳŜƳΣ ȊŀőƝƴŀƧƝ ǎŜ ǇłǊƻǾŀǘ ŀ ǇƻǎǘǳǇƴŠ ƪ ǎƻōŠ 

ǇǌƛƭŞƘŀƧƝ Ǉƻ ŎŜƭŞ ŘŞƭŎŜΦ ¢ŠǎƴŞ ǎǇƻƧŜƴƝ ƘƻƳƻƭƻƎƴƝŎƘ ŎƘǊƻƳƻǎƻƳǻ ǎŜ ƴŀȊȇǾł synapse. hŘǇƻǾƝŘŀƧƝŎƝ ǵǎŜƪȅ 5b! ǎŜ ƪ ǎƻōŠ 

ǇǌƛƪƭłŘŀƧƝ ƻōǾȅƪƭŜ ƭƛƴŜłǊƴŠ ŀ ǾȅǘǾłǌƝ ǎŜ ŀƪ ǎǘǊǳƪǘǳǊŀ ȊǾŀƴł bivalent. ±ȇƧƛƳƪƻǳ Ƨǎƻǳ ǳ őƭƻǾŠƪŀ ŎƘǊƻƳƻǎƻƳȅ · ŀ ¸Σ ƪǘŜǊŞ 

ƴŜǇǌŜŘǎǘŀǾǳƧƝ ƪƭŀǎƛŎƪȇ ƘƻƳƻƭƻƎƴƝ ǇłǊΦ 

 

tǌŜǎǘƻ ƳŜȊƛ ƴƛƳƛ ŘƻŎƘłȊƝ ƪ synapsi. V őŀǎƴŞ ŦłȊƛ ǎŜ ǇłǊǳƧƝ ƘƻƳƻƭƻƎƴƝ ǎŜƎƳenty v ǘȊǾΦ ǇǎŜǳŘƻŀǳǘƻǎƻƳłƭƴƝŎƘ ƻōƭŀǎǘŜŎƘ 

ǾȅǎƪȅǘǳƧƝŎƝŎƘ ǎŜ ƴŀ ƻōƻǳ ƪƻƴŎƝŎƘ ŎƘǊƻƳƻǎƻƳǻ · ŀ ¸Φ ± ǇƻȊŘŠƧǑƝ ŦłȊƛ ǎŜ ǇłǊǳƧƝ ƛ ǳǊőƛǘŞ ǇǌƛƭŜƘƭŞ ƻōƭŀǎǘƛΣ ǾŠǘǑƛƴŀ ŘŞƭƪȅ 

ŎƘǊƻƳƻǎƻƳǻ · ŀ ¸ ǾǑŀƪ ȊǻǎǘłǾł ƴŜǎǇłǊƻǾłƴŀΦ tǊƻŎŜǎ ǘǾƻǊōȅ ǎȅƴŀǇǎŜ ƧŜ ƪƻƳǇƭƛƪƻǾŀƴŠƧǑƝ ǘŀƪŞ ƴŀǇǌƝƪƭad v ǇǌƝǇŀŘŠ 

ŎƘǊƻƳƻǎƻƳłƭƴƝŎƘ ǎǘǊǳƪǘǳǊłƭƴƝŎƘ ǇǌŜǎǘŀǾŜōΣ ƪŘȅ Ƨǎƻǳ Ǉǌƛ ǇłǊƻǾłƴƝ ƘƻƳƻƭƻƎƴƝŎƘ ƻōƭŀǎǘƝ ǾȅǘǾłǌŜƴȅ ǎǘǊǳƪǘǳǊȅ ƻŘƭƛǑƴȇŎƘ ǘǾŀǊǻΦ 



V ǇǌƝǘƻƳƴƻǎǘƛ ƛƴǾŜǊȊŜ ȊǇǻǎƻōǳƧŜ ǎȅƴŀǇǎŜ ǾȊƴƛƪ ƛƴǾŜǊȊƴƝ ǎƳȅőƪȅΣ ǳ ǊŜŎƛǇǊƻƪŞ ǘǊŀƴǎƭƻƪŀŎŜ ǾȊƴƛƪł tetravalent, u Robertsonovy 

translokace trivalent atd. 

 

t!/I¸¢;b 

tǊƻŎŜǎ ǇłǊƻǾłƴƝ ƘƻƳƻƭƻƎǻ ƧŜ Ǿ ǘƻƳǘƻ ƻōŘƻōƝ ŘƻƪƻƴőŜƴΦ /ƘǊƻƳƻǎƻƳȅ Ƨǎƻǳ ǘŠǎƴŠ ǎǇƻƧŜƴȅ ǇƻƳƻŎƝ ǎǇŜŎƛłƭƴƝ ǇǊƻǘŜƛƴƻǾŞ 

struktury ς ǎȅƴŀǇǘƻƴŜƳłƭƴƝƘƻ ƪƻƳǇƭŜȄǳΦ V ǘƻƳǘƻ ǎǘŀǾǳ ǇǌŜǘǊǾłǾŀƧƝ ƛ ƴŠƪƻƭƛƪ ŘƴƝΦ {ȅƴŀǇǘƻƴŜƳłƭƴƝ ƪƻƳǇƭŜȄ ƧŜ ǘǾƻǌŜƴ ŘǾŠƳŀ 

ƭŀǘŜǊłƭƴƝƳƛ ŜƭŜƳŜƴǘȅ ŀ ŎŜƴǘǊłƭƴƝƳ αȌŜōǌƝőƪƻǾƛǘȇƳέ ŜƭŜƳŜƴǘŜƳ ǳǇǊƻǎǘǌŜŘΦ YŀȌŘȇ ƭŀǘŜǊłƭƴƝ ŜƭŜƳŜƴǘ ǇǌŜŘǎǘŀǾǳƧŜ ǇǊƻǘŜƛƴƻǾƻǳ 

ƻǎǳ ƧŜŘƴƻƘƻ ƘƻƳƻƭƻƎƴƝƘƻ ŎƘǊƻƳƻǎƻƳǳΣ ƧŜ ǇƻŘŞƭƴŠ ǇǌƛƭƻȌŜƴ ƪ ƻōŠƳŀ ǎŜǎǘŜǊǎƪȇƳ ŎƘǊƻƳŀǘƛŘłƳΦ Z ƭŀǘŜǊłƭƴƝƘƻ ŜƭŜƳŜƴǘǳ 

ǊŀŘƛłƭƴŠ ǾȅōƝƘŀƧƝ ǎƳȅőƪȅ ŎƘǊƻƳŀǘƛƴƻǾȇŎƘ ǾƭłƪŜƴΦ /ŜƴǘǊłƭƴƝ ŜƭŜƳŜƴǘ ƧŜ ǇǊƻǇƻƧŜƴ ǎ ƭŀǘŜǊłƭƴƝƳƛ ŜƭŜƳŜƴǘȅ ǘǊŀƴǎǾŜǊǎłƭƴƝƳƛ 

filamenty. 

 

½łƪƭŀŘƴƝ ŦǳƴƪŎƝ ǎȅƴŀǇǘƻƴŜƳłƭƴƝƘƻ ƪƻƳǇƭŜȄǳ ƧŜ ȊŀƧƛǑǘŠƴƝ ǇǌŜǎƴŞƘƻ ǇłǊƻǾłƴƝ ƻŘǇƻǾƝŘŀƧƝŎƝŎƘ ǵǎŜƪǻ 5b!Σ őƝƳȌ ǎŜ ǇƻŘƝƭƝ ƴŀ 

ōŜȊŎƘȅōƴŞ ǊŜƪƻƳōƛƴŀŎƛΦ {ǇƛǊŀƭƛȊŀŎŜ ŎƘǊƻƳƻǎƻƳǻ ǇƻƪǊŀőǳƧŜΣ ƴȅƴƝ ƳŀƧƝ ǾȊƘƭŜŘ ƘǊǳōǑƝŎƘ ǾƭłƪŜƴ ǎ ƴŜǊƻǾƴƻƳŠǊƴŠ ōŀǊǾƛǘŜƭƴȇƳƛ 

ƻōƭŀǎǘƳƛΦ ½ŀőƝƴł ōȇǘ ǇƻȊƻǊƻǾŀǘŜƭƴŞ ŘǾƻǳŎƘǊƻƳŀǘƛŘƻǾŞ ǎƭƻȌŜƴƝ ƧŜŘƴƻǘƭƛǾȇŎƘ ŎƘǊƻƳƻǎƻƳǻΦ ± ǇŀŎƘȅǘŞƴƴƝƳ ǎǘłŘƛǳ ǇǊƻōƝƘł 

ǇǊƻŎŜǎ ǊŜƪƻƳōƛƴŀŎŜ 5b! ƳŜȊƛ ƴŜǎŜǎǘŜǊǎƪȇƳƛ ŎƘǊƻƳŀǘƛŘŀƳƛ ƘƻƳƻƭƻƎƴƝŎƘ ŎƘǊƻƳƻǎƻƳǻΣ ǘȊǾΦ crossing-over όǇǌŜƪǌƝȌŜƴƝ ŀ 

ǾȇƳŠƴŀ ŎƘǊƻƳƻǎƻƳłƭƴƝŎƘ ǎŜƎƳŜƴǘǻύΦ ±ƭŀǎǘƴƝ ǾȇƳŠƴŀ ǵǎŜƪǻ 5b! ƳǻȌŜ ƴŀǎǘŀǘ ƛ ƳŜȊƛ ŎƘǊƻƳŀǘƛŘŀƳƛ ǎŜǎǘŜǊǎƪȇƳƛΣ ŀǾǑŀƪ 

v ǘŀƪƻǾŞƳ ǇǌƝǇŀŘŠ ǎŜ ƴŜƧŜŘƴł ƻ ǊŜƪƻƳōƛƴŀŎƛ Ǿ ǇǊŀǾŞƳ ǎƭƻǾŀ ǎƳȅǎƭǳΣ ƴŜōƻǙ ǾȅƳŠƴŠƴŞ ǵǎeky nesou identickou genetickou 

ǾȇōŀǾǳΦ 

 

tǊŀǾŘŠǇƻŘƻōƴŞ ƳƝǎǘƻΣ ƪŘŜ ǇǊƻōƝƘł ǇǊƻŎŜǎ ŎǊƻǎǎƛƴƎ ƻǾŜǊǳΣ ƻŘǇƻǾƝŘł ƳƝǎǘǳ Ǿȇǎƪȅǘǳ ǘȊǾΦ ǊŜƪƻƳōƛƴŀőƴƝƘƻ ǳȊƭƝƪǳ όƴƻŘǳƭǳύΦ 

wŜƪƻƳōƛƴŀőƴƝ ǳȊƭƝƪȅ ƴŀǎŜŘŀƧƝ ƴŀ ŎŜƴǘǊłƭƴƝ ŜƭŜƳŜƴǘ ǎȅƴŀǇǘƻƴŜƳłƭƴƝƘƻ ƪƻƳǇƭŜȄǳ ŀ ǇǊŀǾŘŠǇƻŘƻōƴŠ ƻōǎŀƘǳƧƝ ǌŀŘǳ ŜƴȊȅƳǻ 

ǇǊƻ ȊŀƧƛǑǘŠƴƝ ǎǇǊłǾƴŞ ǊŜƪƻƳōƛƴŀŎŜΦ 

 

5Lt[h¢;b 

V ŘƛǇƭƻǘŞƴǳ ǎŜ ƘƻƳƻƭƻƎƴƝ ŎƘǊƻƳƻǎƻƳȅ ȊŀőƝƴŀƧƝ ƻŘŘŠƭƻǾŀǘΣ ǎȅƴŀǇǘƻƴŜƳłƭƴƝ ƪƻƳǇƭŜȄ ǎŜ ƻŘōƻǳǊłǾł όǇǊƻŎŜǎ ŘŜǎȅƴŀǇǎŜύΦ 

V ƳƝǎǘŜŎƘΣ ƪŘŜ ŘƻǑƭƻ ƪŜ ŎǊƻǎǎƛƴƎ-ƻǾŜǊǳΣ ȊǻǎǘłǾŀƧƝ ŎƘǊƻƳƻǎƻƳȅ ƴŀǾȊłƧŜƳ ǎǇƻƧŜƴŞΦ ¢ŀǘƻ ƳƝǎǘŀ ǎŜ ƴŀȊȇǾŀƧƝ chiasmata όм ƳƝǎǘƻ 

= chiasma). wƻȊƭƻȌŜƴƝ ŎƘƛŀǎƳŀǘ ƴŜƴƝ ǇǊŀǾƛŘŜƭƴŞΣ ŀőƪƻƭƛ ǎŜ ƳƻƘƻǳ ǾȅǎƪȅǘƻǾŀǘ ǘŞƳŠǌ ƪŘŜƪƻƭƛ ƴŀ ŎƘǊƻƳƻǎƻƳǳΦ 9ȄƛǎǘǳƧƝ ƳƝǎǘŀΣ 

ƪŘŜ ŘƻŎƘłȊƝ ƪŜ ŎǊƻǎǎƛƴƎ ƻǾŜǊǳ őŀǎǘŠƧƛ όǊŜƪƻƳōƛƴŀőƴƝ αƘƻǘǎǇƻǘǎέύΣ ŀ ƴŀƻǇŀƪ ƳƝǎǘŀ ǎ Ƴłƭƻ ǇǊŀǾŘŠǇƻŘƻōƴȇƳ ǾȇǎƪȅǘŜƳ όƴŀǇǌΦ 

ǇŜǊƛŎŜƴǘǊƻƳŜǊƛŎƪł ƻōƭŀǎǘύΦ  

 

½łǊƻǾŜƶ ƧŜ ƳƻȌƴƻ ǇƻȊƻǊƻǾŀǘ ƧŜǾ ƛƴǘŜǊŦŜǊŜƴŎŜ ŎƘƛŀǎƳŀǘΣ ǘȊƴΦ ǎƴƝȌŜƴƝ ǇǊŀǾŘŠǇƻŘƻōƴƻǎǘƛ ǾȊƴƛƪǳ ŎƘƛŀǎƳŀ Ǿ ōƭƝȊƪƻǎǘƛ Ǿȇǎƪȅǘǳ 

ƧƛƴŞƘƻ όƳŜŎƘŀƴƛǎƳǳǎ ǘƻƘƻǘƻ ƧŜǾǳ ƧŜ ȊŀǘƝƳ ƴŜƧŀǎƴȇύΦ ¦ őƭƻǾŠƪŀ ƻōǾȅƪƭŜ ƴŀŎƘłȊƝƳŜ м-о ŎƘƛŀǎƳŀǘŀ ƴŀ ƪŀȌŘŞƳ ƘƻƳƻƭƻƎƴƝƳ 

ǇłǊǳ Ǿ ȊłǾƛǎƭƻǎǘƛ ƴŀ ǾŜƭƛƪƻǎǘƛ ŎƘǊƻƳƻǎƻƳǳΣ ŎŜƭƪƻǾŠ ǇǌƛōƭƛȌƴŠ пл-50 chiasmat v ƧŜŘƴŞ ōǳƶŎŜΦ tǊƻ ȊŀƧƛǑǘŠƴƝ ǎǇǊłǾƴŞ ǎŜƎǊŜƎŀŎŜ 

v ŘŀƭǑƝƳ ǇǊǻōŠƘǳ ǇǊǾƴƝƘƻ ƳŜƛƻǘƛŎƪŞƘƻ ŘŠƭŜƴƝ ǎŜ ƛ ƴŀ ǘŠŎƘ ƴŜƧƳŜƴǑƝŎƘ ŎƘǊƻƳƻǎƻƳŜŎƘ ǾȅǎƪȅǘǳƧŜ ŀƭŜǎǇƻƶ ƧŜŘƴƻ ŎƘƛŀǎƳŀΦ 

V ƪŀȌŘŞƳ ōƛǾŀƭŜƴǘǳ Ƨǎƻǳ ƧƛȌ ȊǌŜǘŜƭƴŠ ǊƻȊǇƻȊƴŀǘŜƭƴŞ őǘȅǌƛ ŎƘǊƻƳŀǘƛŘȅΣ ŎŜƭƻǳ ǎǘǊǳƪǘǳǊǳ ƘƻƳƻƭƻƎƴƝƘƻ ǇłǊǳ ŎƘǊƻƳƻǎƻƳǻ 

ƳǻȌŜƳŜ ƻȊƴŀőƛǘ ǾȇǊŀȊŜƳ ǘŜǘǊłŘŀΦ 

 

DIAKINEZE 

Chromosomy ǎŜ ƳŀȄƛƳłƭƴŠ ƪƻƴŘŜƴȊǳƧƝ ŀ ȊƪǊŀŎǳƧƝΦ .ƛǾŀƭŜƴǘȅ ǎ ŎƘƛŀǎƳŀǘȅ ƳŀƧƝ ǘǾŀǊ ƪǌƝȌƪǻΣ ƪǊƻǳȌƪǻ ŀ ŘŀƭǑƝŎƘ ŦƛƎǳǊΦ 

 

2. a9¢!C#½9 L 

bŀ Ȋŀőłǘƪǳ ƳŜǘŀŦłȊŜ L ƳƛȊƝ ƧŀŘŜǊƴȇ ƻōŀƭ ŀ ǘǾƻǌƝ ǎŜ ŘŠƭƝŎƝ ǾǌŜǘŞƴƪƻΦ tłǊȅ ƘƻƳƻƭƻƎƴƝŎƘ ŎƘǊƻƳƻǎƻƳǻ Ƨǎƻǳ ǇƻƳƻŎƝ ƪƛƴŜǘƻŎƘƻǊǻ 

ǇǌƛǇƻƧŜƴȅ ƪ mikrotuōǳƭǻƳ ŘŠƭƝŎƝƘƻ ŀǇŀǊłǘǳ ŀ ǌŀŘƝ ǎŜ Ǿ ŜƪǾŀǘƻǊƛłƭƴƝ ǊƻǾƛƴŠ ōǳƶƪȅΦ /ƘƛŀǎƳŀǘŀ ǳŘǊȌǳƧƝ ƘƻƳƻƭƻƎƴƝ ŎƘǊƻƳƻǎƻƳȅ 

ǇƻƘǊƻƳŀŘŠ ŀȌ Řƻ Ȋŀőłǘƪǳ ŀƴŀŦłȊŜ LΦ bŜƧŘǌƝǾŜ Ƨǎƻǳ ŎƘƛŀǎƳŀǘŀ ƭƻƪŀƭƛȊƻǾłƴŀ Ǿ ƳƝǎǘŠΣ ƪŘŜ ǇǊƻōŠƘƭ ŎǊƻǎǎƛƴƎ-ƻǾŜǊΣ ǇƻȊŘŠƧƛ ǾǑŀƪ 

ŘƻŎƘłȊƝ ƪ ƧŜƧƛŎƘ Ǉƻǎǳƴǳ ǎƳŠǊŜƳ ƪŜ ƪƻƴŎǻƳ ŎƘǊƻƳŀǘƛŘ όǘȊǾΦ ǘŜǊƳƛƴŀƭƛȊŀŎŜ ŎƘƛŀǎƳŀǘύΦ 

 

3. !b!C#½9 L 

tƻ ǊƻȊǇƻƧŜƴƝ ŎƘƛŀǎƳŀǘ ǎŜ ƘƻƳƻƭƻƎƴƝ ŎƘǊƻƳƻǎƻƳȅ ǊƻȊŎƘłȊŜƧƝ ƪ ƻǇŀőƴȇƳ ǇƽƭǻƳ ǾǌŜǘŞƴƪŀΣ ƪŀȌŘȇ ǘǾƻǌŜƴȇ ŘǾŠƳŀ ǎŜǎǘŜǊǎƪȇƳƛ 

ŎƘǊƻƳŀǘƛŘŀƳƛΦ ¢Ŝƴǘƻ ƳƻƳŜƴǘ ƧŜ ƪƭƝőƻǾȇ ǇǊƻ ŎŜƭƻǳ ƳŜƛƽȊǳΣ ƴŜōƻǙ ǇǻǾƻŘƴƝ ŘƛǇƭƻƛŘƴƝ ǇƻőŜǘ ŎƘǊƻƳƻǎƻƳǻ ǎŜ ǊŜŘǳƪǳƧŜ ƴŀ 

polovinu ς ƘŀǇƭƻƛŘƴƝ ǇƻőŜǘΦ RƻȊŎƘƻŘ ŎƘǊƻƳƻǎƻƳǻ ƳŀǘŜǊƴłƭƴƝƘƻ ŀ ǇŀǘŜǊƴłƭƴƝƘƻ ǇǻǾƻŘǳ ƪ ǇƽƭǻƳ ǇǊƻōƝƘł ȊŎŜƭŀ ƴłƘƻŘƴŠ ŀ 

ƴŜȊłǾƛǎƭŜΣ Ƨŀƪ ƻŘǇƻǾƝŘł aŜƴŘŜƭƻǾǳ Ȋłƪƻƴǳ ƻ ƴŜȊłǾƛǎƭŞ ƪƻƳōƛƴƻǾŀǘŜƭƴƻǎǘƛ ǾƭƻƘΦ ±Ȋƴƛƪł ǘŀƪ ǾŜƭƪȇ ǇƻőŜǘ ǊǻȊƴȇŎƘ ƪƻƳōƛƴŀŎƝ όǳ 

őƭƻǾŠƪŀ н
23
ύΦ tǌƛ ǵőŀǎǘƛ ŎǊƻǎǎƛƴƎ ƻǾŜǊǳ ƧŜ ǾȇǎƭŜŘƴȇ ǇƻőŜǘ ƪƻƳōƛƴŀŎƝ ƧŜǑǘŠ ƳƴƻƘŜƳ ǾŠǘǑƝΦ 

 

 

 



4. ¢9[hC#½9 

IŀǇƭƻƛŘƴƝ ǎŀŘȅ ŎƘǊƻƳƻǎƻƳǻ ǎŜ ǎƘƭǳƪǳƧƝ ƴŀ ǇƽƭŜŎƘ ōǳƶƪȅΣ ǾȊƴƛƪŀƧƝ ŘǾŠ ŘŎŜǌƛƴƴł ƧłŘǊŀ ŀ Ǉƻ ǊƻȊŘŠƭŜƴƝ ŎȅǘƻǇƭŀȊƳȅ ƛ ŘǾŠ 

ŘŎŜǌƛƴƴŞ ōǳƶƪȅΦ ¢ŀǘƻ ŦłȊŜ ƧŜ ƪǊłǘƪł ŀ ƧŜƧƝ ƪƻƴƪǊŞǘƴƝ ǇǊǻōŠƘ ǾŀǊƛŀōƛƭƴƝΦ błǎƭŜŘǳƧŜ interkineze όǳǊőƛǘł ŀƴŀƭƻƎƛŜ ǎ mitotickou 

ƛƴǘŜǊŦłȊƝΣ ƴŜŘƻŎƘłȊƝ ǾǑŀƪ ƪ ǊŜǇƭƛƪŀŎƛ 5b!ύΦ /ƘǊƻƳƻǎƻƳȅ ǎŜ ŘƻőŀǎƴŠ ŘŜǎǇƛǊŀƭƛȊǳƧƝΦ LƴǘŜǊƪƛƴŜȊŜ ƧŜ ǾŜƭƳƛ ƪǊłǘƪłΣ ǳ ƴŠƪǘŜǊȇŎƘ 

ŘǊǳƘǻ ǵǇƭƴŠ ŎƘȅōƝ ŀ ōǳƶƪŀ ǇƻǘŞ ǾǎǘǳǇǳƧŜ Řƻ LLΦ ȊǊŀŎƝƘƻ ŘŠƭŜƴƝΦ 

 

a9Lj½! LL 

5ǊǳƘŞ ƳŜƛƻǘƛŎƪŞ ŘŠƭŜƴƝ ƧŜ ǇǊƻŎŜǎ ǾŜƭƳƛ ǇƻŘƻōƴȇ ŘŠƭŜƴƝ ƳƛǘƻǘƛŎƪŞƳǳΣ ǇƻǳȊŜ ŎŜƭƪƻǾȇ ǇƻőŜǘ ŎƘǊƻƳƻǎƻƳǻ ƧŜ ƘŀǇƭƻƛŘƴƝΦ 

V ƳŜǘŀŦłȊƛ LL ǎŜ ŎƘǊƻƳƻǎƻƳȅ ǘǾƻǌŜƴŞ ŘǾŠƳŀ ǎŜǎǘŜǊǎƪȇƳƛ ŎƘǊƻƳŀǘƛŘŀƳƛ ǎǊƻǾƴłǾŀƧƝ Ǿ ŜƪǾŀǘƻǊƛłƭƴƝ ǊƻǾƛƴŠΦ hǎŀ ŘŠƭƝŎƝƘƻ 

ǾǌŜǘŞƴƪŀ ƧŜ ƪƻƭƳł ƪ ƻǎŜ ǾǌŜǘŞƴƪŀ Ǿ ƳŜƛƽȊŜ LΦ ± ŀƴŀŦłȊƛ II se k ƻǇŀőƴȇƳ ǇƽƭǻƳ ǊƻȊŎƘłȊŜƧƝ ǎŜǎǘŜǊǎƪŞ ŎƘǊƻƳŀǘƛŘȅ ƧŜŘƴƻǘƭƛǾȇŎƘ 

ŎƘǊƻƳƻǎƻƳǻΦ YƻƴŜőƴȇƳ ǇǊƻŘǳƪǘŜƳ Ƨǎƻǳ ƻōŜŎƴŠ őǘȅǌƛ ōǳƶƪȅ ǎ ƘŀǇƭƻƛŘƴƝƳ ǇƻőǘŜƳ ŎƘǊƻƳƻǎƻƳǻΣ ǇǌŜŘǎǘŀǾƻǾŀƴȇŎƘ ƪŀȌŘȇ 

jednou chromatidou.  

 

tƻőŜǘ ŎƘǊƻƳƻǎƻƳǻ ŀ ŎƘǊƻƳŀǘƛŘ όƳƻƭŜƪǳƭ 5b!ύ Ǿ ǇǊǻōŠƘǳ ƳŜƛƽȊȅ 

CłȊŜ ƳŜƛƽȊȅ tƻőŜǘ ŎƘǊƻƳƻǎƻƳǻ tƻőŜǘ ŎƘǊƻƳŀǘƛŘ 

ǇǊƻŦłȊŜ L 2n 4n 

ǘŜƭƻŦłȊŜ L n 2n 

ǇǊƻŦłȊŜ LL n 2n 

ǘŜƭƻŦłȊŜ LL n n 

gamety n n 

 

±º½b!a ! 5®{[95Y¸ a9Lj½¸ 

{ŎƘƻǇƴƻǎǘ ǊŜǇǊƻŘǳƪŎŜ ƧŜ ƧŜŘƴƻǳ ȊŜ ȊłƪƭŀŘƴƝŎƘ ŎƘŀǊŀƪǘŜǊƛǎǘƛƪ ǾǑŜŎƘ ŦƻǊŜƳ ȌƛǾƻǘŀΦ WŜŘƴƻōǳƴŠőƴŞ organismy se mohou 

ǊŜǇǊƻŘǳƪƻǾŀǘ ƧŜŘƴƻŘǳŎƘȇƳ ƳƛǘƻǘƛŎƪȇƳ ŘŠƭŜƴƝƳΣ ƴŠƪǘŜǊŞ Ǌƻǎǘƭƛƴȅ ǎŜ ƳƻƘƻǳ ƳƴƻȌƛǘ ǾŜƎŜǘŀǘƛǾƴŠ ό ǾȇƘƻƴƪȅΣ ǌƝȊƪȅ ŀǘŘΦύ ŀ 

ƴŀǇǌƝƪƭŀŘ ƴŜȊƳŀǊ όƧŀƪƻ ȊłǎǘǳǇŎŜ ȌƛǾƻőƛǑƴŞ ǌƝǑŜύ ƧŜ ǎŎƘƻǇŜƴ ǾȅǘǾłǌŜǘ ǎǾŞ ǇƻǘƻƳƪȅ ǇǳőŜƴƝƳΦ WŜŘƴł ǎŜ ƻ ƴŜǇƻƘƭŀǾƴƝ 

ǊƻȊƳƴƻȌƻǾłƴƝΦ bŜǇƻƘƭŀǾƴƝ ǊƻȊƳƴƻȌƻǾłƴƝ ƧŜ ǇǌƝƳŞΣ ƧŜŘƴƻŘǳǑǑƝ ŀ ƎŜƴŜǘƛŎƪȅ ƪƻƴȊŜǊǾŀǘƛǾƴƝΦ tƻǘƻƳŎƛ Ƨǎƻǳ ƎŜƴŜǘƛŎƪȅ ƛŘŜƴǘƛőǘƝ 

ƳŜȊƛ ǎŜōƻǳ ŀ ǊƻŘƛőƛΦ tƻƘƭŀǾƴƝ ǊƻȊƳƴƻȌƻǾłƴƝ όǎŜȄǳłƭƴƝ ǊŜǇǊƻŘǳƪŎŜύ ƧŜ ŜǾƻƭǳőƴŠ ƳƭŀŘǑƝΦ /ƘŀǊŀƪǘŜǊƛȊǳƧŜ Ƙƻ ǎǘǌƝŘłƴƝ ŘƛǇƭƻƛŘƴƝŎƘ 

ŀ ƘŀǇƭƻƛŘƴƝŎƘ ƧŀŘŜǊƴȇŎƘ ŦłȊƝΦ tǊƻ ǇǊǻōŠƘ ǇƻƘƭŀǾƴƝƘƻ ǊƻȊƳƴƻȌƻǾłƴƝ ƧŜ ƴŜȊōȅǘƴł ǘǾƻǊōŀ ǾȅǎƻŎŜ ǎǇŜŎƛŀƭƛȊƻǾŀƴȇŎƘ ƘŀǇƭƻƛŘƴƝŎƘ 

ōǳƴŠƪ ς ƎŀƳŜǘΣ ƪǘŜǊŞ ǾȊƴƛƪŀƧƝ ƳŜƛƻǘƛŎƪȇƳ ŘŠƭŜƴƝƳΦ 

 

V ǇǊƻŎŜǎǳ ŦŜǊǘƛƭƛȊŀŎŜ Ǉŀƪ ŘǾŠ ƘŀǇƭƻƛŘƴƝ ƎŀƳŜǘȅ ǎǇƭȇǾŀƧƝ ŀ ǘƝƳ ǎŜ ƻōƴƻǾǳƧŜ ŘƛǇƭƻƛŘƴƝ ǇƻőŜǘ ŎƘǊƻƳƻǎƻƳǻ Ǿ ȊȅƎƻǘŠ ŀ ƴłǎƭŜŘƴŠ ƛ 

v ŎŜƭŞƳ ƻǊƎŀƴƛǎƳǳ ƧŜŘƛƴŎŜΦ aŜƛƻǘƛŎƪŞ ŘŠƭŜƴƝ ǎ ǊŜŘǳƪŎƝ Ǉƻőǘǳ ŎƘǊƻƳƻǎƻƳǻ ƧŜ ƳŜŎƘŀƴƛǎƳŜƳ ȊǾȅǑǳƧƝŎƝƳ genetickou 

variabilitu. ±ȅǾƛƴǳƭƻ ǎŜ Ƨŀƪƻ ŦȅƭƻƎŜƴŜǘƛŎƪȅ ǾȇƘƻŘƴȇ ƧŜǾ ŘƻǇǊƻǾłȊŜƧƝŎƝ ǇƻƘƭŀǾƴƝ ǊƻȊƳƴƻȌƻǾłƴƝΦ ±Ȋƴƛƪ ǎǘłƭŜ ƴƻǾȇŎƘ ŀ ƴƻǾȇŎƘ 

ƪƻƳōƛƴŀŎƝ ŀƭŜƭ ǇǌƛƴłǑƝ ƴǳǘƴŠ ǎǾȇƳ ƴƻǎƛǘŜƭǻƳ ƻŘƭƛǑƴŞ Ǿƭŀǎǘƴƻǎǘƛ ŀ ŎƘŀǊŀƪǘŜǊƛǎǘƛƪȅ ǾŜ ǎƳȅǎƭǳ ǇƻȊƛǘƛǾƴƝƳ ƛ ƴŜƎŀǘƛǾƴƝƳΦ 

WŜŘƛƴŎǻƳ ǎ ǾȇƘƻŘƴƻǳ ƎŜƴŜǘƛŎƪƻǳ ǾȇōŀǾƻǳ ǳƳƻȌƶǳƧŜ ƭŜǇǑƝ ŀŘŀǇǘŀŎƛ Ǉǌƛ ȊƳŠƴłŎƘ ȊŜǾƴƝƘƻ ǇǊƻǎǘǌŜŘƝΦ ½ ǘŠŎƘǘƻ ŘǻǾƻŘǻ ǎŜ 

ǾŠǘǑƛƴŀ ŘǊǳƘǻ Ǌƻǎǘƭƛƴ ƛ ȌƛǾƻőƛŎƘǻ ŀŘŀǇǘƻǾŀƭŀ ƴŀ ƳŜŎƘŀƴƛǎƳȅ ǇƻƘƭŀǾƴƝƘƻ ǊƻȊƳƴƻȌƻǾłƴƝΦ tǊƻŎŜǎ ƳŜƛƽȊȅ ƧŜ ǘŜŘȅ ȊłƪƭŀŘƴƝ 

ǇǌƝőƛƴƻǳ ƻōǊƻǾǎƪŞ ǾŀǊƛŀōƛƭƛǘȅ ƳŜȊƛ ƧŜŘƛƴŎƛ ǘŞƘƻȌ ŘǊǳƘǳΦ 

 

YŀȌŘł Ȋ ƎŀƳŜǘ ǾȊƴƛƪƭł ƳŜƛƻǘƛŎƪȇƳ ŘŠƭŜƴƝƳ ƧŜ ƎŜƴŜǘƛŎƪȅ ƻŘƭƛǑƴł ƧŜŘƴŀ ƻŘ ŘǊǳƘŞ ŀ ƪŀȌŘȇ ƧŜŘƛƴŜŎ όƪǊƻƳŠ ƳƻƴƻȊȅƎƻǘƴƝŎƘ 

ŘǾƻƧőŀǘύ ƧŜ ƎŜƴŜǘƛŎƪȅ ƻŘƭƛǑƴȇ ƻŘ ƻǎǘŀǘƴƝŎƘΦ bŀ ǘŞǘƻ ǾŀǊƛŀōƛƭƛǘŠ ǎŜ ǇƻŘƝƭƝ ƴŜȊłǾƛǎƭł ǎŜƎǊŜƎŀŎŜ ǇŀǘŜǊƴłƭƴƝŎƘ ŀ ƳŀǘŜǊƴłƭƴƝŎƘ 

ŎƘǊƻƳƻǎƻƳǻ ōŠƘŜƳ ƳŜƛƽȊȅ L ŀ ȊłǊƻǾŜƶ ǊŜƪƻƳōƛƴŀŎŜ ǵǎŜƪǻ 5b! ƘƻƳƻƭƻƎƴƝŎƘ ŎƘǊƻƳƻǎƻƳǻ ƳŜŎƘŀƴƛǎƳŜƳ ŎǊƻǎǎƛƴƎ-overu. 

½łǾŠǊŜőƴȇƳ ƪǊƻƪŜƳ ƴŀ ŎŜǎǘŠ ƪŜ ǾȊƴƛƪǳ ƴƻǾŞƘƻ ƧŜŘƛƴŜőƴŞƘƻ ƻǊƎŀƴƛǎƳǳ ƧŜ ǇǊƻŎŜǎ ŦŜǊǘƛƭƛȊŀŎŜ ς ƴłƘƻŘƴŞ ǎǇƻƧŜƴƝ ǎŀƳőƝ ŀ 

ǎŀƳƛőƝ ǇƻƘƭŀǾƴƝ ōǳƶƪȅΦ  

 

{ǇǊłǾƴȇ ǇǊƻŎŜǎ ǎŜƎǊŜƎŀŎŜ ƘƻƳƻƭƻƎƴƝŎƘ ŎƘǊƻƳƻǎƻƳǻ Ǿ ǇǊǻōŠƘǳ ƳŜƛƽȊȅ L ŀ ƴłǎƭŜŘƴŠ ǎŜƎǊŜƎŀŎŜ ǎŜǎǘŜǊǎƪȇŎƘ ŎƘǊƻƳŀǘƛŘ 

v ƳŜƛƽȊŜ LL ǎŜ ƴŀȊȇǾł disjunkce. Pokud v nŠƪǘŜǊŞƳ Ȋ ǘŠŎƘǘƻ ƪǊƻƪǻ ƴŀǎǘŀƴŜ ŎƘȅōŀΣ ǎǇǊłǾƴȇ ǊƻȊŎƘƻŘ ŎƘǊƻƳƻǎƻƳǻ ƧŜ ƴŀǊǳǑŜƴ 

ŀ ǾȅǘǾłǌŜƧƝ ǎŜ ƎŀƳŜǘȅ ǎ ŎƘȅōƴƻǳ ƎŜƴŜǘƛŎƪƻǳ ǾȇōŀǾƻǳΦ tƻǊǳŎƘŀ ǎǇǊłǾƴŞ ǎŜƎǊŜƎŀŎŜ ǎŜ ƻȊƴŀőǳƧŜ Ƨŀƪƻ nondisjunkce. Ke 

ǎǇǊłǾƴŞƳǳ ǊƻȊŎƘƻŘǳ ƘƻƳƻƭƻƎƴƝŎƘ ŎƘǊƻƳƻǎƻƳǻ Ǿ ƳŜƛƽȊŜ ǇǌƛǎǇƝǾł ƛ ǇǊƻŎŜǎ crossing-overu a tvorba chiasmat. Chiasmata 

ǳŘǊȌǳƧƝ ƘƻƳƻƭƻƎƴƝ ŎƘǊƻƳƻǎƻƳȅ ǳ ǎŜōŜ ŀȌ Řƻ ƧŜƧƛŎƘ ǊƻȊŎƘƻŘǳ ǇǌŜŘ ȊŀőłǘƪŜƳ ŀƴŀŦłȊŜ LΦ tǌƛ ǎŜƭƘłƴƝ ǘǾƻǊōȅ ŎƘƛŀǎƳŀǘ ƳǻȌŜ 

ŘƻŎƘłȊŜǘ ƪ ǇǌŜŘőŀǎƴŞƳǳ ƻŘŘŠƭŜƴƝ ŎƘǊƻƳƻǎƻƳǻ ŀ ƪ ƧŜƧƛŎƘ ƴŜǇǊŀǾƛŘŜƭƴŞ ǎŜƎǊŜƎŀŎƛ Řƻ ŘŎŜǌƛƴƴȇŎƘ ōǳƴŠk. Nondisjunkce u 

őƭƻǾŠƪŀ ƳǻȌŜ ǾŞǎǘ ƪŜ ǾȊƴƛƪǳ ŀƴŜǳǇƭƻƛŘƛƝΣ ƴŀǇǌΦ 5ƻǿƴƻǾŀ ǎȅƴŘǊƻƳǳΦ 

 

 



26. /wh{{LbD h±9wΣ W9Ih a9/I!bL{a¦{ ! ±º½b!a 

 
/ǊƻǎǎƛƴƎ ƻǾŜǊ ƧŜ ǇǊƻŎŜǎΣ ōŠƘŜƳ ƪǘŜǊŞƘƻ ǎƛ ŘǾŀ ƘƻƳƻƭƻƎƴƝ ŎƘǊƻƳƻǎƻƳȅ ǎǇłǊƻǾŀƴŞ Ǿ ǇǊƻŦłȊƛ L ƳŜƛƽȊȅ ǾȅƳŠƴƝ őłǎǘ ǎǾŞ 5b! 

όǇŀŎƘȅǘŜƴύΦ ±ȇǎƭŜŘƪŜƳ ǎǇǊłǾƴŠ ǇǊƻǾŜŘŜƴŞƘƻ ŎǊƻǎǎƛƴƎ-ƻǾŜǊǳ ƧŜ ǾȇƳŠƴŀ őłǎǘƛ ŀƭŜƭ ƳŜȊƛ ŎƘǊƻƳƻǎƻƳȅΦ 5ǻǎƭŜŘƪŜƳ ƧŜ ȊƴŀőƴŞ 

ȊǾȇǑŜƴƝ ǾŀǊƛŀōƛƭƛǘȅ ǇƻǘƻƳǎǘǾŀΦ 

 

MECHANISMUS 

± ǇǊƻŦłȊƛ L ǎŜ ƪ ǎƻōŠ ƘƻƳƻƭƻƎƴƝ ŎƘǊƻƳƻǎƻƳȅ όŎƘǊƻƳƻǎƻƳȅ ƻōǎŀƘǳƧƝŎƝ ǘȅǘŞȌ ƎŜƴȅύ ǇǌƛōƭƝȌƝΣ ŀȌ ǎŜ ŘƝƪȅ ǎȅƴŀǇǘƻƴŜƳłƭƴƝƳǳ 

komplexu ǎǇƻƧƝ Ǿ ƻōƭŀǎǘƛ ŎŜƴǘǊƻƳŜǊ Ǿ ƧŜŘŜƴ ǵǘǾŀǊΣ ǘȊǾΦ bivalent. ¦ ōƛǾŀƭŜƴǘǻ ŘƻŎƘłȊƝ ƪ ǇǌŜƪǌƝȌŜƴƝΣ ȊƭƻƳǻƳΣ ǊƻȊǇƻƧŜƴƝƳ ŀ 

ȊƴƻǾǳǎǇƻƧŜƴƝ ŎƘǊƻƳŀǘƛŘΣ ǾȇǎƭŜŘƪŜƳ őŜƘƻȌ ƳǻȌŜ ōȇǘ ǾȇƳŠƴŀ ǵǎŜƪǻ ŎƘǊƻƳŀǘƛŘ ƳŜȊƛ ǎŜǎǘŜǊǎƪȇƳƛ ƛ ƴŜǎŜǎǘŜǊǎƪȇƳƛ 

ŎƘǊƻƳŀǘƛŘŀƳƛΦ tƻ ǊƻȊǇŀŘǳ ǎȅƴŀǇǘƻƴŜƳłƭƴƝƘƻ ƪƻƳǇƭŜȄǳ ƻŘ ǎŜōŜ ŎƘǊƻƳƻǎƻƳȅ ǇƻƻŘǎǘƻǳǇƝΦ 

 

{ŜǎǘŜǊǎƪŞ ŎƘǊƻƳŀǘƛŘȅ Ƨǎƻǳ ƴŀǾȊłƧŜƳ ǎǇƻƧŜƴȅ Ǿ ŎŜƴǘǊƻƳŜǊłŎƘ όǘǾƻǌƝ ƧŜŘŜƴ ŎƘǊƻƳƻǎƻƳύΣ ƴŜǎŜǎǘŜǊǎƪŞΣ ƧŜȌ ǎŜ ǇǌŜƪǌƝȌƛƭȅΣ Ƨǎƻǳ 

ǎǇƻƧŜƴȅ Ǿ αŎƘƛŀȊƳŀǘŜŎƘά όл ŀȌ н ƴŀ ƧŜŘŜƴ ŎǊƻǎǎƛƴƎ ƻǾŜǊύΣ ƪǘŜǊł ȊŀƴƛƪƴƻǳΦ tƻǘŞ ǎŜ ŘƻƪƻƴőƝ ǊŜŘǳƪőƴƝ ŘŠƭŜƴƝΦ ±ȇǎƭŜŘƪŜƳ 

ǎǇǊłǾƴŠ ǇǊƻǾŜŘŜƴŞƘƻ ŎǊƻǎǎƛƴƎ-ƻǾŜǊǳ ƧŜ ǾȇƳŠƴŀ ƻŘǇƻǾƝŘŀƧƝŎƝŎƘ ǵǎŜƪǻ ŎƘǊƻƳŀǘƛŘ ŀ ǘǳŘƝȌ ǇǊƻƘƻȊŜƴƝ ŀƭŜƭ ƴŀ ǘŠŎƘǘƻ ǵǎŜŎƝŎƘ 

ƭƻƪŀƭƛȊƻǾŀƴȇŎƘ ƎŜƴǻ ƳŜȊƛ ŎƘǊƻƳŀǘƛŘŀƳƛ ƘƻƳƻƭƻƎƴƝŎƘ ŎƘǊƻƳƻǎƻƳǻΥ ǘƧΦ ƴŀǊǳǑŜƴƝ ǾŀȊōȅ ƎŜƴǻ ŀ ǾȊƴƛƪ ƴƻǾŞ ƪƻƳōƛƴŀŎŜ ŀƭŜƭ ƴŀ 

ƧŜŘƴƻƳ ŎƘǊƻƳƻǎƻƳǳΣ ŎƻȌ ȊǾȅǑǳƧŜ ǾŀǊƛŀōƛƭƛǘǳ ǇƻǘƻƳǎǘǾŀΦ 

 

± ǇǌƝǇŀŘŠ ƴŜǎǇǊłǾƴŠ ǇǊƻǾŜŘŜƴŞƘƻ ŎǊƻǎǎƛƴƎ ƻǾŜǊǳ όǾȅƳŠƴƝ ǎŜ ƻŘƭƛǑƴŞ ǵǎŜƪȅ ŎƘǊƻƳŀǘƛŘύΣ ǾȊƴƛƪł ƳǳǘŀŎŜΣ ƧŜƧƝȌ ƴŜōŜȊǇŜőƴƻǎǘ 

ǎŜ ƭƛǑƝ ǇǌƝǇŀŘ ƻŘ ǇǌƝǇŀŘǳΦ ½ǇǊŀǾƛŘƭŀ ƧŘŜ ƻ ƳǳǘŀŎƛ ŎƘǊƻƳƻǎƻƳƻǾƻǳΣ ǇƻƪǳŘ ǾǑŀƪ ŘƝƪȅ ŎǊƻǎǎƛƴƎ-ƻǾŜǊǳ ƧŜŘŜƴ Ȋ ŎƘǊƻƳƻǎƻƳǻ 

ȊǘǊŀǘƝ ŎŜƴǘǊƻƳŜǊǳΣ ƳǻȌŜ ŎŜƭȇ ŘŜŦŜƪǘ ǾŜ ǾȇǎƭŜŘƪǳ Ǿȅǵǎǘƛǘ ŀȌ Ǿ ƎŜƴƻƳƻǾƻǳ ƳǳǘŀŎƛ Ǿ ŘŎŜǌƛƴȇŎƘ ōǳƶƪłŎƘΦ 

 

±ƭŀǎǘƴƝ ǾȇƳŠƴŀ ǵǎŜƪǻ 5b! ƳǻȌŜ ƴŀǎǘŀǘ ƛ ƳŜȊƛ ŎƘǊƻƳŀǘƛŘŀƳƛ ǎŜǎǘŜǊǎƪȇƳƛΣ ŀǾǑŀk v ǘŀƪƻǾŞƳ ǇǌƝǇŀŘŠ ǎŜ ƴŜƧŜŘƴł ƻ 

rekombinaci v ǇǊŀǾŞƳ ǎƭƻǾŀ ǎƳȅǎƭǳΣ ƴŜōƻǙ ǾȅƳŠƴŠƴŞ ǵǎŜƪȅ ƴŜǎƻǳ ƛŘŜƴǘƛŎƪƻǳ ƎŜƴŜǘƛŎƪƻǳ ǾȇōŀǾǳΦ tǊŀǾŘŠǇƻŘƻōƴŞ ƳƝǎǘƻΣ 

ƪŘŜ ǇǊƻōƝƘł ǇǊƻŎŜǎ ŎǊƻǎǎƛƴƎ ƻǾŜǊǳΣ ƻŘǇƻǾƝŘł ƳƝǎǘǳ Ǿȇǎƪȅǘǳ ǘȊǾΦ ǊŜƪƻƳōƛƴŀőƴƝƘƻ ǳȊƭƝƪǳ όƴƻŘǳƭǳǎύΦ wŜƪƻƳōƛƴŀőƴƝ ǳȊƭƝƪȅ 

ƴŀǎŜŘŀƧƝ ƴŀ ŎŜƴǘǊłƭƴƝ ŜƭŜƳŜƴǘ ǎȅƴŀǇǘƻƴŜƳłƭƴƝƘƻ ƪƻƳǇƭŜȄǳ ŀ ǇǊŀǾŘŠǇƻŘƻōƴŠ ƻōǎŀƘǳƧƝ ǌŀŘǳ ŜƴȊȅƳǻ ǇǊƻ ȊŀƧƛǑǘŠƴƝ ǎǇǊłǾƴŞ 

rekombinace. 

 

±º½b!a 

/ǊƻǎǎƛƴƎ ƻǾŜǊ ƧŜ ǾŜŘƭŜ ƳǳǘŀŎƝ ŀ ƴŀƘƻŘƛƭŞƘƻ ǊƻȊŎƘƻŘǳ ŎƘǊƻƳƻǎƻƳǻ Řƻ ƎŀƳŜǘΣ ƧŜŘƴƝƳ Ȋ ƘƭŀǾƴƝŎƘ ȊŘǊƻƧǻ gŜƴŜǘƛŎƪŞ ǾŀǊƛŀōƛƭƛǘȅΦ 

bŜǾȅǘǾłǌƝ ǎƛŎŜ ƴƻǾŞ ŀƭŜƭȅΣ ŀƭŜ ǳƳƻȌƶǳƧŜ ǾȅǘǾłǌŜƴƝ ƴƻǾȇŎƘ ƪƻƳōƛƴŀŎƝ ƧƛȌ ŜȄƛǎǘǳƧƝŎƝŎƘ ŀƭŜƭ ƎŜƴǻ ƭƻƪŀƭƛȊƻǾŀƴȇŎƘ ƴŀ ǎǘŜƧƴŞƳ 

chromosomu. 

 

±N/9b#{h.bº /wh{{LbD h±9w 

wƻȊƭƛǑǳƧŜƳŜ ƧŜŘƴƻŘǳŎƘȇ ŎǊƻǎǎƛƴƎ-over όǾȊƴƛƪł ƴŀ ȊłƪƭŀŘŠ ƧŜŘƴƻƘƻ ǇǌŜƪǌƝȌŜƴƝ ŀ ŎƘǊƻƳŀǘƛŘȅ ǎƛ Ǉǌƛ ƴŠƳ ǇǊƻƘƻŘƝ ƪƻƴŎŜύ ŀ 

ǾƝŎŜƴłǎƻōƴȇ ŎǊƻǎǎƛƴƎ-overΣ ƪŜ ƪǘŜǊŞƳǳ ŘƻŎƘłȊƝ Ǉǌƛ ƴŠƪƻƭƛƪŀƴłǎƻōƴŞƳ ǇǌŜƪǌƝȌŜƴƝ ŀ ǇǊƻƘƻȊŜƴȅ Ƨǎƻǳ όƛύ ǵǎŜƪȅ αǳǾƴƛǘǌά 

ŎƘǊƻƳŀǘƛŘ όōŠȌƴŠ ǎŜ ǳǾŀȌǳƧŜ ŘǾƻƧƛǘȇ ŎǊƻǎǎƛƴƎ-ƻǾŜǊΣ ƴŠƪŘȅ ǎŜ ōŜǊŜ Ǿ ǵǾŀƘǳ ƛ ǘǊƻƧƛǘȇ ŎǊƻǎǎƛƴƎ-over). 

DvƻƧƛǘŞ όŀ ǇǌƝǇŀŘƴŠ ŘŀƭǑƝ ǾƝŎŜƴłǎƻōƴŞύ ŎǊƻǎǎƛƴƎ-ƻǾŜǊȅ ƴŀǊǳǑǳƧƝ ǾȇǇƻőǘȅ ǳǊőǳƧƝŎƝ ǎƝƭǳ ǾŀȊōȅ ŀ ǾȊŘłƭŜƴƻǎǘ ƎŜƴǻ ƴŀ ŎƘǊƻƳƻǎƻƳǳ 

όǾŜƭƛőƛƴȅ ȊŀƭƻȌŜƴŞ ƴŀ ǇǊŀǾŘŠǇƻŘƻōƴƻǎǘƛ ǇǌŜƪǌƝȌŜƴƝ ŀ ƴłǎƭŜŘƴŞƘƻ ŎǊƻǎǎƛƴƎ-ƻǾŜǊǳ ƳŜȊƛ ƴƛƳƛύΣ ǇǊƻǘƻ ǎŜ ƪ ƧŜƧƛŎƘ ƻŘŦƛƭǘǊƻǾłƴƝ 

ǇƻǳȌƝǾł ǘǌƝōƻŘƻǾȇ ǘŜǎǘΦ 

 

±º{Y¸¢ 

Crossing-ƻǾŜǊ ǇǊƻōƝƘł ǳ őƭƻǾŠƪŀ ōŠƘŜƳ ƧŜŘƴƻƘƻ ƳŜƛƻǘƛŎƪŞƘƻ ŘŠƭŜƴƝ ŀǎƛ олςплƪǊłǘΣ ǘŜŘȅ ƻōǾȅƪƭŜ ƧŜŘƴƻǳ őƛ ŘǾŀƪǊłǘ ƴŀ ƧŜŘŜƴ 

chromosom. Crossing-ƻǾŜǊ ƴŜǇǊƻōƝƘł ǾȌŘȅ ŀ ǾǑǳŘŜΣ ǳ őƭƻǾŠƪŀ ƴŀǇǌƝƪƭŀŘ ƴŜƳǻȌŜ όƧƛȌ Ȋ ƭƻƎƛƪȅ ǾŠŎƛύ ǇǊƻōƝƘŀǘ ƳŜȊƛ 

nehomoloƎƴƝƳƛ őłǎǘƳƛ ǇƻƘƭŀǾƴƝŎƘ ŎƘǊƻƳƻǎƻƳǻΣ ǳ ƴŠƪǘŜǊȇŎƘ ŘŀƭǑƝ ŘǊǳƘǻ όőƛ ǳ ƴŠƪǘŜǊȇŎƘ ǇƻƘƭŀǾƝ ƴŠƪǘŜǊȇŎƘ ŘǊǳƘǻύ ƳǻȌŜ ōȇǘ 

ƳƻȌƴƻǎǘ ŎǊƻǎǎƛƴƎ-ƻǾŜǊǳ ȊŎŜƭŀ ȊŀōƭƻƪƻǾłƴŀ ǳ ǾǑŜŎƘ ŎƘǊƻƳƻǎƻƳǻΦ 

 

27. GAMETOGENEZE 

 
¢ǾƻǊōŀ ǎŀƳőƝŎƘ ƛ ǎŀƳƛőƝŎƘ ǇƻƘƭŀǾƴƝŎƘ ōǳƴŠƪ ǇǊƻōƝƘł ǇƻŘƭŜ ǎǘŜƧƴŞƘƻ ƳŜŎƘŀƴƛǎƳǳΣ ƧŜƘƻȌ ƴŜȊŀǎǘǳǇƛǘŜƭƴƻǳ ǎƻǳőłǎǘƝ ƧŜ ƛ 

ƳŜƛƽȊŀΦ ½ ǇǊƛƳƻǊŘƛłƭƴƝŎƘ ȊłǊƻŘŜőƴȇŎƘ ōǳƴŠƪ ǎŜ ǎŞǊƛƝ ƳƛǘƻǘƛŎƪȇŎƘ ŘŠƭŜƴƝ ǾȅǘǾłǌŜƧƝ ǎǇŜǊƳŀǘƻƎƻƴƛŜ ŀ ƻƻƎƻƴƛŜΦ 5ŀƭǑƝƳ 

ǾȇǾƻƧƻǾȇƳ ǎǘǳǇƴŠƳ ƧŜ ǇǊƛƳłǊƴƝ ǎǇŜǊƳŀǘƻŎȅǘ όǊŜǎǇΦ ƻƻŎȅǘύΣ ƪǘŜǊȇ ƴłǎƭŜŘƴŠ ǇƻŘǎǘǳǇǳƧŜ ƳŜƛƻǘƛŎƪŞ ŘŠƭŜƴƝΦ YƻƴƪǊŞǘƴƝ ǇǊǻōŠƘ 

ǎǇŜǊƳŀǘƻƎŜƴŜȊŜ ŀ ƻƻƎŜƴŜȊŜ ǾȅƪŀȊǳƧŜ őŜǘƴŞ ƻŘƭƛǑƴƻǎǘƛΦ 



DŀƳŜǘƻƎŜƴŜȊŜ ǇǊƻōƝƘł ǾŜ ŘǾƻǳ ŦłȊƝŎƘΥ  

¶ ŦłȊŜ Ǌǻǎǘǳ (proliferace) ς ǇǊǾƻǘƴƝ ȊłǊƻŘŜőƴŞ ōǳƶƪȅ ς gametogonie ς ƳŀƧƝŎƝ ŘƛǇƭƻƛŘƴƝ ǎŀŘǳ ŎƘǊƻƳƻǎƻƳǻ ǎŜ ƳƴƻȌƝ 

ƳƛǘƽȊƻǳΤ  

¶ ŦłȊŜ ȊǊłƴƝ ς Ǿ ƎƻƴłŘłŎƘ ǎŜ Ȋ ƎŀƳŜǘƻƎƻƴƛƝ ƳŜƛƽȊƻǳ ǾȅǾƝƧŜƧƝ ƎŀƳŜǘȅ 

 

5ŀƭǑƝƳ ǾȇǾƻƧƻǾȇƳ ǎǘǳǇƴŠƳ ƧŜ ǇǊƛƳłǊƴƝ ǎǇŜǊƳŀǘƻŎȅǘ όǊŜǎǇΦ ƻƻŎȅǘύΣ ƪǘŜǊȇ ƴłǎƭŜŘƴŠ ǇƻŘǎǘǳǇǳƧŜ ƳŜƛƻǘƛŎƪŞ ŘŠƭŜƴƝΦ YƻƴƪǊŞǘƴƝ 

ǇǊǻōŠƘ ǎǇŜǊƳŀǘƻƎŜƴŜȊŜ ŀ ƻƻƎŜƴŜȊŜ ǾȅƪŀȊǳƧŜ őŜǘƴŞ ƻŘƭƛǑƴƻǎǘƛΦ 

 

SPERMATOGENEZE 

Proces ǘǾƻǊōȅ ǎǇŜǊƳƛƝ ȊŀőƝƴł Ǿ ƻōŘƻōƝ ǇǳōŜǊǘȅΦ ±ȅǾƝƧŜƧƝ ǎŜ Ǿ ǎŜƳŜƴƻǘǾƻǊƴȇŎƘ ƪŀƴłƭŎƝŎƘ ǾŀǊƭŜǘŜΦ 

½łǊƻŘŜőƴŞ ōǳƶƪȅ ς spermatogonie ς ƻǇŀƪƻǾŀƴŠ ǊƻǎǘƻǳΣ ƻōƻƘŀŎǳƧƝ ǎŜ ȌƛǾƛƴŀƳƛ ŀ ƳƛǘƻǘƛŎƪȅ ǎŜ ŘŠƭƝ ƴŀ ǎǇŜǊƳŀǘƻŎȅǘȅ LΦ ǌłŘǳ 

(46,XY).  

 

tǊǾƴƝƳ ƳŜƛƻǘƛŎƪȇƳ ŘŠƭŜƴƝƳ ǾȊƴƛƪŀƧƝ ŘǾŀ ƘŀǇƭƻƛŘƴƝ ǎŜƪǳƴŘłǊƴƝ ǎǇŜǊƳŀǘƻŎȅǘȅ όноΣ· ƴŜōƻ ноΣ¸ύ ŀ ǾȇǎƭŜŘƪŜƳ ŘǊǳƘŞƘƻ 

ƳŜƛƻǘƛŎƪŞƘƻ ŘŠƭŜƴƝ Ƨǎƻǳ ŎŜƭƪƻǾŠ őǘȅǌƛ ǎǇŜǊƳŀǘƛŘȅΦ {ǇŜǊƳŀǘƛŘȅ ǎŜǘǊǾłǾŀƧƝ Ǿ ȊłƘȅōŜŎƘ {ŜǊǘƻƭƭƛƘƻ ōǳƴŠƪΣ ƪǘŜǊŞ ƧŜ ȊłǎƻōǳƧƝ ǇǊƻ 

ƧŜƧƛŎƘ ǾȇǾƻƧ ŘǻƭŜȌƛǘȇƳƛ ƭłǘƪŀƳƛ ŀ ŜƴŜǊƎƛƝΦ  

 

Spermatidy jsou ƴŜȊǊŀƭŞ ŦƻǊƳȅ ƳǳȌǎƪȇŎƘ ǇƻƘƭŀǾƴƝŎƘ ōǳƴŠƪΦ ½ ƴƛŎƘ ǎŜ ōŜȊ ŘŀƭǑƝƘƻ ŘŠƭŜƴƝ ǾȅǾƝƧŜƧƝ ȊǊŀƭŞ ǎǇŜǊƳƛŜΦ 

 

/Ŝƭȇ ǇǊƻŎŜǎ ƧŜ ǇƻƳŠǊƴŠ ǊȅŎƘƭȇΣ ǘǊǾł сл-ср ŘƴƝΦ {ǇŜǊƳŀǘƻƎŜƴŜȊŜ ƧŜ ƪƻƴǘƛƴǳłƭƴƝ ŘŠƧ ǇǊƻōƝƘŀƧƝŎƝ ƻōǾȅƪƭŜ ƻŘ ǇǳōŜǊǘȅ ŀȌ Řƻ 

ǎƳǊǘƛΦ ½ŀ ŎŜƭȇ ȌƛǾƻǘ ƳǳȌ ǾȅǇǊƻŘǳƪǳƧŜ ǇǊǻƳŠǊƴŠ 10
12

 ǎǇŜǊƳƛƝΦ 

 

YƻƴŜőƴȇƳ ŘƻȊǊłǾłƴƝƳ ƳǳȌǎƪȇŎƘ ǇƻƘƭŀǾƴƝŎƘ ōǳƴŠƪ ƻȊƴŀőƻǾŀƴȇƳ Ƨŀƪƻ spermiohistogeneze ȊƝǎƪłǾŀƧƝ ǎǇŜǊƳŀǘƛŘȅ ǘǾŀǊ ƛ 

ŦǳƴƪŎƛΣ ƪǘŜǊŞ Ƨǎƻǳ ƴŜȊōȅǘƴŞ ǇǊƻ ǇǊƻƴƛƪƴǳǘƝ ƪ ǾŀƧƝőƪǳ ŀ ƧŜƘƻ ƻǇƭƻŘƴŠƴƝΥ  

¶ ½ ƧłŘǊŀ ǎŜ ŦƻǊƳǳƧŜ ƘƭŀǾƛőƪŀ ǎǇŜǊƳƛŜΤ  

¶ ŎŜƴǘǊƛƻƭ ǾȅǘǾłǌƝ ōƛőƝƪΣ ƪǘŜǊȇ ǎŜ ǇƻǎǘǳǇƴŠ ǇǊƻŘƭǳȌǳƧŜΣ ŜƴŜǊƎƛƛ ƪ ǇƻƘȅōǳ ōƛőƝƪǳ ȊŀƧƛǑǙǳƧƝ ƳƛǘƻŎƘƻƴŘǊƛŜ Ǿ ƪǊőƪǳ ǎǇŜǊƳƛŜ 

ƻȄƛŘŀǘƛǾƴƝ ŦƻǎŦƻǊȅƭŀŎƝΤ  

¶ Ȋ DƻƭƎƛƘƻ ƪƻƳǇƭŜȄǳ ǎŜ ǾȅǘǾłǌƝ ŀƪǊƻǎƻƳłƭƴƝ ǾłőŜƪΣ ƧŜƘƻȌ ŜƴȊȅƳȅ Ƨǎƻǳ ƴŜȊōȅǘƴŞ ƪ ǇǊƻƴƛƪƴǳǘƝ ǎǇŜǊƳƛŜ Řƻ ǾŀƧƝőƪŀΤ  

¶ ŎƘǊƻƳƻǎƻƳȅ ƧłŘǊŀ ǎŜ ǾŜƭƳƛ ǇŜǾƴŠ ƪƻƴŘŜƴȊǳƧƝΣ 5b! ƧŜ ŦƛȄƻǾłƴŀ Řƻ ƪǊȅǎǘŀƭƻƛŘƴƝ ŦƻǊƳȅ ōŀȊƛŎƪȇƳƛ ǇǊƻǘŜƛƴȅ ς 

ǇǊƻǘŀƳƛƴȅ όƴŀƘǊŀȊǳƧƝ ƘƛǎǘƻƴȅύΦ 

 

OOGENEZE 

/Ŝƭȇ ǇǊƻŎŜǎ ǾȊƴƛƪǳ ǾŀƧƝőŜƪ ȊŀőƝƴł ƧƛȌ ǇǌŜŘ ƴŀǊƻȊŜƴƝƳΣ Ǿ ǇǊǾƴƝŎƘ ƳŠǎƝŎƝŎƘ ǇǊŜƴŀǘłƭƴƝƘƻ ǾȇǾƻƧŜ ȌŜƴȅΦ 

tǌƛōƭƛȌƴŠ Ǿ ǘǌŜǘƝƳ ƳŠǎƝŎƛ ǎŜ ǾȅǘǾłǌŜƧƝ ǇǊƛƳłǊƴƝ ƻƻŎȅǘȅ όпсΣ··ύΣ ƪǘŜǊŞ ǇƻǎǘǳǇƴŠ ǾǎǘǳǇǳƧƝ Řƻ ǇǊƻŦłȊŜ ǇǊǾƴƝƘƻ ȊǊŀŎƝƘƻ ŘŠƭŜƴƝΦ 

V ǘŞǘƻ ŦłȊƛ ǎŜ ƳŜƛƽȊŀ ȊŀǎǘŀǾƝ ƴŀ ǾŜƭƳƛ ŘƭƻǳƘƻǳ ŘƻōǳΣ ƴŜƧƳŞƴŠ Řƻ ƴłǎǘǳǇǳ ǇǳōŜǊǘȅΣ ǇǌŜǎƴŠƧƛ ǾǑŀƪ Řƻ ƳƻƳŜƴǘǳ ŘƻȊǊłǾłƴƝ 

ƪƻƴƪǊŞǘƴƝƘƻ ƻƻŎȅǘǳ ǇǌŜŘ ƧŜƘƻ ƻǾǳƭŀŎƝΦ tǊƻ ƴŠƪǘŜǊŞ ƻƻŎȅǘȅ ǘƻ ǘŀƪ ǇǌŜŘǎǘŀǾǳƧŜ ƻōŘƻōƝ ŘƭƻǳƘŞ ƛ ƴŠƪƻƭƛƪ ŘŜǎƝǘŜƪ ƭŜǘΦ ¢Ŝƴǘƻ 

ȊǾƭłǑǘƴƝ ǎǘŀǾ ȊŀōƭƻƪƻǾłƴƝ ƳŜƛƽȊȅ ǳ ȌŜƴ ǎŜ ƴŀȊȇǾł ŘȅƪǘȅƻǘŞƴƴƝ ǎǘłŘƛǳƳΦ 

 

hŘ ƴłǎǘǳǇǳ ǇƻƘƭŀǾƴƝ ȊǊŀƭƻǎǘƛ ƳŜƛƻǘƛŎƪŞ ŘŠƭŜƴƝ ǇƻƪǊŀőǳƧŜΣ ȊǇǊŀǾƛŘƭŀ ǾǑŀƪ ŘƻȊǊłǾł ǾȌŘȅ ƧŜŘŜƴ ƻƻŎȅǘ Ǿ ƧŜŘƴƻƳ ƳŜƴǎǘǊǳŀőƴƝƳ 

ŎȅƪƭǳΦ aŜƛƽȊŀ L ƧŜ ŘƻƪƻƴőŜƴŀ ŀ ǾȊƴƛƪŀƧƝ ŘǾŠ ȊƴŀőƴŠ ƻŘƭƛǑƴŞ ƘŀǇƭƻƛŘƴƝ ōǳƶƪȅΦ 

 Jednou z ƴƛŎƘ ƧŜ ǎŜƪǳƴŘłǊƴƝ ƻƻŎȅǘ όǾŀƧƝőƪƻΤ ноΣ·ύΣ ƪǘŜǊȇ ƻōǎŀƘǳƧŜ ǾŠǘǑƛƴǳ ŎȅǘƻǇƭŀȊƳȅΣ ŀ ŘǊǳƘƻǳ ōǳƶƪƻǳ ƧŜ ǇǊǾƴƝ ǇƽƭƻǾŞ 

ǘŠƭƝǎƪƻΦ LƘƴŜŘ ƴŀǎǘǳǇǳƧŜ ŘǊǳƘŞ ƳŜƛƻǘƛŎƪŞ ŘŠƭŜƴƝΣ ƪǘŜǊŞ Ǿ obdƻōƝ ƻǾǳƭŀŎŜ ŘƻǎǇŠƧŜ Řƻ ƳŜǘŀŦłȊŜ LLΦ aŜƛƻǘƛŎƪŞ ŘŠƭŜƴƝ ƧŜ 

ŘƻƪƻƴőŜƴƻ ǇƻǳȊŜ Ǿ ǇǌƝǇŀŘŠ ƻǇƭƻȊŜƴƝΦ tƻ ǇǊǻƴƛƪǳ ǎǇŜǊƳƛŜ ǘŀƪ ǾȊƴƛƪł ȊǊŀƭȇ ƻƻŎȅǘ ŀ ƻŘŘŠƭǳƧŜ ǎŜ ŘǊǳƘŞ ǇƽƭƻǾŞ ǘŠƭƝǎƪƻΦ 

V ƴŠƪǘŜǊȇŎƘ ǇǌƝǇŀŘŜŎƘ ǇǊƻōŠƘƴŜ ƳŜƛƽȊŀ LL ƛ Ǿ ǇǊǾƴƝƳ ǇƽƭƻǾŞƳ ǘŠƭƝǎƪǳΦ bŜƻǇƭƻȊŜƴŞ ǾŀƧƝőƪƻ ȊŀƴƛƪłΦ 

 

±ȇǎƭŜŘƪŜƳ ƳŜƛƻǘƛŎƪŞƘƻ ŘŠƭŜƴƝ Ǉǌƛ ƻƻƎŜƴŜȊƛ ƧŜ ƴŀ ǊƻȊŘƝƭ ƻŘ ǎǇŜǊƳŀǘƻƎŜƴŜȊŜ ǇƻǳȊŜ jedna ǇƻƘƭŀǾƴƝ ōǳƶƪŀ ς ǾŀƧƝőƪƻ ŀ н-3 

ǇƽƭƻǾł ǘŠƭƝǎƪŀΣ ƪǘŜǊł ƴłǎƭŜŘƴŠ ǇƻŘƭŞƘŀƧƝ ŘŜƎǊŀŘŀŎƛΦ  

 

tƽƭƻǾł ǘŠƭƝǎƪŀ ƳƻƘƻǳ ōȇǘ ǾȅǑŜǘǌŜƴŀ ǊǻȊƴȇƳƛ ƳŜǘƻŘŀƳƛ Ǿ ǊłƳŎƛ ǇǊŜƛƳǇƭŀƴǘŀőƴƝ ŘƛŀƎƴƻǎǘƛƪȅΦ ¢ƻǘƻ ǾȅǑŜǘǌŜƴƝ ǇǌƛƴłǑƝ ƴŜǇǌƝƳƻǳ 

ƛƴŦƻǊƳŀŎƛ ƻ ƎŜƴŜǘƛŎƪŞ ǾȇōŀǾŠ ǾŀƧƝőƪŀΦ tƽƭƻǾł ǘŠƭƝǎƪŀ ƻōǎŀƘǳƧƝ αŘƻǇƭƴŠƪέ k ŎƘǊƻƳƻǎƻƳłƭƴƝƳǳ ƳŀǘŜǊƛłƭǳΣ ƪǘŜǊȇ ōȅƭ ǇǌŜŘłƴ 

ǎŜƪǳƴŘłǊƴƝƳǳ ƴŜōƻ ȊǊŀƭŞƳǳ ƻƻŎȅǘǳ ōŠƘŜƳ ƳŜƛƽȊȅ L ƴŜōƻ LLΦ ½ƧƛǎǘƝƳŜ-ƭƛ ǘŜŘȅ Ǉǌƛ ǾȅǑŜǘǌŜƴƝ ǇƽƭƻǾŞƘƻ ǘŠƭƝǎƪŀ ƴŀǇǌΦ 

ƴŜǇǌƝǘƻƳƴƻǎǘ ŎƘǊƻƳƻȊƻƳǳ нмΣ ƧŜ ǘƻ ǎƛƎƴłƭŜƳ ǇǌƝǘƻƳƴƻǎǘƛ ŘǾƻǳ ƪƻǇƛƝ ŎƘǊƻƳƻǎƻƳǳ нм ǾŜ ǾŀƧƝőƪǳΦ 

                                                                              

 



28. aLahW!59wb# 5=5L2bh{¢ 

 
tǌŜǾłȌƴł őłǎǘ 5b! όƎŜƴŜǘƛŎƪŞ ƛƴŦƻǊƳŀŎŜύ je v ŜǳƪŀǊȅƻǘƴƝŎƘ ōǳƶƪłŎƘ ǳƭƻȌŜƴŀ Ǿ ƧłŘǌŜΦ {ƻǳōƻǊ ƎŜƴǻΣ ƧŜƧƛŎƘȌ 5b! ǎŜ ƴŀŎƘłȊƝ 

v ŎȅǘƻǇƭŀȊƳŠΣ ǎŜ ƴŀȊȇǾł plasmom. aŀƭł őłǎǘ όŀǎƛ н҈ύ ƧŜ ǾǑŀƪ ƭƻƪŀƭƛȊƻǾłƴł ƳƛƳƻ ƧłŘǊƻΣ Ǿ ƴŠƪǘŜǊȇŎƘ ƻǊƎŀƴŜƭłŎƘ ς 

chloroplasty, mitochondrie. 

 

aƻƘƻǳ ǾȊƴƛƪŀǘ ƴŜȊłǾƛǎƭŜ ƴŀ ǊŜǇǊƻŘǳƪőƴƝƳ Ŏȅƪƭǳ ōǳƶƪȅΣ ŀƭŜ ƴŜƳƻƘƻǳ ǾȊƴƛƪŀǘ de novo. ½łƪƻƴȅ ŘŠŘƛőƴƻǎǘƛ ǇƻŘƳƝƴŠƴŞ 

ǇƭŀȊƳƛŘȅ ƴŜǎƻǳƘƭŀǎƝ ǎ ƳŜƴŘŜƭƻǾǎƪȇƳƛ ǇǊŀǾƛŘƭȅ όǘȊǾΦ ƴŜƳŜƴŘŜƭƻǾǎƪł ŘŠŘƛőƴƻǎǘύΦ 

 

tǊƻƧŜǾȅ ƳƛƳƻƧŀŘŜǊƴŞ ŘŠŘƛőƴƻǎǘƛΥ 

¶ ±ȇǎƭŜŘƪȅ ǊŜŎƛǇǊƻƪŞƘƻ ƪǌƝȌŜƴƝ ƴŜƧǎƻǳ ƛŘŜƴǘƛŎƪŞΦ 

¶ aƛƳƻƧŀŘŜǊƴŞ ǾƭƻƘȅ ƴŜƭȊŜ ǎǘǳdovat v souvislosti s ƧŀŘŜǊƴƻǳ ŘŠŘƛőƴƻǎǘƝΦ 

¶ tƻǘƻƳǎǘǾƻ ƧŜŘƛƴŎǻΣ ƘȅōǊƛŘƴƝŎƘ ǇǊƻ ƳƛƳƻƧŀŘŜǊƴŞ ƎŜƴȅ ǎŜ ǑǘŠǇƝ Ǿ ǇƻƳŠǊŜŎƘΣ ƪǘŜǊŞ ƴŜƭȊŜ ƛƴǘŜǊǇǊŜǘƻǾŀǘ Ǿ souladu 

s ǇƻȊƴŀǘƪȅ ƻ ǑǘŠǇŜƴƝΣ ƪƻƳōƛƴƻǾŀǘŜƭƴƻǎǘƛ ŀ ƛƴǘŜǊŀƪŎƛ ƎŜƴǻΣ ƭƻƪŀƭƛȊƻǾŀƴȇŎƘ ƴŀ ƧŀŘŜǊƴȇŎƘ ŎƘǊƻƳƻǎƻƳŜŎƘΦ 

 

tǊǻƪŀȊ ƳƛƳƻƧŀŘŜǊƴŞ ŘŠŘƛőƴƻǎǘƛΥ 

V ƴŠƪǘŜǊȇŎƘ ǇǌƝǇŀŘŜŎƘ ƴŜƴƝ ŦŜƴƻǘȅǇ ǇǊƻƪŀȊŀǘŜƭƴŠ ǌƝȊŜƴ ƎŜƴȅ ƧłŘǊŀΦ 9ȄǇŜǊƛƳŜƴǘłƭƴƝ ȊłƳŠƴŀ ƧłŘǊŀ Ǿ ōǳƶƪłŎƘ ƧŀǎƴŠ ǇǊƻƪłȌŜ 

ǇƻŘƝƭ ƧŀŘŜǊƴŞ ŀ ƳƛƳƻƧŀŘŜǊƴŞ ŘŠŘƛőƴƻǎǘƛΦ tǌŜƴƻǎ Ȋƴŀƪǻ ōŜȊ ǇǌŜƴƻǎǳ ƧłŘǊŀ ǎǾŠŘőƝ ǇǊƻ ƳƛƳƻƧŀŘŜǊƴƻǳ ŘŠŘƛőƴƻǎǘΦ 

MimojŀŘŜǊƴŠ ǌƝȊŜƴŞ Ȋƴŀƪȅ őŀǎǘŠƧƛ ƧŜǾƝ ŀǳǘƻǎƻƳłƭƴƝ ǑǘŠǇŜƴƝΦ 

 

5=5L2bh{¢ ±#½!b# b! t[!{¢L5¸ 

tƭŀǎǘƛŘȅ Ƨǎƻǳ ƻǊƎŀƴŜƭȅ ǘȅǇƛŎƪŞ ǇǊƻ ǊƻǎǘƭƛƴƴŞ ōǳƶƪȅΣ ƻŘ ŎȅǘƻǇƭŀȊƳȅ ƻƘǊŀƴƛőŜƴŞ ǎŜƳƛǇŜǊƳŜŀōƛƭƴƝ ƳŜƳōǊłƴƻǳΦ ±ȊƴƛƪŀƧƝ 

ŀǳǘƻǊŜǇǊƻŘǳƪŎƝ, ŘŠƭŜƴƝƳ nebo z ǇǊƻǇƭŀǎǘƛŘǻΦ 

 

5ŠƭƝƳŜ ƧŜ ǇƻŘƭe funkce a obsahu barviva ς leukoplasty (bez barviva), chromoplasty (s barvivem), chloroplasty (chlorofyl). 

tǊǾƴƝ ǇƻȊƻǊƻǾłƴƝ ŎȅǘƻǇƭŀȊƳŀǘƛŎƪŞ ŘŠŘƛőƴƻǎǘƛ ǾłȊŀƴŞ ƴŀ ǇƭŀǎǘƛŘȅ ōȅƭȅ ƴŀ ƴƻŎŜƴŎŜΣ ƧŜƧƝȌ ƭƛǎǘȅ ōȅƭȅ ǇŀƴŀǑƻǾŀƴŞ ς ƳŠƭȅ ōƝƭŞ 

ǎƪǾǊƴȅ ǘǾƻǌŜƴŞ ōǳƶƪŀƳƛ ōŜȊ ŎƘƭƻǊƻǇƭŀǎǘǻΣ ǇƻǳȊŜ leukoplasty - ȊŜ ǎŜƳŜƴ ƪǾŠǘǻ ȊŜƭŜƴȇŎƘ ǾŠǘǾƝ ǾȊƴƛƪł ƧŜƴ ȊŜƭŜƴŞ potomstvo, 

ze semen na ōƝƭȇŎƘ ǾŠǘǾƝŎƘ ǇƻǳȊŜ ōƝƭŞ potomstvo - ōƝƭŞ Ǌƻǎǘƭƛƴƪȅ ȊłƘȅ Ǉƻ ǾȅƪƭƝőŜƴƝ hynou. 

 

5=5L2bh{¢ ±#½!b# b! aL¢h/Ihb5wL9 

aƛǘƻŎƘƻƴŘǊƛłƭƴƝ ŘŠŘƛőƴƻǎǘΣ ƧŜ ƪƽŘƻǾłƴŀ ƴŀ Ƴǘ5b!Φ ¢ŀ ƧŜ ǾŜƭƳƛ ǇƻŘƻōƴł ǇǊƻƪŀǊȅƻǘƴƝ 5b! όŎƛǊƪǳƭłǊƴƝ ŎƘǊƻƳƻǎƻƳΣ ōŜȊ 

ƛƴǘǊƻƴǻΦΦΦύΦ bŀŎƘłȊƝ ǎe v matrix ƳƛǘƻŎƘƻƴŘǊƛŜΣ ƴŜƳł ƻǇǊŀǾƴŞ ǎȅǎǘŞƳȅΦ aƛǘƻŎƘƻƴŘǊƛłƭƴƝ ŎƘƻǊƻōȅ Ƨǎƻǳ ŎƘǊƻƴƛŎƪł ƻƴŜƳƻŎƴŠƴƝ 

őŀǎǘƻ ǎ ǇƻȊŘƴƝƳ ƴłǎǘǳǇŜƳΦ 

 

a!¢whY[LbbN 5=5L2bh{¢ 

aƛǘƻŎƘƻƴŘǊƛłƭƴƝ 5b! ƧŜ ŘŠŘŠƴŀ ǾȇƘǊŀŘƴŠ ƻŘ ƳŀǘƪȅΣ ƴŜōƻǙ Ǉǌƛ ƻǇƭƻȊŜƴƝ ǾŀƧƝőƪŀ Ƨǎƻǳ ƻǘŎƻǾǎƪŞ ƳƛǘƻŎƘƻƴŘǊƛŜ ȊŜ ǎǇŜǊƳƛŜ 

ȊƴƛőŜƴȅ όƧǎƻǳ ǇƻǑƪƻȊŜƴȅ ǾŜƭƪȇƳ ǾȇƪƻƴŜƳΣ ƪǘŜǊȇ ǎǇŜǊƳƛŜ ǇƻǘǌŜōǳƧŜ Ǉǌƛ ǇƻƘȅōǳύΦ ±Ŝ ǾȇƧƛƳŜőƴȇŎƘ ǇǌƝǇŀŘŜŎƘ ǎŜ ƳƻƘƻǳ 

v ŎȅǘƻǇƭŀǎƳŠ ƧŜŘƛƴŎŜ ƴŀŎƘłȊŜǘ ƳƛǘƻŎƘƻƴŘǊƛŜ Ƨŀƪ ƳŀǘŜǌǎƪŞΣ ǘŀƪ ƻǘŎƻǾǎƪŞ όƴŜōȅƭȅ ȊƴƛőŜƴȅ Ǿ ȊȅƎƻǘŠύΦ ¢ŀƪƻǾȇ ƧŜŘƛƴŜŎ ƧŜ 

ƻȊƴŀőƻǾłƴ Ƨŀƪƻ cybrid όŎȅǘƻǇƭŀǎƳŀǘƛŎƪȇ ƘȅōǊƛŘΣ ŎƘƛƳŞǊŀύΦ 

 

DŜƴȅΣ ƪǘŜǊŞ Ƨǎƻǳ ƻōǎŀȌŜƴȅ Ǿ ƳƻƭŜƪǳƭŜ Ƴǘ5b!Σ ƪƽŘǳƧƝ ǇǊƻǘŜƛƴȅ ǊŜǎǇƛǊŀőƴƝƘƻ ǌŜǘŠȊŎŜΣ ƧŜŘƴƻǘƪȅ !¢tłȊƻǾŞƘƻ ƪƻƳǇƭŜȄǳΣ 

podjednotky NADH-ŘŜƘȅŘǊƻƎŜƴłȊƻǾŞƘƻ ƪƻƳǇƭŜȄǳΣ ŘǾŀ ƎŜƴȅ ǇǊƻ ǊƛōƻǎƻƳłƭƴƝ wb!-łȊǳ ŀ нн ƎŜƴǻ ǇǊƻ ƳƻƭŜƪǳƭȅ ǘǊŀƴǎǇƻǊǘƴƝ 

wb!Φ /ƘƻƴŘǊƛƴƻƎŜƴȅΣ ƴŜōƻƭƛ ƎŜƴȅ ǾłȊŀƴŞ ƴŀ ƳƛǘƻŎƘƻƴŘǊƛŜ ǎŜ ŘŠŘƝ ǘȊǾΦ ŎȅǘƻǇƭŀȊƳŀǘƛŎƪƻǳ ŘŠŘƛőƴƻǎǘƝΦ 

 

5=5L2b# aL¢h/Ihb5wL#[bN hb9ah/b=bN 

aƻƭŜƪǳƭłǊƴŠ ƎŜƴŜǘƛŎƪƻǳ ǇƻŘǎǘŀǘƻǳ ƳƛǘƻŎƘƻƴŘǊƛłƭƴƝŎƘ ǇŀǘƻƭƻƎƛƝ ƳƻƘƻǳ ōȇǘ ōǳř delece ƻōƭŀǎǘƛ ŘƭƻǳƘŞ р ƪō ƳŜȊƛ ƎŜƴȅ ǇǊƻ 

ND5 (NADH-ŘŜƘȅŘǊƻƎŜƴłȊƻǾł ǎǳōƧŜŘƴƻǘƪŀ рύ !¢tłȊŀ у (ATP-łȊƻǾł ǇƻŘƧŜŘƴƻǘƪŀ уύ ŀ ƴŜōƻ ōƻŘƻǾŞ ƳǳǘŀŎŜ όǾŠǘǑƛƴƻǳ ƳŠƴƝŎƝ 

ǎƳȅǎƭ őǘŜƴƝ ƪƻŘƻƴǳ ς missense nebo subǎǘƛǘǳŎŜύΦ tǌƝƪƭŀŘȅ ŘŜƭŜŎƝ ƳƻƘƻǳ ōȇǘ ƴŀǇǌΦ Kearns-Sayre syndrom s charakteristickou 

ǇǊƻƎǊŜǎƛǾƴƝ ŜȄǘŜǊƴƝ ƻŦǘŀƭƳƻǇƭŜƎƛƝΣ ŘŜƎŜƴŜǊŀŎƝ ǎƝǘƴƛŎŜ ŀ ǎǊŘŜőƴƝƳƛ ŀ ŎŜǊŜōŜƭłǊƴƝƳƛ ƻōǘƝȌŜƳƛΦ 

 

aŜȊƛ ƳƛǘƻŎƘƻƴŘǊƛłƭƴƝ ǇŀǘƻƭƻƎƛŜ ȊǇǻǎƻōŜƴŞ ōƻŘƻǾȇƳƛ ƳǳǘŀŎŜƳƛ ǇŀǘǌƝ ƴŀǇǌΦ [Ihb (LebŜǊƻǾŀ ƘŜǊŜŘƛǘłǊƴƝ ƻǇǘƛŎƪł 

ƴŜǳǊƻǇŀǘƛŜύΦ hƴŜƳƻŎƴŠƴƝ ƧŜ ŎƘŀǊŀƪǘŜǊƛǎǘƛŎƪŞ ǎƭŜǇƻǘƻǳ ƳǳȌǻ ƳƭŀŘǑƝŎƘ нр ƭŜǘΤ ǇŜƴŜǘǊŀƴŎŜ ŎƘƻǊƻōȅ ƧŜ о-п ƪǊłǘ ǾȅǑǑƝ ǳ ƳǳȌǻ 

ƴŜȌ ǳ ȌŜƴΦ 

 



 5ŀƭǑƝƳƛ ōƻŘƻǾȇƳƛ ƳǳǘŀŎŜƳƛΣ ƪǘŜǊŞ ȊŀǇǌƝőƛƶǳƧƝ ƳƛǘƻŎƘƻƴŘǊƛłƭƴƝ ǇƻǊǳŎƘȅΣ Ƨǎƻǳ ǎȅƴŘǊƻƳ MELAS (Mitochondria Myopathy, 

Encephalopathy, Lactic Acidosis, Stroke-ƭƛƪŜ ŜǇƛǎƻŘŜǎύΣ ƧŜƘƻȌ ǇǊǾƴƝ ǇǌƝȊƴŀƪȅ ƴŀǎǘǳǇǳƧƝ ƳŜȊƛ рΦ ς мрΦ ǊƻƪŜƳ ȌƛǾƻǘŀ ƧŜŘƛƴŎŜΦ 

Genetickou podstatou je 1-ƴǳƪƭŜƻǘƛŘƻǾł ǎǳōǎǘƛǘǳŎŜ Ǿ genu pro tRNA leucinu (pozice 3243). 

 

5łƭŜ syndrom MERF (Myoclonic 9ǇƛƭŜǇǎȅ ǿƛǘƘ wŀƎƎŜŘ ǊŜŘ CƛōŜǊǎύΣ ƪǘŜǊȇ ǎŜ ƳŀƴƛŦŜǎǘǳƧŜ ǳ ǇƻǎǘƛȌŜƴȇŎƘ ƻǎƻō ƳŜȊƛ р-12. 

ǊƻƪŜƳ ȌƛǾƻǘŀ ƧŜŘƛƴŎŜΦ 

 

29. b9a9b59[h±{Y# 5=5L2bh{¢ 

 
bŠƪǘŜǊł ƻƴŜƳƻŎƴŠƴƝ ŀ ȊƴŀƪȅΣ Ȋŀ ƪǘŜǊŞ ȊƻŘǇƻǾƝŘŀƧƝ ǾŀǊƛŀŎŜ ƧŜŘƴƻǘƭƛǾȇŎƘ ƎŜƴǻΣ ƴŜǎƭŜŘǳƧƝ Řƻ ȊƴŀőƴŞ ƳƝǊȅ ǇǊŀǾƛŘƭŀ ǇǌŜƴƻǎǳ Řƻ 

ŘŀƭǑƝŎƘ ƎŜƴŜǊŀŎƝΣ ƪǘŜǊł ǇƭŀǘƝ ǇǊƻ ŘŠŘƛőƴƻǎǘ αƪƭŀǎƛŎƪȇŎƘά ƳƻƴƻƎŜƴƴƝŎƘ ƻƴŜƳƻŎƴŠƴƝΣ ŀǙ ǳȌ ŀǳǘƻǎƻƳłƭƴŠ őƛ ƎƻƴƻǎƻƳłƭƴŠ 

ŘŜǘŜǊƳƛƴƻǾŀƴȇŎƘΦ tǊƻǘƻ ǎŜ ǘŀǘƻ ǊǻȊƴƻǊƻŘł ǎƪǳǇƛƴŀ ƴŠƪŘȅ ǾȅŘŠƭǳƧŜ ǇƻƧƳŜƳ ǘȊǾΦ ƴŜƳŜƴŘŜƭƻǾǎƪŞ ŘŠŘƛőƴƻǎǘƛ (non-

aŜƴŘŜƭƛŀƴ ƛƴƘŜǊƛǘŀƴŎŜύΦ yŀŘƝƳŜ ǎŜƳ ǇǌŜŘŜǾǑƝƳ ƳƛǘƻŎƘƻƴŘǊƛłƭƴƝ ŘŠŘƛőƴƻǎǘ, ƴŜǎǘŀōƛƭƛǘǳ ǊŜǇŜǘƛǘƛǾƴƝŎƘ ǎŜƪǾŜƴŎƝ a ƎŜƴƻƳƛŎƪȇ 

imprinting. 5ƻ ƻŘŎƘȅƭŜƪ ƻŘ aŜƴŘŜƭƻǾȇŎƘ ǇǊŀǾƛŘŜƭ ƳǻȌŜƳŜ ǘŀƪŞ ȊŀǌŀŘƛǘ ƛƴǘŜǊŀƪŎƛ ƴŜŀƭŜƭƴƝŎƘ ƎŜƴǻ a ŘŠŘƛőƴƻǎǘ ǇƻƘƭŀǾƴŠ 

ǾłȊŀƴƻǳΦ ½ŎŜƭŀ ȊǾƭłǑǘƴƝ ƪŀǇƛǘƻƭƻǳ ƧŜ ŜǇƛƎŜƴŜǘƛƪŀΦ bŀƻǇŀƪ ǎŜ Řƻ ǘŞǘƻ ǎƪǳǇƛƴȅ ƻōǾȅƪƭŜ ƴŜǇƻőƝǘŀƧƝ ƧŜǾȅΣ ƪǘŜǊŞ αƪƻƳǇƭƛƪǳƧƝά 

ƳƻƴƻƎŜƴƴƝ ŘŠŘƛőƴƻǎǘΣ ƴŀǇǌΦ penetrance, expresivita znaku atd. 

 

MITOCHONDRL9 ! aL¢h/Ihb5wL#[bN 5=5L2bh{¢ 

aL¢h/Ihb5wL#[bN 5b! 

!őƪƻƭƛǾ ƧŜ ǇƻŘǎǘŀǘƴł őłǎǘ ƭƛŘǎƪŞƘƻ ƎŜƴƻƳǳ ǳƭƻȌŜƴŀ Ǿ ƧŀŘŜǊƴŞ 5b!Σ от ǎǘǊǳƪǘǳǊƴƝŎƘ ƎŜƴǻ ƧŜ ƪƽŘƻǾłƴƻ Ǿ ŎƛǊƪǳƭłǊƴƝƳ 

ƳƛǘƻŎƘƻƴŘǊƛłƭƴƝƳ ƎŜƴƻƳǳΣ ƪǘŜǊȇ ƧŜ ǘǾƻǌŜƴ 16 рсф ǇłǊȅ ōŀȊƝ 5b! όƻȊƴŀőƻǾłƴƻ Ƨŀƪƻ Ƴǘ5b!ύΦ ¢ǌŜǘƛƴŀ ǘŠŎƘǘƻ ƎŜƴǻ ƪƽŘǳƧŜ 

ǇƻŘƧŜŘƴƻǘƪȅ ƪƻƳǇƭŜȄǻ ǊŜǎǇƛǊŀőƴƝƘƻ ǌŜǘŠȊŎŜ ȊƻŘǇƻǾŠŘƴŞƘƻ Ȋŀ ǇǊƻŘǳƪŎƛ !¢t Ǿ ǊłƳŎƛ ǘȊǾΦ ƻȄƛŘŀőƴŠ-ŦƻǎŦƻǊȅƭŀőƴƝƘƻ (OXPHOS) 

ǎȅǎǘŞƳǳ όмо ǇƻƭȅǇŜǇǘƛŘǻΣ ȊōȅƭȇŎƘ тп ƧŜ ƪƽŘƻǾłƴƻ ƧŀŘŜǊƴȇƳ ƎŜƴƻƳŜƳύΣ ȊōȅƭŞ Ǉŀƪ ȊƻŘǇƻǾƝŘŀƧƝ Ȋŀ ǘǾƻǊōǳ ǎǇŜŎƛŦƛŎƪȇŎƘ 

molekuƭ wb! ǇƻǘǌŜōƴȇŎƘ ǇǊƻ ǎȅƴǘŞȊǳ ǇǊƻǘŜƛƴǻ όнн ǘǊŀƴǎŦŜǊƻǾȇŎƘ wb! ŀ ŘǾŠ ǊƛōƻǎƻƳłƭƴƝ wb!ύΦ ± ŎȅǘƻǇƭŀȊƳŠ ƧŜ ǇǌƝǘƻƳƴƻ 

ƴŠƪƻƭƛƪ ǎŜǘ ŀȌ ǘƛǎƝŎ ƪƻǇƛƝ Ƴǘ5b!Σ ƪŘȅȌ Ǿ ƪŀȌŘŞ ƳƛǘƻŎƘƻƴŘǊƛƛ ƧŜ ǇǌƝǘƻƳƴŀ ǌŀŘŀ ƳƻƭŜƪǳƭ Ƴǘ5b!Φ 

 

O homoplazmii ƳƭǳǾƝƳŜΣ ƪŘȅȌ ƧŜ ǇǌƝǘƻƳƴŀ ƧŜƴ ƧŜŘƴŀ ƘƻƳƻƎŜƴƴƝ ǇƻǇǳƭŀŎŜ Ƴǘ5b! όƻŘǇƻǾƝŘł ǎǘŀǾǳ ǳ ŘǊǘƛǾŞ ǾŠǘǑƛƴȅ 

αƴƻǊƳłƭƴƝŎƘά ƧŜŘƛƴŎǻύΦ CǊŜƪǾŜƴŎŜ ƳǳǘŀŎƝ ƧŜ ǳ ƳƛǘƻŎƘƻƴŘǊƛƝ мл-нлȄ ǾȅǑǑƝ ƴŜȌ ǳ ƧŀŘŜǊƴŞ 5b!Σ ŎƻȌ ǾŜŘŜ ƪ heteroplazmii, tedy 

ǎǘŀǾǳΣ ƪŘȅ ƧŜ ǇǌƝǘƻƳƴŀ ǎƳƝǑŜƴł ǇƻǇǳƭŀŎŜ ǎ ǾƝŎŜ ǾŀǊƛŀƴǘŀƳƛ Ƴǘ5b!Φ  

aƴƻƘŞ Ǿƭŀǎǘƴƻǎǘƛ ƳƛǘƻŎƘƻƴŘǊƛłƭƴƝ 5b! ǇƻŘǇƻǊǳƧƝ ǘŜƻǊƛƛ ƻ ǇǻǾƻŘǳ ƳƛǘƻŎƘƻƴŘǊƛƝ Ŏƻōȅ ŜƴŘƻǎȅƳōƛƻǘƛŎƪȇŎƘ ōŀƪǘŜǊƛƝ proto-

ŜǳƪŀǊȅƻǘƛŎƪȇŎƘ ōǳƴŠƪ ǇǌŜŘ ŎŎŀ мΣр ƳƛƭƛŀǊŘŀƳƛ ƭŜǘΦ aŜȊƛ ƴŜƧƳŀǊƪŀƴǘƴŠƧǑƝ Ȋ ƴƛŎƘ ǳǊőƛǘŠ ǇŀǘǌƝ ŎƛǊƪǳƭłǊƴƝ ƻǊƎŀƴƛȊŀŎŜ ƎŜƴƻƳǳΣ 

ŀōǎŜƴŎŜ ƘƛǎǘƻƴǻΣ ŀōǎŜƴŎŜ ƛƴǘǊƻƴǻ őƛ ŘƛǎƪǊŞǘƴƝ Ǉƻőłǘƪȅ ǊŜǇƭƛƪŀŎŜΦ bŀǾƝŎ ǎŜ ƳƛǘƻŎƘƻƴŘǊƛŜ ƻōǊŀǘƭƻǾŎǻ ƛ ŘŀƭǑƝŎƘ ƻǊƎŀƴƛǎƳǻ 

ǾȅȊƴŀőǳƧƝ ƻŘŎƘȅƭƪŀƳƛ ƻŘ ǳƴƛǾŜǊȊłƭƴƝƘƻ ƎŜƴŜǘƛŎƪŞƘƻ ƪƽŘǳ ς ƪƻŘƽƴ UGA ƴŜƴƝ ǘŜǊƳƛƴŀőƴƝΣ ŀƭŜ ƪƽŘǳƧŜ ŀƳƛƴƻƪȅǎŜƭƛƴǳ ǘǊȅǇǘƻŦŀƴΣ 

ƴŀƻǇŀƪ ƪƻŘƽƴȅ AGA a AGG ƴŜƪƽŘǳƧƝ ŀǊƎƛƴƛƴΣ ŀƭŜ ǳƪƻƴőǳƧƝ ǘǊŀƴǎƭŀŎƛ ŀ ƴŀƪƻƴŜŎ ƪƻŘƽƴ AUA ƳƝǎǘƻ ƛƭŜǳŎƛƴǳ ƪƽŘǳƧŜ ƳŜǘƛƻƴƛƴΦ 

.ƛƻƭƻƎƛŎƪȅ Ƨǎƻǳ ŀǎƛ ƴŜƧōƭƛȌǑƝƳƛ ǇǌƝōǳȊƴȇƳƛ Rickettsie όƳƧΦ ǇǻǾƻŘŎƛ ǎƪǾǊƴƛǘŞƘƻ ǘȅŦǳύΣ ŎƻȌ Ƨǎƻǳ ƻōƭƛƎłǘƴƝ ƛƴǘǊŀŎŜƭǳƭłǊƴƝ ǇŀǊŀȊƛǘŞΦ 

tǌŜŘǇƻƪƭłŘł ǎŜΣ ȌŜ wƛŎƪŜǘǘǎƛŜ ŀ ƳƛǘƻŎƘƻƴŘǊƛŜ ƳŀƧƝ ǎǇƻƭŜőƴŞƘƻ ǇǌŜŘƪŀΣ ƪǘŜǊȇ ǇǊƻŘŠƭŀƭ ǇǌŜŎƘƻŘ ƻŘ ŀǳǘƻƴƻƳƴƝ ŜȄƛǎǘŜƴŎŜ 

k ŜƴŘƻǎȅƳōƛƽȊŜΦ 

 

aƛǘƻŎƘƻƴŘǊƛłƭƴƝ 5b! ǎƪǳǘŜőƴŠ ƻōǎŀƘǳƧŜ ƧŜƴ ƧŜŘƴǳ ǾȇȊƴŀƳƴƻǳ ϦƴŜƪƽŘǳƧƝŎƝϦ ǎŜƪǾŜƴŎƛΣ ǘŀƪȊǾŀƴƻǳ D-ǎƳȅőƪǳ (z angl. D-loop), 

ŎƻȌ ƧŜ ƪǊłǘƪȇ ǵǎŜƪ Ƴǘ5b!Σ ǾŜ ƪǘŜǊŞƳ ƧŜ ǘŠȌƪȇ ǌŜǘŠȊŜŎ ǾȅǘŠǎƶƻǾłƴ ŦǊŀƎƳŜntem DNA (500-тлл ƴǳƪƭŜƻǘƛŘǻύΣ 

ƪƻƳǇƭŜƳŜƴǘłǊƴƝƳ ƪ ǌŜǘŠȊŎƛ ƭŜƘƪŞƳǳ όŀ Ǿ ǘƻƳǘƻ ǵǎŜƪǳ Ƴł ǘŜŘȅ ƳƛǘƻŎƘƻƴŘǊƛŜ ǘǌƝǌŜǘŠȊŎƻǾƻǳ 5b!ύΦ ½ŘŜ ƧŜ ǇƻőłǘŜƪ ǊŜǇƭƛƪŀŎŜ 

tzv. ǘŠȌƪŞƘƻ ǌŜǘŠȊŎŜ όƻȊƴŀőƻǾŀƴŞƘƻ Ƨŀƪƻ I Ȋ ŀƴƎƭΦ ƘŜŀǾȅύΣ ȊƳƛƶƻǾŀƴȇ ŦǊŀƎƳŜƴǘ ŦǳƴƎǳƧŜ Ƨŀƪƻ ǇǊƛƳŜǊ ǇǊƻ ȊŀőłǘŜƪ replikace. 

tƻőłǘŜƪ ǊŜǇƭƛƪŀŎŜ ƭŜƘƪŞƘƻ ǌŜǘŠȊŎŜ ό[ Ȋ ŀƴƎƭΦ ƭƛƎƘǘύ ƧŜ ǳƳƝǎǘŠƴ ƳƛƳƻ 5-ƪƭƛőƪǳΣ ŀǎƛ ǾŜ нκо Ƴǘ5b!Φ ¢ǊŀƴǎƪǊƛǇǘȅ ƻōƻǳ ǌŜǘŠȊŎǻ 

ƳǳǎƝ ōȇǘ ǊƻȊǑǘŠǇŜƴȅΣ ŀōȅ ǎŜ ƳƻƘƭȅ ǳǾƻƭƴƛǘ ŦǳƴƪőƴƝ wb! όǊwb!Σ ǘwb! ŀ Ƴwb!ύΦ 

 

aL¢h/Ihb5wL#[bN 5=5L2bh{¢ 

½ ƘƭŜŘƛǎƪŀ ƎŜƴŜǘƛƪȅ ƧŜ ȊłǎŀŘƴƝ ŦŀƪǘΣ ȌŜ Ƴǘ5b! ƧŜ ǇǌŜŘłǾłƴŀ ŘŀƭǑƝ ƎŜƴŜǊŀŎƛ ǾȇƘǊŀŘƴŠ matkou όƳŀǘǊƻƪƭƛƴƴƝ ŘŠŘƛőƴƻǎǘύΣ ƪŘȅȌ Ǉƻ 

ƻǇƭƻŘƴŠƴƝ Ƨǎƻǳ ȊŀŎƘƻǾłƴȅ ǇƻǳȊŜ ƳƛǘƻŎƘƻƴŘǊƛŜ ƭƛŘǎƪŞƘƻ ǾŀƧƝőƪŀΦ ¢ƻ ǇŀǘǊƴŠ ƴŜƴƝ ǇƻǳƘȇƳ ŘǻǎƭŜŘƪŜƳ ƴŜǇƻƳŠǊǳ Ǉƻőǘǳ 

ƳƛǘƻŎƘƻƴŘǊƛƝ ƭƛŘǎƪŞƘƻ oocytu (cca 100 000) a spermie (50-тлύΣ ŀƭŜ ǇǌŜŘǇƻƪƭłŘł ǎŜ ŀƪǘƛǾƴƝ ǇǊƻŎŜǎΣ ƪǘŜǊȇ Ǉƻ ƻǇƭƻȊŜƴƝ 

ȊƭƛƪǾƛŘǳƧŜ ƳƛǘƻŎƘƻƴŘǊƛŜ ǇŀǘŜǊƴłƭƴƝƘƻ ǇǻǾƻŘǳΦ ¢ƻƳǳ ƻŘǇƻǾƝŘł ƛ ǘȅǇƛŎƪȇ ƳŀǘŜǊƴłƭƴƝ ǇǌŜƴƻǎ ŎƘƻǊƻō ȊǇǻǎƻōŜƴȇŎƘ ƳǳǘŀŎŜƳƛ 

mtDNA v rodokmenu. 

 

 

 



Pokud je ƘŜǘŜǊƻǇƭŀȊƳƛŎƪł mutace ȊŘŠŘŠƴŀ ƴŜōƻ ƪ ƴƝ ŘƻƧŘŜ Ǿ őŀǎƴȇŎƘ ŦłȊƝŎƘ ŜƳōǊȅƻƎŜƴŜȊŜΣ ƴƻǊƳłƭƴƝ ƛ ƳǳǘƻǾŀƴł ǾŀǊƛŀƴǘŀ 

Ƨǎƻǳ ƴłƘƻŘƴŠ ǇǌŜŘłǾłƴȅ Ǉǌƛ ōǳƴŠőƴŞƳ ŘŠƭŜƴƝ ŘŎŜǌƛƴƴȇƳ ōǳƶƪłƳ όƳƛǘƻǘƛŎƪł ƛ ƳŜƛƻǘƛŎƪł ǎŜƎǊŜƎŀŎŜύΦ 5ƛǎǘǊƛōǳŎŜ ŀ ȊŀǎǘƻǳǇŜƴƝ 

ƳǳǘƻǾŀƴŞ Ƴǘ5b! Ǿ ƧŜŘƴƻǘƭƛǾȇŎƘ ƻǊƎłƴŜŎƘ Ƨǎƻǳ ǇǊƻǘƻ ǇŀǘǊƴŠ ȊłǾƛǎƭŞ ƴŀ őŀǎŜ ŀ ǾȊƴƛƪǳ ƳǳǘŀŎŜ ŀ ǊƻǾƴŠȌ ƴŀ ǘȅǇǳ ǇƻǎǘƛȌŜƴŞ 

ōǳƶƪȅΦ 

 

hb9ah/b=bN { aL¢h/Ihb5wL#[bN 5=5L2bh{¢N 

WŜ ǘǌŜōŀ ǎƛ ǳǾŠŘƻƳƛǘΣ ȌŜ ȊŘŀƭŜƪŀ ƴŜ ǾŜǑƪŜǊł ƻƴŜƳƻŎƴŠƴƝ ȊǇǻǎƻōŜƴł ŘȅǎŦǳƴƪŎƝ ƳƛǘƻŎƘƻƴŘǊƛƝ ƳŀƧƝ ƳƛǘƻŎƘƻƴŘǊƛłƭƴƝ ǘȅǇ 

ŘŠŘƛőƴƻǎǘƛΦ tƻƪǳŘ ƧŜ ŘŜŦŜƪǘƴƝ ǇǊƻǘŜƛƴΣ ƧŜƘƻȌ ƴŠƪǘŜǊŞ ǇƻŘƧŜŘƴƻǘƪȅ ƪƽŘǳƧƝ ƎŜƴȅ ƧŀŘŜǊƴŞƘƻ ƎŜƴƻƳǳ ŀ ƧƛƴŞ ȊŀǎŜ ǇǌƝƳƻ Ƴǘ5b!Σ 

ƳǻȌŜ ōȇǘ ŘŠŘƛőƴƻǎǘ ȊŎŜƭŀ ƳŜƴŘŜƭƛǎǘƛŎƪłΦ {ǊǑŜƶ ŀ {ǊǑƶƻǾł ǳǾłŘŠƧƝ ǾŜ ǎǾŞ ƳƻƴƻƎǊŀŦƛƛ őǘȅǌƛ ȊłƪƭŀŘƴƝ ŎƘŀǊŀƪǘŜǊƛǎǘƛƪȅ ŘŠŘƛőƴȇŎƘ 

ƻƴŜƳƻŎƴŠƴƝΣ ǳ ƪǘŜǊȇŎƘ ƧŜ ǘǌŜōŀ ŘƛŦŜǊŜƴŎƛłƭƴŠ ŘƛŀƎƴƻǎǘƛŎƪȅ ǳǾŀȌƻǾŀǘ ƻ ƳƛǘƻŎƘƻƴŘǊƛłƭƴƝ ŘŠŘƛőƴƻǎǘƛΥ 

 

1. aŀǘŜǊƴłƭƴƝ ǘȅǇ ŘŠŘƛőƴƻǎǘƛ όǾƛȊ ǾȇǑŜύΦ 

2. 5Ɲƪȅ ƳƛǘƻǘƛŎƪŞ ŀ ƳŜƛƻǘƛŎƪŞ ǎŜƎǊŜƎŀŎƛ ƴŀŎƘłȊƝƳŜ ǊǻȊƴȇ ǎǘǳǇŜƶ ǇƻǎǘƛȌŜƴƝ Ǿ ǊǻȊƴȇŎƘ ǘƪłƴƝŎƘ ŀ ǾŀǊƛŀōƛƭƴƝ ǇǊƻƧŜǾȅ ǳ 

ǇƻǘƻƳƪǻ Ǿ ƧŜŘƴŞ ƳŀǘŜǌǎƪŞ ƭƛƴƛƛΣ ŎƻȌ ǎƻǳǾƛǎƝ ǎ ŜȄƛǎǘŜƴŎƝ ǘȊǾΦ ǇǊŀƘƻǾŞƘƻ ŜŦŜƪǘǳΣ ŎƻȌ ƧŜ ǇƻȊƻǊƻǾłƴƝΣ ȌŜ ǇǊƻ 

ƳŀƴƛŦŜǎǘŀŎƛ ŘȅǎŦǳƴƪŎŜ ƧŜ ƴǳǘƴŞΣ ŀōȅ ōȅƭ ǇǌŜƪǊƻőŜƴ ǳǊőƛǘȇ ǇƻƳŠǊ ƳƛǘƻŎƘƻƴŘǊƛƝ ǎ ƳǳǘŀƴǘƴƝ ŀ ƴƻǊƳłƭƴƝ Ƴǘ5b! όǾŜ 

ǾŠǘǑƛƴŠ ǇǌƝǇŀŘǻ сл-90%). 

3. tǊƻƧŜǾȅ ǇƻǊǳŎƘȅ h·tIh{ ǎȅǎǘŞƳǳΦ 5ŠŘƛőƴł ƳƛǘƻŎƘƻƴŘǊƛłƭƴƝ ƻƴŜƳƻŎƴŠƴƝ ǾŠǘǑƛƴƻǳ ǇƻǎǘƛƘǳƧƝ ǘƪłƴŠ ǎ ǾȅǎƻƪȇƳƛ 

ƴłǊƻƪȅ ƴŀ ǇǌƝǎǳƴ ŜƴŜǊƎƛŜΣ Ƨŀƪƻ Ƨǎƻǳ ƴŜǳǊƻƳǳǎƪǳƭłǊƴƝ őƛ ŎŜƴǘǊłƭƴƝ ƴŜǊǾƻǾȇ ǎȅǎǘŞƳΦ aŜȊƛ ōŠȌƴŠ ǇƻȊƻǊƻǾŀƴŞ 

ǎȅƳǇǘƻƳȅ ŎƘƻǊƻō ǎ ƳƛǘƻŎƘƻƴŘǊƛłƭƴƝ ŘŠŘƛőƴƻǎǘƝ ǇŀǘǌƝ ŜƴŎŜŦŀƭƻǇŀǘƛŜΣ ŀǘŀȄƛŜΣ ǎǇŀǎǘƛŎƛǘŀΣ όƪŀǊŘƛƻύƳȅƻǇŀǘƛŜΣ ƘƭǳŎƘƻǘŀ 

nebo diabetes mellitus. 

4. wƻȊŘƝƭ ƻǇǊƻǘƛ ƎƻƴƻȊƻƳłƭƴŠ ŘƻƳƛƴŀƴǘƴƝ ŘŠŘƛőƴƻǎǘƛ ǾłȊŀƴŞ ƴŀ ŎƘǊƻƳƻǎƻƳ · ƧŜ Ǿ ŀōǎŜƴŎƛ ǇǌŜƴƻǎǳ ƳƛǘƻŎƘƻƴŘǊƛłƭƴŠ 

ǾłȊŀƴŞƘƻ ƻƴŜƳƻŎƴŠƴƝ ƴŀ ǇƻǘƻƳǎǘǾƻ ŀ ǎƛƎƴƛŦƛƪŀƴǘƴƝ ǇǌŜǾŀƘǳ ǇƻǎǘƛȌŜƴȇŎƘ ȌŜƴ ǳ ·-ǾłȊŀƴŞ ŘƻƳƛƴŀƴǘƴƝ ŘŠŘƛőƴƻǎǘƛΦ 

 

NESTABILITA REPETITI±bN/I {9Y±9b/N 

bŜǎǘŀōƛƭƛǘŀ ǊŜǇŜǘƛǘƛǾƴƝŎƘ ǎŜƪǾŜƴŎƝ όŀƴƎƭΦ ǊŜǇŜŀǘ ƛƴǎǘŀōƛƭƛǘȅύ ƧŜ ǊŜƭŀǘƛǾƴŠ ƴŜŘłǾƴƻ ƻōƧŜǾŜƴȇ ǘȅǇ ƳǳǘŀŎŜΣ ƪǘŜǊŞƳǳ ƧŜ ǇǌƛőƝǘłƴŀ 

ȊƻŘǇƻǾŠŘƴƻǎǘ Ȋŀ ǾƝŎŜ ƴŜȌ пл ǇǌŜŘŜǾǑƝƳ ƴŜǳǊƻŘŜƎŜƴŜǊŀǘƛǾƴƝŎƘ a ƴŜǳǊƻƳǳǎƪǳƭłǊƴƝŎƘ ƻƴŜƳƻŎƴŠƴƝΦ 

¢ȅǘƻ ƳǳǘŀŎŜ Ƨǎƻǳ ƴŠƪŘȅ ƻȊƴŀőƻǾłƴȅ Ƨŀƪƻ ŘȅƴŀƳƛŎƪŞΣ ƧŜƭƛƪƻȌ ǎŜ ƧŜƧƛŎƘ ŎƘŀǊŀƪǘŜǊ όǇƻőŜǘ ǊŜǇŜǘƛŎύ ƳŠƴƝ Ȋ ƎŜƴŜǊŀŎŜ ƴŀ ƎŜƴŜǊŀŎƛ 

ŀ ǘŀƪŞ Ǿ ȊłǾƛǎƭƻǎǘƛ ƴŀ ǘȅǇǳ ǘƪłƴŠΦ bŀǇǊƻǘƛ ǘƻƳǳ ϦǎǘŀǘƛŎƪŞϦ ƳǳǘŀŎŜ ǎŜ ŘŠŘƝ ǇǊŀƪǘƛŎƪȅ Ǿ ƴŜȊƳŠƴŠƴŞ ǇƻŘƻōŠΦ bŜƧőŀǎǘŠƧǑƝ 

ŦƻǊƳƻǳ ƴŜǎǘŀōƛƭƛǘȅ ǊŜǇŜǘƛǘƛǾƴƝŎƘ ǎŜƪǾŜƴŎƝ Ƨsou repetice ǘǊƛƴǳƪƭŜƻǘƛŘǻΣ ǇƻǇǎłƴŀ Ƨǎƻǳ ƛ ƻƴŜƳƻŎƴŠƴƝ ŀǎƻŎƛƻǾŀƴł ǎ ƻǇŀƪƻǾłƴƝƳ 

ǘŜǘǊŀƴǳƪƭŜƻǘƛŘǻ (dystrophia myotonica 2), ǇŜƴǘŀƴǳƪƭŜƻǘƛŘǻ όǎǇƛƴƻŎŜǊŜōŜƭłǊƴƝ ŀǘŀȄƛŜ млύΣ ŀƭŜ ƛ ƳƛƴƛǎŀǘŜƭƛǘƴƝŎƘ ŀ 

ƳŜƎŀǎŀǘŜƭƛǘƴƝŎƘ ǎŜƪǾŜƴŎƝΦ ¦ ǾŠǘǑƛƴȅ ŎƘƻǊƻō ǘŞǘƻ ǎƪǳǇƛƴȅ ǇƭŀǘƝΣ ȌŜ őƝƳ ǾŠǘǑƝ ǇƻőŜǘ ǊŜǇŜǘƛŎΣ ǘƝƳ ȊłǾŀȌƴŠƧǑƝ ƧŜ ƧŜƧƛŎƘ ǇǊǻōŠƘ ŀ 

őŀǎƴŠƧǑƝ ǾŠƪ ƳŀƴƛŦŜǎǘŀŎŜΦ  

 

5ŀƭǑƝƳ ŎƘŀǊŀƪǘŜǊƛǎǘƛŎƪȇƳ ǊȅǎŜƳ ƴŜǎǘŀōƛƭƛǘȅ ǊŜǇŜǘƛǘƛǾƴƝŎƘ ǎŜƪǾŜƴŎƝ ƧŜ ǘȊǾΦ ƎŜƴŜǘƛŎƪł όƎŜƴŜǊŀőƴƝύ anticipaceΣ ǘƧΦ ƳƻȌƴƻǎǘ 

ȊǾȅǑƻǾłƴƝ Ǉƻőǘǳ ǊŜǇŜǘƛŎ Ǉǌƛ ǇǌŜƴƻǎǳ ƴŀ ŘŀƭǑƝ ƎŜƴŜǊŀŎƛΣ ȊǇǊŀǾƛŘƭŀ ƧŜ ǘŜƴǘƻ ŜŦŜƪǘ ǎǇŜŎƛŦƛŎƪȇ ǳ ƧŜŘƴƻǘƭƛǾȇŎƘ ŎƘƻǊƻō ǇǊƻ ǇƻǘƻƳƪȅ 

ǊƻŘƛőǻ ǳǊőƛǘŞƘƻ ǇƻƘƭŀǾƝΦ ¢ƝƳǘƻ ƳŜŎƘŀƴƛǎƳŜƳ ƳǻȌŜ ŘƻƧƝǘ ƪ ǘƻƳǳΣ ȌŜ ǳ ŘŠǘƝ ȊŘǊŀǾȇŎƘ ƻǎƻō ǎ ϦǇƻŘǇǊŀƘƻǾŠϦ ȊǾȇǑŜƴȇƳ ǇƻőǘŜƳ 

ǊŜǇŜǘƛŎ όƴƻǎƛǘŜƭǻ ǘȊǾΦ ǇǊŜƳǳǘŀŎŜύ ŘƻƧŘŜ Ǿ ŘǻǎƭŜŘƪǳ ȊƳƴƻȌŜƴƝ ǊŜǇŜǘƛŎ ƪ ƳŀƴƛŦŜǎǘŀŎƛ ŎƘƻǊƻōȅΦ tǊǾƴƝƳ ǇƻǇǎŀƴȇƳ 

ƻƴŜƳƻŎƴŠƴƝƳ ǘŞǘƻ ǎƪǳǇƛƴȅ ƧŜ ǎȅƴŘǊƻƳ ŦǊŀƎƛƭƴƝƘƻ όŎƘǊƻƳƻǎƻƳǳύ ·Σ ƪǘŜǊȇ ƧŜ ƻōŜŎƴŠ ŘǊǳƘƻǳ ƴŜƧőŀǎǘŠƧǑƝ ǇǌƝőƛƴƻǳ ǾǊƻȊŜƴŞ 

ǊŜǘŀǊŘŀŎŜ ƳŜƴǘłƭƴƝƘƻ ǾȇǾƻƧŜ όƘƴŜŘ Ȋŀ 5ƻǿƴƻǾȇƳ ǎȅƴŘǊƻƳŜƳύΦ  

 

CŜƴƻǘȅǇ ǘƻƘƻǘƻ ƻƴŜƳƻŎƴŠƴƝ ƧŜ ǾŜƭƳƛ ǾŀǊƛŀōƛƭƴƝΣ ƪǊƻƳŠ ƳŜƴǘłƭƴƝƘƻ ŘŜŦƛŎƛǘǳ ǊǻȊƴŞƘƻ ǎǘǳǇƴŠ ƳƻƘƻǳ ǇƻǎǘƛȌŜƴƝ ƧŜŘƛƴŎƛ 

ǾȅƪŀȊƻǾŀǘ ǘȅǘƻ ȊƴŀƪȅΥ ǇƻǊǳŎƘȅ ŎƘƻǾłƴƝ ǇǌƛǇƻƳƝƴŀƧƝŎƝ autismusΣ Ǿȅǎƻƪȇ ƘƭŀǎΣ ǇǊƻƭŀǇǎ ƳƛǘǊłƭƴƝ ŎƘƭƻǇƴŠΣ ƳŀƪǊƻŎŜŦŀƭƛƛΣ 

ŎƘŀǊŀƪǘŜǊƛǎǘƛŎƪȅ ǇǊƻǘŀȌŜƴȇ ƻōƭƛőŜƧ ǎ ǇǊƻƳƛƴǳƧƝŎƝ ŘƻƭƴƝ őŜƭƛǎǘƝΣ ǾŜƭƪŞ ǳǑƴƝ ōƻƭǘŎŜΣ ǳ ǇƻǎǘƛȌŜƴȇŎƘ ƳǳȌǻ makroorchidismus 

όȊǾŠǘǑŜƴƝ ǾŀǊƭŀǘύΦ 

 

!ő ōȅƭ ǘŜƴǘƻ ǎȅƴŘǊƻƳ ǇƻǇǊǾŞ ǇƻǇǎłƴ Ǿ ǊƻŎŜ 1943 όaŀǊǘƛƴ Ŝǘ .ŜƭƭύΣ ǎǾŞ ƧƳŞƴƻ ȊƝǎƪŀƭ ŘƝƪȅ ǇƻȊƻǊƻǾłƴƝ Herberta LubseΣ ƪǘŜǊȇ Ǿ 

ǊƻŎŜ мфсф ǇƻȊƻǊƻǾŀƭ ǎŜƪǳƴŘłǊƴƝ ƪƻƴǎǘǊƛƪŎŜ ŘƭƻǳƘŞƘƻ ǊŀƳŞƴƪŀ ŎƘǊƻƳƻǎƻƳǳ · ǳ ƴŠƪƻƭƛƪŀ ƳŜƴǘłƭƴŠ ǊŜǘŀǊŘƻǾŀƴȇŎƘ ƳǳȌǻΣ 

ǘȊǾΦ ŦǊŀƎƛƭƴƝ ƳƝǎǘƻ ό·ǉнтΦоύΦ aƻƭŜƪǳƭłǊƴƝ ǇƻŘǎǘŀǘƻǳ ǾŠǘǑƛƴȅ ǇǌƝǇŀŘǻ ǎȅƴŘǊƻƳǳ ŦǊŀƎƛƭƴƝƘƻ ŎƘǊƻƳƻȊƻƳǳ · ƧŜ expanze 

trinukleotidu CGG v 5'-¦¢w ƎŜƴǳ Cawм όCǊŀƎƛƭŜ · aŜƴǘŀƭ wŜǘŀǊŘŀǘƛƻƴ мύΣ ƪǘŜǊł ǾŜŘŜ ƪ ǵǘƭǳƳǳ ǘǊŀƴǎƪǊƛǇŎŜ ŀ ƴłǎƭŜŘƴŞƳǳ 

ŎƘȅōŠƴƝ ǇǊƻŘǳƪǘǳ FMR1 genu, proteinu FMRP. O ǘȊǾΦ ǇƭƴŞ ƳǳǘŀŎƛ όŦǳƭƭ Ƴǳǘŀǘƛƻƴύ ƳƭǳǾƝƳŜΣ ǇƻƪǳŘ ǇƻőŜǘ ǊŜǇŜǘƛŎ ǇǌŜǾȇǑƝ нллΣ 

ƴƻǊƳłƭƴƝ ǇƻőŜǘ ǊŜǇŜǘƛŎ ƧŜ с-50. Jako premutace ǎŜ ƻȊƴŀőǳƧŜ ǇƻőŜǘ ƻǇŀƪƻǾłƴƝ ƳŜȊƛ сл-нллΣ ƴŜŘłǾƴƻ ǎŜ ƻǾǑŜƳ ȊƧƛǎǘƛƭƻΣ ȌŜ 

ǘŀǘƻ ǾŀǊƛŀƴǘŀ ƧŜ ȊƻŘǇƻǾŠŘƴł Ȋŀ Ƨƛƴȇ ǎȅƴŘǊƻƳΣ ƴŀȊǾŀƴȇ fragile X tremor/ataxia syndrome (FXTAS). 

 



bŜǇǌƝǘƻƳƴƻǎǘ ǇǊƻǘŜƛƴǳ Cawt ǎƻǳǾƛǎƝ ǎ ŎŜƭƻǳ ǌŀŘƻǳ ǇŀǘƻŦȅȊƛƻƭƻƎƛŎƪȇŎƘ ǇƻŎƘƻŘǻ ǇǌŜŘŜǾǑƝƳ Ǿ ƴŜǊǾƻǾŞƳ ǎȅǎǘŞƳǳΣ Ƨŀƪƻ 

ǇǌƝƪƭŀŘ ŀƭŜǎǇƻƶ ǳǾŜřƳŜ ǇǌƝǘƻƳƴƻǎǘ őŜǘƴȇŎƘ ŘƭƻǳƘȇŎƘ ϦƴŜȊǊŀƭȇŎƘϦ ŘŜƴŘǊƛǘǻ ŀ ŘŜŦŜƪǘƴƝ ǇǌŜƴƻǎ ǎƛƎƴłƭǳ ƴŀ ǇƻǎǘǎȅƴŀǇǘƛŎƪŞ 

ǵǊƻǾƴƛ ǳ ƳŜǘŀōƻǘǊƻǇƴƝŎƘ ƎƭǳǘŀƳłǘƻǾȇŎƘ ǊŜŎŜǇǘƻǊǻΦ  

 

Friedreichova ataxie όC!ύ ƧŜ ƴŜƧőŀǎǘŠƧǑƝ ŘŠŘƛőƴł ŦƻǊƳŀ ŀǘŀȄƛŜΦ ±ŠǘǑƛƴŀ ǇŀŎƛŜƴǘǻ Ƴł ƘƻƳƻȊȅƎƻǘƴƝ ŜȄǇŀƴȊƛ (GAA)n Ǿ ǇǊǾƴƝƳ 

intronu genu pro frataxinΣ Ǿ ŘǻǎƭŜŘƪǳ őŜƘƻȌ ŘƻŎƘłȊƝ ƪŜ ǎƴƝȌŜƴƝ ƳƴƻȌǎǘǾƝ ƻŘǇƻǾƝŘŀƧƝŎƝ Ƴwb! ŀ ǇǊƻǘŜƛƴǳΦ 2ƝƳ ǾƝŎŜ 

ǘǊƛƴǳƪƭŜƻǘƛŘƻǾȇŎƘ ǊŜǇŜǘƛŎ ƧŜ Ǿ ƎŜƴǳ ǇǌƝǘƻƳƴƻΣ ǘƝƳ ƳŞƴŠ Ƴwb! ŀ ǇǊƻǘŜƛƴǳ ƧŜ ǇǊƻŘǳƪƻǾłƴƻΦ {ƴƝȌŜƴƝ ƪƻƴŎŜƴǘǊŀŎƝ ŦǊŀǘŀȄƛƴǳ ƧŜ 

ǇǊƻǾłȊŜƴƻ ŀƪǳƳǳƭŀŎƝ ȌŜƭŜȊŀ Ǿ ƳƛǘƻŎƘƻƴŘǊƛƝŎƘΣ ŎƻȌ ǾŜŘŜ ƪŜ ȊǾȇǑŜƴŞ ŎƛǘƭƛǾƻǎǘƛ ƴŀ ƻȄƛŘŀőƴƝ ǎǘǊŜǎ ŀ ǎƴƝȌŜƴƝ ƻȄƛŘŀǘƛǾƴƝ 

fosforylace. 

 

GENOMICYº LatwLb¢LbD 

DŜƴƻƳƛŎƪȇ ƛƳǇǊƛƴǘƛƴƎ ƧŜ ǇǊƻŎŜǎΣ ƪŘȅ ƧŜ ŀƪǘƛǾƛǘŀ ǳǊőƛǘŞƘƻ ƎŜƴǳ ǊŜƎǳƭƻǾłƴŀ Ǿ ȊłǾƛǎƭƻǎǘƛ ƴŀ ǘƻƳΣ ƻŘ ƪǘŜǊŞƘƻ ǊƻŘƛőŜ ōȅƭ ƎŜƴ 

ȊŘŠŘŠƴΦ ±Ŝ ǾŠǘǑƛƴŠ ǇǌƝǇŀŘǻ ǘƻ ȊƴŀƳŜƴłΣ ȌŜ ǇƻǳȊŜ ƳŀǘŜǊƴłƭƴƝ nebo ǇŀǘŜǊƴłƭƴƝ ŀƭŜƭŀ ƧŜ ŜȄǇǊƛƳƻǾłƴŀ όƧŜ ŀƪǘƛǾƴƝύΣ ƪŘŜȌǘƻ 

ŘǊǳƘł ƧŜ ǳǘƭǳƳŜƴŀΦ aƴƻƘƻ ƴŀǑƛŎƘ ǎƻǳőŀǎƴȇŎƘ ȊƴŀƭƻǎǘƝ ƻ ƛƳǇǊƛƴǘƛƴƎǳ ǇƻŎƘłȊƝ ȊŜ ǎǘǳŘƛƝ ƴŀ ƳȅǑƝŎƘΦ 

 

¦ ǘŠŎƘΣ ƪǘŜǊŞ ǎƛŎŜ ƳŠƭȅ ƪƻƳǇƭŜǘƴƝ ǎŀŘǳ ŎƘǊƻƳƻǎƻƳǻΣ ŀƭŜ ƧŜŘŜƴ ǇłǊ ŎƘǊƻƳƻǎƻƳǻ ǇƻŎƘłȊŜƭ ƻŘ ƧŜŘƛƴŞƘƻ ǊƻŘƛőŜ όǳƴƛǇŀǊŜƴǘłƭƴƝ 

ŘƛǎƻƳƛŜύΣ ōȅƭȅ őŀǎǘƻ ǇƻǇƛǎƻǾłƴȅ ŀōƴƻǊƳŀƭƛǘȅ ǾȇǾƻƧŜ ŀ Ǿȇǎƪȅǘ ǊǻȊƴȇŎƘ ƻƴŜƳƻŎƴŠƴƝΦ ½ŀƧƝƳŀǾŞ ōȅƭƻΣ ȌŜ ǘƻ Ǉƭŀǘƛƭƻ ƧŜƴ ǇǊƻ 

ƴŠƪǘŜǊŞ ŎƘǊƻƳƻǎƻƳȅΣ Ǿ ǌŀŘŠ ǇǌƝǇŀŘǻ ǎŜ ǳƴƛǇŀǊŜƴǘłƭƴƝ ŘƛǎƻƳƛŜ ƻōŜǑƭŀ ōŜȊ ȊƧŜǾƴȇŎƘ ƴłǎƭŜŘƪǻ ǇǊƻ ǎǾŞƘƻ ƴƻǎƛǘŜƭŜΦ ± 

ǎƻǳőŀǎƴƻǎǘƛ ƧŜ ǳ őƭƻǾŠƪŀ ȊƴłƳƻ ȊƘǊǳōŀ ƻǎƳŘŜǎłǘ ƛƳǇǊƛƴǘƻǾŀƴȇŎƘ ƎŜƴǻ ŀ ƧŜƧƛŎƘ ǇƻőŜǘ ǊƻǎǘŜΦ ±ŠǘǑƛƴƻǳ ǎŜ Ǿ ƎŜƴƻƳǳ 

ƴŜƴŀŎƘłȊŜƧƝ ǘȅǘƻ ƎŜƴȅ ƛȊƻƭƻǾŀƴŠΣ ŀƭŜ ƴŀƻǇŀƪ ǎŜ ǎƘƭǳƪǳƧƝ ŀ ƧŜ ǘŀƪ ƳƻȌƴŞ ƛŘŜƴǘƛŦƛƪƻǾŀǘ ŎŜƭŞ ŎƘǊƻƳƻǎƻƳłƭƴƝ ƻōƭŀǎǘƛ ǎ 

ƛƳǇǊƛƴǘƻǾŀƴȇƳƛ ƎŜƴȅΦ ½ŘŜ ƴŀŎƘłȊƝƳŜ ȊłǎŀŘƴƝ ǎǘǊǳƪǘǳǊǳ ǇǊƻ ǎŀƳƻǘƴƻǳ ǊŜŀƭƛȊŀŎƛ ƛƳǇǊƛƴǘƛƴƎǳΣ ǘȊǾΦ ƻōƭŀǎǘ ǌƝŘƝŎƝ ƛƳǇǊƛƴǘƛƴƎ 

(imprinting control region - L/wύΦ L/w Ƨǎƻǳ ǇǌƝǎǘǳǇƴŞ ŜǇƛƎŜƴŜǘƛŎƪȇƳ ƳƻŘƛŦƛƪŀŎƝƳ ŀ ƻōǾȅƪƭŜ ƧŜŘƴŀ Ȋ ǊƻŘƛőƻǾǎƪȇŎƘ L/w ƧŜ 

ƳŜǘȅƭƻǾłƴŀΦ 

 

hƴŜƳƻŎƴŠƴƝΣ ƪǘŜǊł ǾȊƴƛƪŀƧƝ ƴŀ ȊłƪƭŀŘŠ ǇƻǊǳŎƘȅ ƛƳǇǊƛƴǘƛƴƎǳΣ ƳŀƧƝ ǌŀŘǳ ǇǌƝőƛƴ ƴŀ ƳƻƭŜƪǳƭłǊƴƝ ǵǊƻǾƴƛΣ ƴŀǇǌΦ όƳƛƪǊƻύdelece, 

ōƻŘƻǾŞ ƳǳǘŀŎŜ őƛ ǳƴƛǇŀǊŜƴǘłƭƴƝ ŘƛǎƻƳƛŜΦ aŜȊƛ ŎƘƻǊƻōȅ ǎ ǇǊƻƪłȊŀƴƻǳ ǵƭƻƘƻǳ ǇƻǊǳŎƘ ƛƳǇǊƛƴǘƛƴƎǳ ǇŀǘǌƝ ǎȅƴŘǊƻƳȅ tǊŀŘŜǊ-

Willi, Angelman, Beckwith-Wiedemann, Silver-wǳǎǎŜƭƭΣ ǘǊŀƴǎƛŜƴǘƴƝ ƴƻǾƻǊƻȊŜƴŜŎƪȇ ŘƛŀōŜǘŜǎ ƳŜƭƭƛǘǳǎ ŀ ŘŀƭǑƝΦ 

 

Lb¢9w!Y/9 b9![9[bN/I D9b® 

vƛȊ ƻǘłȊƪŀ őΦ п 

 

5=5L2bh{¢ thI[!±b= ±#½!b# 

5ŀƭǑƝƳ ǇǌƝǇŀŘŜƳ ƻŘŎƘȅƭŜƪ ƻŘ aŜƴŘŜƭƻǾȇŎƘ ǇǊŀǾƛŘŜƭ ƧŜ ǎƛǘǳŀŎŜΣ ƪŘȅ ǎƭŜŘƻǾŀƴȇ ƎŜƴ ƴŜƴƝ ƭƻƪŀƭƛȊƻǾłƴ ƴŀ autosomu.  V ǇǌƝǇŀŘŠ 

ƭƻƪŀƭƛȊŀŎŜ ǘƻƘƻǘƻ ƎŜƴǳ ƴŀ ƴŜƘƻƳƻƭƻƎƴƝ őłǎǘƛ ŎƘǊƻƳƻǎƻƳǳ · ƘƻǾƻǌƝƳŜ ƻ ŘŠŘƛőƴƻǎǘƛ ǇƻƘƭŀǾƴŠ ǾłȊŀƴŞ nebo o ƎƻƴƻǎƻƳłƭƴƝ 

ŘŠŘƛőƻǎǘƛ όD5 ǇǊƻ ŘƻƳƛƴŀƴǘƴƝ ŀ Dw ǇǊƻ ǊŜŎŜǎƛǾƴƝ ǘȅǇύΦ aǳȌƛ όƘŜǘŜǊƻƎŀƳŜǘƛŎƪŞ ǇƻƘƭŀǾƝύ Ƨǎƻǳ ǇǊƻ ǘȅǘƻ ƎŜƴȅ hemizygoti. 

V ǇǌƝǇŀŘŠ ǊŜŎŜǎƛǾƴƝŎƘ ƎŜƴǻ ǎŜ ǳ ƴƛŎƘ ǇƻǘƻƳ ǇǊƻƧŜǾǳƧŜ pseudodominance. tǎŜǳŘƻŘƻƳƛƴŀƴŎƝ ǊƻȊǳƳƝƳŜ ŦŜƴƻǘȅǇƻǾȇ ǇǊƻƧŜǾ 

ƧŜŘƴŞ ǊŜŎŜǎƛǾƴƝ ŀƭŜƭȅ ŀ ƧŜ ǾȅǾƻƭłƴŀ ǘƝƳΣ ȌŜ ŀƭŜƭŀ ƴŜƳł ƴŀ ŘǊǳƘŞƳ ƘŜǘŜǊƻŎƘǊƻƳƻǎƻƳǳ ƻŘǇƻǾƝŘŀƧƝŎƝ lokus. 

 

tƻ ŦƻǊƳłƭƴƝ ǎǘǊłƴŎŜ ƧŜ ǾƘƻŘƴŞ ǌŜǑƛǘ ǵƭƻƘȅ Ȋ ƻōƭŀǎǘƛ ŘŠŘƛőƴƻǎǘƛ ǾłȊŀƴŞ ƴŀ ǇƻƘƭŀǾƝ ǇƻƳƻŎƝ ǎȅƳōƻƭǻ ǇǊƻ ƘŜǘŜǊƻŎƘǊƻƳƻǎƻƳȅ 

όƴŜƧőŀǎǘŠƧƛ ǾŜƭƪŞ · ŀ ¸ύ ǳ ƪǘŜǊȇŎƘ Ƨǎƻǳ ȊƪƻǳƳŀƴŞ ŀƭŜƭȅ ǳǾłŘŠƴŞ Ƨŀƪƻ ƘƻǊƴƝ ƛƴŘŜȄȅΦ 

tǌƝƪƭŀŘŜƳ ŘŠŘƛőƴƻǎǘƝ ǾłȊŀƴŞ ƴŀ ƘŜǘŜǊƻŎƘǊƻƳƻǎƻƳ · Ƨǎƻǳ hemofilie, barvoslepost őƛ ƳǳǎƪǳƭłǊƴƝ ŘȅǎǘǊƻŦƛŜΦ V ǇǌƝǇŀŘŠ 

ƭƻƪŀƭƛȊŀŎŜ ȊƪƻǳƳŀƴŞ ŀƭŜƭȅ ƴŀ ƴŜƘƻƳƻƭƻƎƴƝ őłǎǘƛ ŎƘǊƻƳƻǎƻƳǳ ¸ ƧŜ ǎƛǘǳŀŎŜ ƧŜŘƴƻŘǳŎƘłΣ Ȋƴŀƪ ǎŜ ǾȅǎƪȅǘǳƧŜ ǇƻǳȊŜ ǳ ƧŜŘƛƴŎǻ 

ƳǳȌǎƪŞƘƻ ǇƻƘƭŀǾƝ ŀ ǾǑƛŎƘƴƛ ǎȅƴƻǾŞ ƳŀƧƝ ǘŜƴǘƻ Ȋƴŀƪ ǎƘƻŘƴȇ ǎ otcem ς tzv. ƘƻƭŀƴŘǊƛŎƪł ŘŠŘƛőƴƻǎǘ όŘŠŘƛőƴƻǎǘ αǇƻ ƳŜőƛάύΦ 

 

Z ƘƭŜŘƛǎƪŀ ƭŞƪŀǌǎƪŞ ƎŜƴŜǘƛƪȅ ƴŜƴƝ ƘƻƭŀƴŘǊƛŎƪł ŘŠŘƛőƴƻǎǘ ǇǌƝƭƛǑ ǾȇȊƴŀƳƴłΣ ƴƛŎƳŞƴŠ ǇƻƭȅƳƻǊŦƛǎƳȅ ǇǌƝǘƻƳƴŞ ƴŀ ŎƘǊƻƳƻǎƻƳǳ ¸ 

Ƨǎƻǳ ǵőƛƴƴȇƳ ƴłǎǘǊƻƧŜƳ ƎŜƴŜǘƛŎƪŞ ŜǇƛŘŜƳƛƻƭƻƎƛŜ ŀ ŦƻǊŜƴȊƴƝ ƎŜƴŜǘƛƪȅΦ ± ǇǌƝǇŀŘŠ ƭƻƪŀƭƛȊŀŎŜ ƎŜƴǳ ƴŀ ƘƻƳƻƭƻƎƴƝ őłǎǘƛ 

ƘŜǘŜǊƻŎƘǊƻƳƻǎƻƳǳ ƘƻǾƻǌƝƳŜ ƻ ƴŜǵǇƭƴŠ ǇƻƘƭŀǾƴŠ ǾłȊŀƴŞ ŘŠŘƛőƴƻǎǘƛΦ 

 

30. {¢w¦Y¢¦w! ! ¢¸t¸ 9¦Y!w¸h¢bN/I /Iwhah{ha® 

 
{¢w¦Y¢¦w! /Iwhah{ha® 

Chromosomy eukaryƻǘƛŎƪȇŎƘ ƻǊƎŀƴƛǎƳǻ Ƨǎƻǳ ǎƻǳǎǘǌŜŘŠƴȅ Řƻ ƧłŘǊŀ ōǳƴŠƪΦ hōǎŀƘǳƧƝ ǘǌƛ ȊłƪƭŀŘƴƝ ōƛƻǇƻƭȅƳŜǊȅΥ 5b!Σ ōŀȊƛŎƪŞ 

ōƝƭƪƻǾƛƴȅ (histony) a ōƝƭƪƻǾƛƴȅ ƪȅǎŜƭŞƘƻ ŎƘŀǊŀƪǘŜǊǳΦ [ƛŘǎƪŞ ŎƘǊƻƳƻǎƻƳȅ ƻōǎŀƘǳƧƝ ǇǌƛōƭƛȌƴŠ нл рлл ƎŜƴǻΣ 5b! 



v ŎƘǊƻƳƻǎƻƳŜŎƘ ƻōǎŀȌŜƴł ǘǾƻǌƝ н Ȅ но ƳƻƭŜƪǳƭ ƻōǎŀƘǳƧƝŎƝŎƘ ŎŜƭƪŜƳ о ƳƛƭƛŀǊŘȅ ǇłǊǻ ōŀȊƝ Ǿ ƘŀǇƭƻƛŘƴƝ ǎŀŘŠΣ ŎƻȌ ƻŘǇƻǾƝŘł 

ŎŜƭƪƻǾŞ ŘŞƭŎŜ ŎŎŀ н ƳΦ 

 

YŀȌŘȇ ŎƘǊƻƳƻǎƻƳ ƧŜ ǘǾƻǌŜƴ ƧŜŘƴƻǳ ƭƛƴŜłǊƴƝ ƳƻƭŜƪǳƭƻǳ 5b! Ǿ komplexu s histony ς jednou chromatidou. Po replikaci DNA, 

ƪǘŜǊł ǇǊƻōƝƘł Ǿ S-ŦłȊƛ ōǳƴŠőƴŞƘƻ ŎȅƪƭǳΣ ƧŜ ƪŀȌŘȇ ŎƘǊƻƳƻǎƻƳ ŘǾƻǳŎƘǊƻƳŀǘƛŘƻǾȇ ς ǘǾƻǌŜƴȇ ŘǾŠƳŀ ƳƻƭŜƪǳƭŀƳƛ 5b!Φ ¢Ŝƴǘƻ 

ǎǘŀǾ ǘǊǾł ŀȌ Řƻ ǊƻȊŎƘƻŘǳ ǎŜǎǘŜǊǎƪȇŎƘ ŎƘǊƻƳŀǘƛŘ Ǿ ŀƴŀŦłȊƛΦ Histony Ƨǎƻǳ ōƝƭƪƻǾƛƴȅΣ ǾŜ ƪǘŜǊȇŎƘ ƧŜ ǾƝŎŜ ōŀȊƛŎƪȇŎƘ ŀƳƛƴƻƪȅǎŜƭƛƴ 

ς lysinu a argininu. Wŀƪƻ Ǉƻƭȅƪŀǘƛƻƴǘȅ ǎŜ ǾłȌƝ ǊŜƭŀǘƛǾƴŠ ǇŜǾƴŠ ƴŀ 5b!Σ ƪǘŜǊł ǎŜ ŎƘƻǾł Ƨŀƪƻ ǇƻƭȅŀƴƛƻƴΦ 9ȄƛǎǘǳƧŜ ǇŠǘ ǘȅǇǻ 

ƘƛǎǘƻƴǻΥ H1, H2A, H2B, H3 a H4. {ŜƪǾŜƴŎŜ ŀƳƛƴƻƪȅǎŜƭƛƴ Ƙƛǎǘƻƴǻ ŀ ǇƻƳŠǊ Ƙƛǎǘƻƴǻ ŀ 5b! Ƨǎƻǳ ǳ ǊǻȊƴȇŎƘ ŘǊǳƘǻ ǾŜƭƛŎŜ 

ǇƻŘƻōƴŞΦ bŀǇǌΦ Iп ǎŀǾŎǻ ŀ ƘǊŀŎƘǳ ǎŜ ƭƛǑƝ ǇƻǳȊŜ н ŀƳƛƴƻƪȅǎŜƭƛƴŀƳƛΦ Iƛǎǘƻƴȅ ǘŀƪ ǇŀǘǌƝ ƪ ŜǾƻƭǳőƴŠ ƴŜƧƪƻƴȊŜǊǾŀǘƛǾƴŠƧǑƝƳ 

ōƝƭƪƻǾƛƴłƳΦ 

 

YȅǎŜƭŞ ǇǊƻǘŜƛƴȅ όƴŜƘƛǎǘƻƴƻǾŞύ Ƨǎƻǳ ƘŜǘŜǊƻƎŜƴƴƝ ǎƪǳǇƛƴŀ ǾŜƭƪŞƘƻ Ǉƻőǘǳ ǊǻȊƴȇŎƘ ōƝƭƪƻǾƛƴΦ aƴƻȌǎǘǾƝ ƛ ǎƭƻȌŜƴƝ ƧŜ ǊǻȊƴŞ ǳ 

ǊǻȊƴȇŎƘ ŘǊǳƘǻ ƛ Ǿ ǊǻȊƴȇŎƘ ǘȅǇŜŎƘ ǘƪłƴŠ ƻǊƎŀƴƛǎƳǳΦ hǾƭƛǾƶǳƧƝ ǇǊƻǎǘƻǊƻǾŠ ǳǎǇƻǌłŘłƴƝ 5b! Ǿ ƧłŘǌŜ ŀ ŀƪǘƛǾƛǘǳ ƎŜƴǻΦ 

 

DNA v ŎƘǊƻƳƻǎƻƳŜŎƘ Ƴł ƴŠƪƻƭƛƪ ǎǘǳǇƶǻ spiralizace. Vzhledem k ǾŜƭƪŞ ŘŞƭŎŜ ǌŜǘŠȊŎǻ 5b! ŀ Ǿ ƳŀƭŞƳ ǇǊƻǎǘƻǊǳ ōǳƴŠőƴŞƘƻ 

ƧłŘǊŀ ƳǳǎƝ ōȇǘ ŘƭƻǳƘł ƭƛƴŜłǊƴƝ ƳƻƭŜƪǳƭŀ ȊƪǊłŎŜƴŀ ŀǎƛ ŘŜǎŜǘǘƛǎƝŎƪǊłǘΦ ±ȇǎƭŜŘƪŜƳ Ƨǎƻǳ ƳŜǘŀŦłȊƴƝ ŎƘǊƻƳƻǎƻƳȅ ƻ ŘŞƭŎŜ ŘŜǎƝǘŜƪ 

ҡƳΦ tǊƛƳłǊƴƝ ǎǇƛǊłƭŀ όŘǾƻǳǑǊƻǳōƻǾƛŎŜ 5b!ύ Ƴł ǇǊǻƳŠǊ н ƴƳΦ ½łƪƭŀŘƴƝ ǎǘǊǳƪǘǳǊƴƝ ƧŜŘƴƻǘƪƻǳ ǎǇƛǊŀƭƛȊŀŎŜ 5b! 

v chromosomech jsou nukleosomy. V ŜƭŜƪǘǊƻƴƻǾŞƳ ƳƛƪǊƻǎƪƻǇǳ ǎŜ ƧŜǾƝ Ƨŀƪƻ αƪƻǊłƭƪȅέ ƴŀ Ǿƭłƪƴǳ 5b!Φ  

 

WłŘǊŜƳ ƪŀȌŘŞƘƻ ƴǳƪƭŜƻǎƻƳǳ ƧŜ ƻƪǘŀƳŜǊƴƝ ƪƻƳǇƭŜȄ Ƙƛǎǘƻƴǻ όIн!Σ Iн.Σ IоΣ ŀ IпΣ ƪŀȌŘȇ ŘǾŀƪǊłǘύΦ YƻƭŜƳ ǘƻƘƻǘƻ ƧłŘǊŀ ƧŜ 

ƻǘƻőŜƴƻ мΣтр ȊłǾƛǘǳ 5b! όмпс ǇłǊǻ ōŀȊƝύΦ bǳƪƭŜƻǎƻƳȅ ƳŀƧƝ ǇǊǻƳŠǊ мм ƴƳΦ {ƻǳǎŜŘƝŎƝ ƴǳƪƭŜƻǎƻƳȅ Ƨǎƻǳ ƴŀǾȊłƧŜƳ ǎǇƻƧŜƴȅ 

ƭƛƴŜłǊƴƝƳ ǾƭłƪƴŜƳ 5b! ǇǌŜƪǊȅǘȇƳ ƘƛǎǘƻƴŜƳ IмΦ 5Şƭƪŀ ƭƛƴŜłǊƴƝ őłǎǘƛ 5b! ƳŜȊƛ ƴǳƪƭŜƻǎƻƳȅ όǎǇƻƧƻǾŀŎƝΣ ƛƴǘŜǊƴǳƪƭŜƻǎƻƳłƭƴƝ 

5b!ύ ƧŜ ŘǊǳƘƻǾŠ ǎǇŜŎƛŦƛŎƪł όу-ммп ōǇΣ ǳ őƭƻǾŠƪŀ сл ōǇύΦ bŀ ŎŜƭȇ ƴǳƪƭŜƻǎƻƳ ǘŜŘȅ ǇǌƛǇŀŘł нлл ǇłǊǻ ōŀȊƝ 5b!Φ  

 

bǳƪƭŜƻǎƻƳƻǾŞ Ǿƭłƪƴƻ ƧŜ ŘłƭŜ ǎǾƛƴǳǘƻ Řƻ ǘȊǾΦ ǎƻƭŜƴƻƛŘǻ, kǘŜǊŞ ǾȅǘǾłǌŜƧƝ ŎƘǊƻƳŀǘƛƴƻǾŞ Ǿƭłƪƴƻ ƻ ǇǊǻƳŠǊǳ ол ƴƳΦ 

/ƘǊƻƳŀǘƛƴƻǾŞ Ǿƭłƪƴƻ ǾȅǘǾłǌƝ ǇǊƻǎǘƻǊƻǾŞ ǎƳȅőƪȅ ǾŜ ǎǇƻƧŜƴƝ ǎ ƴŜƘƛǎǘƻƴƻǾȇƳƛ ǇǊƻǘŜƛƴȅ όǇǊǻƳŠǊ ǎƳȅőŜƪ ƧŜ олл ƴƳύΦ ± ǘŞǘƻ 

ǎǘǊǳƪǘǳǌŜ Ƨǎƻǳ ǾłȊłƴȅ ǇǊƻǘŜƛƴȅΣ ŜƴȊȅƳȅ ŀ ŎƘǊƻƳƻǎƻƳłƭƴƝ wb! ǾŜ ǎƭƻȌƛǘŞƳ ƪƻƳǇƭŜȄǳ ŎƘǊƻƳŀǘƛƴǳΦ ¢ŀǘƻ ŘȅƴŀƳƛŎƪł ǎǘǊǳƪǘǳǊŀ 

ǳƳƻȌƶǳƧŜ kontrakci a kondenzaciΣ ŀƭŜ ǇǌƛǘƻƳ ƧŜ ǎǘŀōƛƭƴƝΦ 

 

V ǇǊǻōŠƘǳ ǇǊƻŦłȊŜ ŘŀƭǑƝ ǎǇƛǊŀƭƛȊŀŎƝ ǾȊƴƛƪŀƧƝ ƳŜǘŀŦłȊƛŎƪŞ ŎƘǊƻƳƻǎƻƳȅ όǇǊǻƳŠǊ мплл ƴƳύΣ ŘƻōǌŜ ǇŀǘǊƴŞ Ǿ ƻǇǘƛŎƪŞƳ 

ƳƛƪǊƻǎƪƻǇǳΦ /ƘǊƻƳŀǘƛƴƻǾł 5b! ǇǌŜŘǎǘŀǾǳƧŜ ƴŜƧǾŠǘǑƝ ǇƻŘƝƭ 5b! v ōǳƶŎŜΦ bŜǎŜ ǘŜŘȅ ǾŠǘǑƛƴǳ ƎŜƴŜǘƛŎƪŞ ƛƴŦƻǊƳŀŎŜΦ 

YƻƴŦƻǊƳŀŎŜ ŎƘǊƻƳŀǘƛƴǳ ǎŜ ǾȇǊŀȊƴŠ ƳŠƴƝ ǎ ŀƪǘƛǾƛǘƻǳ ōǳƶƪȅ Ǿ ƧŜŘƴƻǘƭƛǾȇŎƘ ŦłȊƝŎƘ ōǳƴŠőƴŞƘƻ ŎȅƪƭǳΦ tǊƻǘƻ ƧŜ ǳǎǇƻǌłŘłƴƝ 

chromatinu v ƧłŘǌŜ ƻŘǊŀȊŜƳ ōǳƴŠőƴŞ ŀƪǘƛǾƛǘȅΦ ± ƻōŘƻōƝ ƳŜǘŀōƻƭƛŎƪŞ ŀƪǘƛǾŀŎŜ όǊŜǇƭƛƪŀŎŜΣ ǘǊŀƴǎkripce) se DNA despiralizuje a 

ƧłŘǊƻ ōǳƶƪȅ ƧŜ ǘŜŘȅ ǎǾŠǘƭŜƧǑƝΦ bŀƻǇŀƪ ōǳƶƪȅ ǎ ƧłŘǊȅ ƪƻƴŘŜƴȊƻǾŀƴȇƳƛ ŀ ǘƳŀǾȇƳƛ Ƨǎƻǳ ǇƻǾŀȌƻǾłƴȅ Ȋŀ ƳŞƴŠ ŀƪǘƛǾƴƝΦ 

 

ahwCh[hDL9 /Iwhah{ha® 

/ȅǘƻƎŜƴŜǘƛŎƪŞ ǾȅǑŜǘǌŜƴƝ ƧŜ ȊŀƳŠǌŜƴƻ ƴŀ ŎƘǊƻƳƻǎƻƳȅ Ǿ ƳŜǘŀŦłȊƛΣ ƪŘȅ Ƨǎƻǳ ƳŀȄƛƳłƭƴŠ ǎǇƛǊŀƭƛȊƻǾŀƴŞΣ ŀ ǇǊƻǘƻ ŘƻōǌŜ 

ƘƻŘƴƻǘƛǘŜƭƴŞ Ǿ ƻǇǘƛŎƪŞƳ ƳƛƪǊƻǎƪƻǇǳΦ bŀ ƪŀȌŘŞƳ ŎƘǊƻƳƻǎƻƳǳ ǊƻȊƭƛǑǳƧŜƳŜ centromeru a ramena s telomerami. 

 

CENTROMERA όǇǊƛƳłǊƴƝ ƪƻƴǎǘǊƛƪŎŜύ 

WŜ ƻōƭŀǎǘ ǎǇƻƧǳƧƝŎƝ ƻōŠ ǎŜǎǘŜǊǎƪŞ ŎƘǊƻƳŀǘƛŘȅ ƳŜǘŀŦłȊƴƝƘƻ ŎƘǊƻƳƻǎƻƳǳΦ ± ƻǇǘƛŎƪŞƳ ƳƛƪǊƻǎƪƻǇǳ ƧŜ ǇŀǘǊƴł Ƨŀƪƻ αȊŀǑƪǊŎŜƴƝέ a 

ŘŠƭƝ ŎƘǊƻƳƻǎƻƳ ƴŀ ƪǊłǘƪł ŀ ŘƭƻǳƘł ǊŀƳŜƴŀΦ K ŎŜƴǘǊƻƳŜǌŜ ǇǌƛƭŞƘł ǎǇŜŎƛŀƭƛȊƻǾŀƴł ǎǘǊǳƪǘǳǊŀΣ ǘȊǾΦ kinetochorΣ ƪǘŜǊȇ ƧŜ 

ƳƝǎǘŜƳ ǵǇƻƴǳ Ǿƭłƪƴŀ ŘŠƭƝŎƝƘƻ ŀǇŀǊłǘǳΦ /ƘǊƻƳƻǎƻƳȅ ōŜȊ ŎŜƴǘǊƻƳŜǊȅ όŀŎŜƴǘǊƛŎƪŞ ŦǊŀƎƳŜƴǘȅύ ȊǻǎǘłǾŀƧƝ ƴŀ ƪƻƴŎƛ ōǳƴŠőƴŞƘƻ 

ŘŠƭŜƴƝ v ŎȅǘƻǇƭŀȊƳŠΣ ƴŜƧǎƻǳ ǇǊŀǾƛŘŜƭƴŠ ŘŠŘŠƴȅ ŀ ǇƻǎǘǳǇƴŠ ǎŜ ȊǘǊłŎŜƧƝΦ tǌƛ ǇǌƝǇǊŀǾŠ ǳƳŠƭȇŎƘ ŎƘǊƻƳƻǎƻƳǻ όƴŀǇǌΦ ¸!/ ς yeast 

ŀǊǘƛŦƛŎƛŀƭ ŎƘǊƻƳƻǎƻƳŜύ ƳǳǎƝ Řƻ ƴƛŎƘ ōȇǘ ƻōƭŀǎǘ ŎŜƴǘǊƻƳŜǊȅ ǇǌŜƴŜǎŜƴŀ ǇǊƻ ȊŀƧƛǑǘŠƴƝ ƧŜƧƛŎƘ ǎǘŀōƛƭƛǘȅΦ 

 

/ŜƴǘǊƻƳŜǊƛŎƪŞ ƻōƭŀǎǘƛ ƧŜŘƴƻǘƭƛǾȇŎƘ ŎƘǊƻƳƻǎƻƳǻ Ƨǎƻǳ ǘǾƻǌŜƴȅ ƪƻƴǎǘƛǘǳǘƛǾƴƝƳ ƘŜǘŜǊƻŎƘǊƻƳŀǘƛƴŜƳΦ wŜǇŜǘƛǘƛǾƴƝ ǎŜƪǾŜƴŎŜ 

ǘƻƘƻǘƻ ƘŜǘŜǊƻŎƘǊƻƳŀǘƛƴǳ Ƨǎƻǳ ŘǊǳƘƻǾŠ ǎǇŜŎƛŦƛŎƪŞΣ ŎŜƴǘǊƻƳŜǊȅ ƭƛŘǎƪȇŎƘ ŎƘǊƻƳƻǎƻƳǻ ƻōǎŀƘǳƧƝ ŀƭŦŀ ς ǎŀǘŜƭƛǘƴƝ 5b! 

s ǊŜǇŜǘƛǘƛǾƴƝƳƛ ǎŜƪǾŜƴŎŜƳƛ мтм ōǇΦ bŀ ƴŠƪǘŜǊȇŎƘ ŎƘǊƻƳƻǎƻƳŜŎƘ όŀƪǊƻŎŜƴǘǊƛŎƪȇŎƘύ ƭȊŜ ƴŀƭŞȊǘ ƪǊƻƳŠ ǇǊƛƳłǊƴƝ ƪƻƴǎǘǊƛƪŎŜ 

ǘŀƪŞ ƪƻƴǎǘǊƛƪŎƛ ǎŜƪǳƴŘłǊƴƝΣ ƪǘŜǊł ƧŜ ƳƝǎǘŜƳ ǘȊǾΦ ƻǊƎŀƴƛȊłǘƻǊǳ ƧŀŘŞǊƪŀ  (NOR ς ƴǳŎƭŜƻƭǳǎ ƻǊƎŀƴƛȊƛƴƎ ǊŜƎƛƻƴύΦ CǳƴƪŎƝ 

ƻǊƎŀƴƛȊłǘƻǊǳ ƧŀŘŞǊƪŀ ƧŜ ŦƻǊƳƻǾłƴƝ a ǳŘǊȌƻǾłƴƝ ƧŀŘŞǊƪŀ Ǿ ƛƴǘŜǊŦłȊƴƝƳ ƧłŘǊǳΦ hōǎŀƘǳƧŜ Ǿȅǎƻƪȇ ǇƻőŜǘ ƪƻǇƛƝ ƎŜƴǻ ǇǊƻ Ǌwb!Φ 

{ŜƪǳƴŘłǊƴƝ ƪƻƴǎǘǊƛƪŎŜ ǊƻȊŘŠƭǳƧŜ ƪǊłǘƪł ǊŀƳŜƴŀ ŀƪǊƻŎŜƴǘǊƛŎƪȇŎƘ ŎƘǊƻƳƻǎƻƳǻ ƴŀ ŘǾŠ őłǎǘƛΣ Ȋ ƴƛŎƘȌ ŘƛǎǘłƭƴƝ ǎŜ ƻȊƴŀőǳƧŜ Ƨŀƪƻ 

satelit. 

 

 



TELOMERY  

Wǎƻǳ ǘŜǊƳƛƴłƭƴƝ őłǎǘƛ ŎƘǊƻƳƻǎƻƳƻǾȇŎƘ ǊŀƳŜƴΦ aŀƧƝ ƪƻƳǇƭŜȄƴƝ ǎǇŜŎƛŦƛŎƪƻǳ ǎǘǊǳƪǘǳǊǳΣ ƪǘŜǊł Ƴł Ǿƭiv na stabilitu 

ŎƘǊƻƳƻǎƻƳǳΣ ȊŀōǊŀƶǳƧŜ ǾȊłƧŜƳƴŞƳǳ ǇǊƻǇƻƧŜƴƝ ŎƘǊƻƳƻǎƻƳǻ Ǿ ƧłŘǌŜ ōǳƶƪȅ ŀ ŎƘǊłƴƝ Ǿƭłƪƴƻ 5b! ǇǌŜŘ ŘŜǎǘǊǳƪŎƝ 

ŜȄƻƴǳƪƭŜŀǎŀƳƛΦ ¢ŜƭƻƳŜǊŀ Ƴł ǎǇŜŎƛŦƛŎƪƻǳ ŦǳƴƪŎƛ Ǉǌƛ ŘƻƪƻƴőŜƴƝ ǊŜǇƭƛƪŀŎŜ 5b! ƴŀ ƪƻƴŎƝŎƘ ŎƘǊƻƳƻǎƻƳǻΦ tƻ ǊŜǇƭƛƪŀŎƛ 5b! 

DNA-polymerasou jeden ǌŜǘŠȊŜŎ ǇǌŜǎŀƘǳƧŜΣ ȊōȇǾŀƧƝŎƝ ǵǎŜƪ ƧŜ αŘƻǊŜǇƭƛƪƻǾłƴέ ǎǇŜŎƛŦƛŎƪȇƳ ŜƴȊȅƳŜƳ ς telomerasou.  

 

¢ŜƭƻƳŜǊŀ ƧŜ ǘǾƻǌŜƴŀ ǘŀƴŘŜƳƻǾȇƳ ƻǇŀƪƻǾłƴƝƳ ǎŜƪǾŜƴŎƝ ƴǳƪƭŜƻǘƛŘǻ όǳ őƭƻǾŠƪŀ ȊǇǊŀǾƛŘƭŀ ¢¢!DDDύΦ ¢ȅǘƻ ǊŜǇŜǘƛǘƛǾƴƝ ǵǎŜƪȅ 

jsou velmi ƪƻƴȊŜǊǾŀǘƛǾƴƝΣ ƧŜƧƛŎƘ ǇƻőŜǘ ƧŜ ŘǊǳƘƻǾŠ ǎǇŜŎƛŦƛŎƪȇ ŀ ǾȇȊƴŀƳƴŠ ǎŜ ƭƛǑƝ ƛ Ǿ ƧŜŘƴƻǘƭƛǾȇŎƘ ōǳƶƪłŎƘ ŀ ǳ ƧŜŘƴƻǘƭƛǾȇŎƘ 

ŎƘǊƻƳƻǎƻƳǻΦ WŜŘƴŀ Ȋ ƘȅǇƻǘŞȊ ƻ ǾȇȊƴŀƳǳ Ǉƻőǘǳ ǊŜǇŜǘƛŎ Ǿ ǘŜƭƻƳŜǊłŎƘ ƧƛƳ ǇǌƛƪƭłŘł ǇƻŘƻōƴȇ ǾȇȊƴŀƳ Ƨŀƪƻ Ǉƻƭȅ! ƪƻƴŎƛ 

v Ƴwb!Φ tǌŜŘǇƻƪƭłŘłΣ ȌŜ Ǉǌƛ ƪŀȌŘŞ ǊŜǇƭƛƪŀŎƛ ǎŜ ǘŜƭƻƳŜǊȅ ȊƪǊŀŎǳƧƝ ŀ Ƨǎƻǳ ǘŀƪ ƧŜŘƴƝƳ Ȋ ƭƛƳƛǘǳƧƝŎƝŎƘ ŦŀƪǘƻǊǻ Ǉƻőǘǳ ōǳƴŠőƴȇŎƘ 

ŘŠƭŜƴƝΦ ¢Ŝƴǘƻ ƻƳŜȊŜƴȇ ǇƻőŜǘ ŘŠƭŜƴƝ ƧŜ Ǿ ƪŀȌŘŞ ōǳƶŎŜ αƴŀǇǊƻƎǊŀƳƻǾłƴέΦ 

 

V ȊłǊƻŘŜőƴȇŎƘ ōǳƶƪłŎƘ ŘƻŎƘłȊƝ ƪ ƻǇŀƪƻǾŀƴŞƳǳ ǇǊƻŘƭǳȌƻǾłƴƝ ǘŜƭƻƳŜǊΣ ǘŜƭƻƳŜǊŀǎŀ ƧŜ Ǿ ƴƛŎƘ ǾȅǎƻŎŜ ŀƪǘƛǾƴƝΦ ± ƴƻǊƳłƭƴƝŎƘ 

ǎƻƳŀǘƛŎƪȇŎƘ ōǳƶƪłŎƘ ƧŜ ǘŞƳŠǌ ƴŜŀƪǘƛǾƴƝΣ ŀ ǇǊƻǘƻ ǎŜ ȊŘŜ ǘŜƭƻƳŜǊȅ ǇƻǎǘǳǇƴŠ ȊƪǊŀŎǳƧƝΦ bƻǊƳłƭƴƝ ōǳƶƪŀ ƧŜ ǎŎƘƻǇƴŀ ǊƻȊǇƻȊƴŀǘΣ 

ƪŘȅ ƧŜ ǘŜƭƻƳŜǊŀ ƧƛȌ ǇǌƝƭƛǑ ƪǊłǘƪłΣ ŀ ƴŀǾƻŘƛǘ ŀǇƻǇǘƽȊǳ όōǳƴŠőƴƻǳ ǎƳǊǘύΦ bŠƪǘŜǊŞ ǘȅǇȅ ƴłŘƻǊǻ ǾǑŀƪ ǘŜƴǘƻ ǊŜƎǳƭŀőƴƝ 

ƳŜŎƘŀƴƛȊƳǳǎ ȊǘǊłŎŜƧƝΣ ŀƪǘƛǾƛǘŀ ǘŜƭƻƳŜǊŀǎȅ ƧŜ Ǿ nƛŎƘ Ǿȅǎƻƪł ŀ ƧŜƧƛŎƘ ōǳƶƪȅ ǎŜ ŎƘƻǾŀƧƝ Ƨŀƪƻ ƴŜǎƳǊǘŜƭƴŞ όƴŜƻƳŜȊŜƴȇ ǇƻőŜǘ 

ŘŠƭŜƴƝύΦ 

 

EUCHROMATIN A HETEROCHROMATIN 

bŀ ŎƘǊƻƳƻǎƻƳŜŎƘ Ƨǎƻǳ ǊƻȊƭƛǑƛǘŜƭƴŞ ŘǾŠ ǎǘǊǳƪǘǳǊłƭƴƝ ŦƻǊƳȅ ŎƘǊƻƳŀǘƛƴǳΦ {ƭŀōŠƧƛ ōŀǊǾƛǘŜƭƴŞΣ ƳŞƴŠ ƪƻƳǇŀƪǘƴƝ ŀ ǘǊŀƴǎƪǊƛǇőƴŠ 

ǾŜƭƳƛ ŀƪǘƛǾƴƝ ǵǎŜƪȅ Ƨǎƻǳ ƻȊƴŀőƻǾłƴȅ Ƨŀƪƻ euchromatin. V ƛƴǘŜǊŦłȊƴƝƳ ƧłŘǌŜ ƧŜ ǇǌƝǘƻƳŜƴ Ǿ ŘŜǎǇƛǊŀƭƛȊƻǾŀƴŞ ǇƻŘƻōŠΣ ŀ ǇǊƻǘƻ 

ƧŜ ƧŜƘƻ ƻǊƎŀƴƛȊƻǾŀƴł ǎǘǊǳƪǘǳǊŀ ǇƻȊƻǊƻǾŀǘŜƭƴł ǇƻǳȊŜ Ǿ eƭŜƪǘǊƻƴƻǾŞƳ ƳƛƪǊƻǎƪƻǇǳΦ 

 

9ǳŎƘǊƻƳŀǘƛƴ ƧŜ ǘǾƻǌŜƴ ǇǌŜŘŜǾǑƝƳ ǳƴƛƪłǘƴƝƳƛ ǎŜƪǾŜƴŎŜƳƛ 5b!Σ ƧŜ ȊŘŜ ƭƻƪŀƭƛȊƻǾłƴŀ ǾŠǘǑƛƴŀ ƎŜƴǻΦ LƴǘŜƴȊƛǾƴŠ ǎŜ ōŀǊǾƝŎƝΣ 

ƪƻƴŘŜƴȊƻǾŀƴŞ ŀ ƎŜƴŜǘƛŎƪȅ ƛƴŀƪǘƛǾƴƝ ƻōƭŀǎǘƛ ŎƘǊƻƳƻǎƻƳǳ ǘǾƻǌƝ heterochromatin. I v ƛƴǘŜǊŦłȊƛ ƧŜ ǾƝŎŜ őƛ ƳŞƴŠ ǎǇƛǊŀƭƛȊƻǾłƴ ŀ 

ǾŜ ǎǾŠǘŜƭƴŞƳ ƳƛƪǊƻǎƪƻǇǳ Ƴł ǇƻŘƻōǳ ƘǊǳŘŜƪΦ 5b! ƘŜǘŜǊƻŎƘǊƻƳŀǘƛƴǳ ǎŜ ǊŜǇƭƛƪǳƧŜ ǇƻȊŘŠƧƛ ƴŜȌ 5b! ŜǳŎƘǊƻƳŀǘƛƴƻǾȇŎƘ 

ǵǎŜƪǻΦ IŜǘŜǊƻŎƘǊƻƳŀǘƛƴ ƧŜ ǎƭƻȌŜƴ Ȋ ǇǌŜǾłȌƴŠ ǾȅǎƻŎŜ ǊŜǇŜǘƛǘƛǾƴƝŎƘ ǎŜƪǾŜƴŎƝΣ ƪǘŜǊŞ ƴŜƻōǎŀƘǳƧƝ ƎŜƴȅΦ ¦ǇƭŀǘƴƝ ǎŜ Ǿ organizaci 

ŎƘǊƻƳƻǎƻƳłƭƴƝ ǎǘǊǳƪǘǳǊȅΣ Ǉǌƛ ǇłǊƻǾłƴƝ ƘƻƳƻƭƻƎƴƝŎƘ ŎƘǊƻƳƻǎƻƳǻΣ Ǉǌƛ crossing-overu, v ƻŎƘǊŀƴŠ ŘǻƭŜȌƛǘȇŎƘ ǎǘǊǳƪǘǳǊƴƝŎƘ 

ƎŜƴǻΣ ŀƭŜ ŦǳƴƪŎƛ ǌŀŘȅ ǵǎŜƪǻ ŘƻǎǳŘ ƴŜȊƴłƳŜΦ 

 

V ǊłƳŎƛ ƘŜǘŜǊƻŎƘǊƻƳŀǘƛƴǳ ǊƻȊƭƛǑǳƧŜƳŜ ŘǾŀ ǎǇŜŎƛŦƛŎƪŞ ǘȅǇȅΥ ƪƻƴǎǘƛǘǳǘƛǾƴƝ a ŦŀƪǳƭǘŀǘƛǾƴƝΦ  

¶ YƻƴǎǘƛǘǳǘƛǾƴƝ ƘŜǘŜǊƻŎƘǊƻƳatin ƧŜ ƭƻƪŀƭƛȊƻǾłƴ Ǿ ƻƪƻƭƝ ŎŜƴǘǊƻƳŜǊȅ όŎŜƴǘǊƻƳŜǊƛŎƪȇ ƘŜǘŜǊƻŎƘǊƻƳŀǘƛƴύ ŀ ŘǊǳƘƻǾŠ 

ǎǇŜŎƛŦƛŎƪȇ ƴŀ ǳǊőƛǘȇŎƘ ŎƘǊƻƳƻǎƻƳŜŎƘΦ ¦ őƭƻǾŠƪŀ ƧŜ ǇǌƝǘƻƳŜƴ ƴŀ ŎƘǊƻƳƻǎƻƳŜŎƘ 1,9,16 a Y. Jejich velikost je 

ǾŀǊƛŀōƛƭƴƝΣ ǇǌƝƪƭŀŘŜƳ Ƨǎƻǳ ǳƪłȊƪȅ ǊƻȊƳŀƴƛǘƻǎǘƛ ŎƘǊƻƳƻǎƻƳǳ ¸Φ ± souvislosti s ǊǻȊƴƻǳ ŘŞƭƪƻǳ ƘŜǘŜǊƻŎƘǊƻƳŀǘƛƴǳ 

ƴŜōȅƭ ǇƻǇǎłƴ ȌłŘƴȇ ŦŜƴƻǘȅǇƻǾȇ ŜŦŜƪǘΦ 

¶ CŀƪǳƭǘŀǘƛǾƴƝ ƘŜǘŜǊƻŎƘǊƻƳŀǘƛƴ ǾȊƴƛƪł ǎǇƛǊŀƭƛȊŀŎƝ ŘǊǳƘŞƘƻ όŀ ƪŀȌŘŞƘƻ ŘŀƭǑƝƘƻύ X chromosomu. ±ŠǘǑƛƴŀ ƎŜƴǻ ǘƻƘƻǘƻ 

· ŎƘǊƻƳƻǎƻƳǳ ƧŜ ǘŀƪ ƛƴŀƪǘƛǾƻǾłƴŀΦ YƻƴŘŜƴȊƻǾŀƴȇ · ŎƘǊƻƳƻǎƻƳ ƧŜ ǇŀǘǊƴȇ Ǿ ƛƴǘŜǊŦłȊƴƝƳ ƧłŘǌŜ Ƨŀƪƻ ǇƭŀƴƪƻƴǾŜȄƴƝ 

ǘŠƭƝǎƪƻ Ǉǌƛ ƧŀŘŜǊƴŞ ƳŜƳōǊłƴŠ ƻȊƴŀőƻǾŀƴŞ Ƨŀƪƻ sex chromatin, X chromatin nebo .ŀǊǊƻǾƻ ǘŠƭƝǎƪƻΦ 

 

IƻŘƴƻŎŜƴƝ · ŎƘǊƻƳŀǘƛƴǳ ό.ŀǊǊƻǾȇŎƘ ǘŠƭƝǎŜƪύ ǳƳƻȌƶǳƧŜ ƻǊƛŜƴǘŀőƴƝ ǾȅǑŜǘǌŜƴƝ ƘŜǘŜǊƻŎƘǊƻƳƻǎƻƳǻ Ǿ ƛƴǘŜǊŦłȊƴƝŎƘ ƧłŘǊŜŎƘΦ 

±ȅǑŜǘǌǳƧƝ se ōǳƶƪȅ ǎǘŠǊǻ ōǳƪłƭƴƝ ǎƭƛȊƴƛŎŜ ƴŜōƻ ǾƭŀǎƻǾȇŎƘ ŦƻƭƛƪǳƭǻΦ aǳȌƛ ƳŀƧƝ · ŎƘǊƻƳŀǘƛƴ ƴŜƎŀǘƛǾƴƝΣ ȌŜƴȅ ǇƻȊƛǘƛǾƴƝ Ǿ 10-40% 

ǾȅǑŜǘǌŜƴȇŎƘ ƧŀŘŜǊΦ IƻŘƴƻŎŜƴƝ · ŎƘǊƻƳŀǘƛƴǳ ǎŜ ǳȌƝǾł Ƨŀƪƻ ǘȊǾΦ sex test Ǉǌƛ ǾǊŎƘƻƭƻǾȇŎƘ ǎǇƻǊǘƻǾƴƝŎƘ ǎƻǳǘŠȌƝŎƘ ȌŜƴΦ 

 

INAKTIVACE X CHROMOSOMU 

X inaktivace ƴŀǎǘłǾł ŎŎŀ 14. ŘŜƴ ŜƳōǊȅƻƴłƭƴƝƘƻ ǾȇǾƻƧŜ ŀ ǇƻǎǘƛƘǳƧŜ ƻōŜŎƴŠ ŘǊǳƘȇ ŀ ƪŀȌŘȇ ŘŀƭǑƝ Ȅ ŎƘǊƻƳƻǎƻƳΣ őƝƳȌ ƧŜ 

ƪƻƳǇŜƴȊƻǾłƴŀ ƴŜǊƻǾƴƻǾłƘŀ Ǿ ƎŜƴŜǘƛŎƪŞ ǾȇōŀǾŠ ƳǳȌǻ ŀ ȌŜƴΦ ¢Şǘƻ ƛƴŀƪǘƛǾŀŎƛ ƻǾǑŜƳ ǳƴƛƪł ƴŀǇǌΦ ǇǎŜǳŘƻŀǳǘƻǎƻƳłƭƴƝ ƻōƭŀǎǘ 

ƭƻƪŀƭƛȊƻǾŀƴł Ǿ ŘƛǎǘłƭƴƝŎƘ őłǎǘŜŎƘ ƻōƻǳ ǊŀƳŜƴ ŎƘǊƻƳƻǎƻƳǳ X.  

 

tǎŜǳŘƻŀǳǘƻǎƻƳłƭƴƝ ƻōƭŀǎǘ ƴŀ ŎƘǊƻƳƻǎƻƳǳ · όt!wмΣ t!wнύ ƧŜ ƪƻƳǇƭŜƳŜƴǘłǊƴƝ k ƻŘǇƻǾƝŘŀƧƝŎƝ ǇǎŜǳŘƻŀǳǘƻǎƻƳłƭƴƝ ƻōƭŀǎǘƛ ƴŀ 

ŎƘǊƻƳƻǎƻƳǳ ¸Φ DŜƴȅ ȊŘŜ ƭŜȌƝŎƝ Ƨǎƻǳ ŜȄǇǊƛƳƻǾłƴȅ ǾŜ ŘǾƻǳ ƪƻǇƛƝŎƘ ōŜȊ ƻƘƭŜŘǳ ƴŀ ǇƻƘƭŀǾƝ ǎǘŜƧƴŠ Ƨŀƪƻ ƎŜƴȅ ƴŀ ŀǳǘƻǎƻƳŜŎƘΦ 

{ǇƛǊŀƭƛȊŀŎŜ ōǳř ǇŀǘŜǊƴłƭƴƝƘƻ ƴŜōƻ ƳŀǘŜǊƴłƭƴƝƘƻ · ŎƘǊƻƳƻǎƻƳǳ Ǿ ƧŜŘƴƻǘƭƛǾȇŎƘ ōǳƶƪłŎƘ ȊłǊƻŘƪǳ ƧŜ ƴłƘƻŘƴȇΣ ŀǾǑŀƪ 

ƴŜǾǊŀǘƴȇ ǇǊƻŎŜǎΦ ± ƭƛƴƛƛ ŘŎŜǌƛƴƴȇŎƘ ōǳƴŠƪ ƧŜ ǎǇƛǊŀƭƛȊƻǾłƴ ǾȌŘȅ ǎǘŜƧƴȇ ŎƘǊƻƳƻǎƻƳ ·Φ ¿Ŝƴŀ ƧŜ Ȋ ƘƭŜŘƛǎƪŀ ǾŠǘǑƛƴȅ ƎŜƴǻ 

ƭƻƪŀƭƛȊƻǾŀƴȇŎƘ ƴŀ · ŎƘǊƻƳƻǎƻƳǳ mozaikou ōǳƴŠőƴȇŎƘ ƭƛƴƛƝ ǎ ƛƴŀƪǘƛǾƻǾŀƴȇƳ · ŎƘǊƻƳƻǎƻƳŜƳ ōǳř ƻŘ ƻǘŎŜ ƴŜōƻ ƻŘ ƳŀǘƪȅΦ 

 



±ȇƧƛƳƪƻǳ Ȋ ǇǊŀǾƛŘƭŀ ƻ ƴłƘƻŘƴŞ ƛƴŀƪǘƛǾŀŎƛ Ƨǎƻǳ ǇǌƝǇŀŘȅ ƳƻǊŦƻƭƻƎƛŎƪȅ ȊƳŠƴŠƴȇŎƘ · ŎƘǊƻƳƻǎƻƳǻΣ ƪŘȅ ƧŜ ŀōŜǊƻǾŀƴȇ 

ŎƘǊƻƳƻǎƻƳ ƛƴŀƪǘƛǾƻǾłƴ ǇǌŜŘƴƻǎǘƴŠΦ CŜƴƻǘȅǇƻǾŞ ǇǊƻƧŜǾȅ · ƛƴŀƪǘƛǾŀŎŜ ǇƻǇǎŀƭŀ Mary LyonƻǾłΣ ŀ ǇǊƻǘƻ ǎŜ ǘŜƴǘƻ ƧŜǾ ƴŀȊȇǾł 

ǘŞȌ lyonizace. {ǇƛǊŀƭƛȊƻǾŀƴȇ ŎƘǊƻƳŀǘƛƴ · ŎƘǊƻƳƻǎƻƳǳ ǎŜ ǊŜǇƭƛƪǳƧŜ ƻǇƻȌŘŠƴŠΦ 

 

31. a9¢h5¸ /Iwhah{ha#[bNIh ±¸~9¢y9bN 

 
1. tyNtw!±! /¸¢hD9b9¢L/Y;Ih tw9t!w#¢¦Σ Y¦[¢L±!/9 .¦b=Y 

bŜŘŠƭƝŎƝ ǎŜ ōǳƶƪŀ ǎŜ ƴŀŎƘłȊƝ ǾŜ ǎǘłŘƛǳ ƛƴǘŜǊŦłȊŜ, kterł ƧŜ ƻōŘƻōƝƳ ǾȅǎƻƪŞ ǎȅƴǘŜǘƛŎƪŞ ŀƪǘƛǾƛǘȅ ŀ ǊŜǇƭƛƪŀŎŜ ŎƘǊƻƳƻǎƻƳǻΦ 

Chromosomy jsou v ƧłŘǌŜ ŘŜǎǇƛǊŀƭƛȊƻǾłƴȅ Ǿ ǇƻŘƻōŠ ǾŜƭƳƛ ǘŜƴƪȇŎƘ ŀ ŘƭƻǳƘȇŎƘ ǾƭłƪŜƴΣ ƴŀ ƪǘŜǊȇŎƘ Ƨǎƻǳ ǇŀǘǊƴŞ ǇƻǳȊŜ ǵǎŜƪȅ 

heterochromatinu ς chromomery. /ƘǊƻƳƻǎƻƳłƭƴƝ ǾȅǑŜǘǌŜƴƝ ƧŜ ƳƻȌƴŞ ƧŜƴ Ǿ ƴŠƪǘŜǊȇŎƘ ǎǘłŘƛƝŎƘ ōǳƴŠőƴŞƘƻ ŘŠƭŜƴƝΣ ƪŘȅ Ƨǎƻǳ 

chromosomy ǎǇƛǊŀƭƛȊƻǾŀƴŞ ŀ Ǉƻ ǾƘƻŘƴŞƳ ȊǇǊŀŎƻǾłƴƝ ǇƻȊƻǊƻǾŀǘŜƭƴŞ Ǿ ƻǇǘƛŎƪŞƳ ƳƛƪǊƻǎƪƻǇǳΦ  

 

tǊƻ ȊƝǎƪłƴƝ ƪǾŀƭƛǘƴƝŎƘ ǇǊŜǇŀǊłǘǻ ŎƘǊƻƳƻǎƻƳǻ ƧŜ ǇǊƻǘƻ ƴǳǘƴŞ ƴŀƧƝǘ ǘƪłƶ ǎ ŘƻǎǘŀǘŜőƴŠ Ǿȅǎƻƪƻǳ ǇǊƻƭƛŦŜǊŀőƴƝ ƛƴǘŜƴȊƛǘƻǳ όǾȅǑǑƝ 

mitotƛŎƪȇ ƛƴŘŜȄΣ ǘƧΦ őƝǎŜƭƴȇ ǇƻƳŠǊ Ǉƻőǘǳ ōǳƴŠƪ Ǿ ƳƛǘƽȊŜ ƪ Ǉƻőǘǳ ǾǑŜŎƘ ōǳƴŠƪ ǾŜ ǾȊƻǊƪǳΣ ǾȅƧŀŘǌƻǾŀƴȇ Ǿ procentech). 

V ǘƪłƴƝŎƘ ǎ ǇǌƛǊƻȊŜƴŠ Ǿȅǎƻƪƻǳ ƳƛǘƻǘƛŎƪƻǳ ŀƪǘƛǾƛǘƻǳ όƪƻǎǘƴƝ ŘǌŜƶΣ ŎƘƻǊƛƻǾŞ ƪƭƪȅΣ ƴŠƪǘŜǊŞ ƴłŘƻǊȅύ ƧŜ ƳƻȌƴŞ ƛ ǇǌƝƳŞ ȊǇǊŀŎƻǾłƴƝ 

ōǳƴŠƪ ǇǊƻ ŎȅǘƻƎŜƴŜǘƛŎƪŞ ǾȅǑŜǘǌŜƴƝΦ ±Ŝ ǾŠǘǑƛƴŠ ǘƪłƴƝ ƧŜ ŀƭŜ ƴŜȊōȅǘƴł ƪǳƭǘƛǾŀŎŜ ōǳƴŠƪΦ 

 

YǳƭǘƛǾŀŎŜ ƳǻȌŜ ōȇǘ ƪǊłǘƪƻŘƻōł όƴŠƪƻƭƛƪ ŘƴƝΣ ƴŀǇǌΦ ǇŜǊƛŦŜǊƴƝ ƪǊŜǾ ς 72 hodin) nebo i ŘƭƻǳƘƻŘƻōł όƴŠƪƻƭƛƪ ǘȇŘƴǻύΦ .ǳƶƪȅ ǎŜ 

ƪǳƭǘƛǾǳƧƝ Ǿ ƭŀƘǾƛőƪłŎƘ ƴŜōƻ ȊƪǳƳŀǾƪłŎƘ ǎ ƪǳƭǘƛǾŀőƴƝƳ ƳŞŘƛŜƳ ǎ ǇǌƝŘŀǾƪŜƳ ǎŞǊŀ ǎ ǊǻǎǘƻǾȇƳƛ ŦŀƪǘƻǊȅΦ YǳƭǘǳǊȅ ǾȅȌŀŘǳƧƝ 

ƪƻƴǎǘŀƴǘƴƝ ǘŜǇƭƻǘǳ от ϲ/Σ ƪƻƴǎǘŀƴǘƴƝ ǇIΣ ŘƭƻǳƘƻŘƻōŞ ƪǳƭǘǳǊȅ ƛ р҈ /h2 v ŀǘƳƻǎŦŞǌŜ ǘŜǊƳƻǎǘŀǘǳΦ tǊƻ ǇƻǎǘƴŀǘłƭƴƝ ǾȅǑŜǘǌŜƴƝ 

ƻōǾȅƪƭŜ ƪǳƭǘƛǾǳƧŜƳŜ ƭȅƳŦƻŎȅǘȅ ǇŜǊƛŦŜǊƴƝ ƪǊǾŜ ǎǘƛƳǳƭƻǾŀƴŞ ƴŠƧŀƪȇƳ ƳƛǘƻƎŜƴŜƳΣ ƻōǾȅƪƭŜ fytohemaglutininemΣ ƪǘŜǊȇ 

ǎǘƛƳǳƭǳƧŜ ōƭŀǎǘƛŎƪƻǳ ǘǊŀƴǎŦƻǊƳŀŎƛ ¢ ƭȅƳŦƻŎȅǘǻΦ 

 

tǊŜƴŀǘłƭƴƝ ǾȅǑŜǘǌŜƴƝ ǎŜ ƴŜƧőŀǎǘŠƧƛ ǇǊƻǾłŘƝ Ȋ ƪǳƭǘƛǾƻǾŀƴȇŎƘ ōǳƴŠƪ ǾȊƻǊƪǳ ǇƭƻŘƻǾŞ ǾƻŘȅ ƻŘŜōǊŀƴŞ ŀƳƴƛƻŎŜƴǘŞȊƻǳ v ŘǊǳƘŞƳ 

trimestru gravidity (16.-нлΦ ǘȇŘŜƴύΣ ŘłƭŜ ƧŜ ƳƻȌƴŞ ǾȅǑŜǘǌƛǘ ǾȊƻǊŜƪ ŦŜǘłƭƴƝ krve ς ƪƻǊŘƻŎŜƴǘŞȊŀ όǇƻ нлΦ ǘȇŘƴǳ ƎǊŀǾƛŘƛǘȅύ ƴŜōƻ 

ŎƘƻǊƛƻǾȇŎƘ ƪƭƪǻ όǾ ǇǊǾƴƝƳ ǘǊƛƳŜǎǘǊǳΣ ƻƪƻƭƻ мнΦ ǘȇŘƴŜ ƎǊŀǾƛŘƛǘȅύΦ .ǳƶƪȅ ǘƪłƴƝ ȊƝǎƪŀƴŞ ōƛƻǇǎƛƝ όŦƛōǊƻōƭŀǎǘȅΣ ōǳƶƪȅ ƴłŘƻǊǻΣ 

ŀǇƻŘΦύ ƳǳǎƝ ōȇǘ ǇǌŜŘ ƪǳƭǘƛǾŀŎƝ ƳŜŎƘŀƴƛŎƪȅΣ ǇǌƝǇŀŘƴŠ ƛ ŜƴȊȅƳŀǘƛŎƪȅ ǊƻȊǾƻƭƴŠƴȅΦ WŜƧƛŎƘ ƳƛǘƻǘƛŎƪł ŀƪǘƛǾƛǘŀ ƧŜ ƴłǎƭŜŘƴŠ ǾȅǾƻƭłƴŀ 

ǊǻǎǘƻǾȇƳƛ ŦŀƪǘƻǊȅ ǘŜƭŜŎƝƘƻ όƴŜƧƭŞǇŜ ŦŜǘłƭƴƝƘƻύ ǎŞǊŀ ŀ ƻōǾȅƪƭŜ ōȇǾł ǇƻƳŀƭŜƧǑƝΦ  

 

±ȅǑŜǘǌŜƴƝ ŎƘǊƻƳƻǎƻƳǻ Ǿ ƳŜƛƽȊŜ ƧŜ ƻōǘƝȌƴŠƧǑƝ ŀ ǎǘŀƴŘŀǊŘƴŠ ǎŜ ƴŜǇǊƻǾłŘƝΦ IŀǇƭƻƛŘƴƝ ǎŀŘǳ ǎǇŜǊƳƛƝ ƳǻȌŜƳŜ ŀƴŀƭȅȊƻǾŀǘ Ǉƻ 

ƻǇƭƻŘƴŠƴƝ ƪǌŜőőƝŎƘ ƻƻŎȅǘǻ ƭƛŘǎƪȇƳƛ ǎǇŜǊƳƛŜƳƛΦ /ƘǊƻƳƻǎƻƳłƭƴƝ ǾȅǑŜǘǌŜƴƝ ǾŀƧƝőŜƪΣ ǇƽƭƻǾȇŎƘ ǘŠƭƝǎŜƪ ƛ ōǳƴŠƪ ŜƳōǊȅƝ ƧŜ 

ǇǊƻǾłŘŠƴƻ Ǿ souvislosti s technikami ŀǎƛǎǘƻǾŀƴŞ ǊŜǇǊƻŘǳƪŎŜΦ 

 

±ƭŀǎǘƴƝ ȊǇǊŀŎƻǾłƴƝ ōǳƴŠőƴƝ ƪǳƭǘǳǊȅ ȊŀƘŀƧǳƧŜƳŜ ǇǌƛŘłƴƝƳ ƳƛǘƻǘƛŎƪŞƘƻ ƧŜŘǳ ς alkaloidu kolchicinu όǾȇǘŀȌŜƪ Ȋ ƻŎǵƴǳύ ƴŜōƻ 

ƧŜƘƻ ǎȅƴǘŜǘƛŎƪȇŎƘ ŘŜǊƛǾłǘǻ ό/ƻƭŎŜƳƛŘύ ƻōǾȅƪƭŜ ƴŠƪƻƭƛƪ Ƴƛƴǳǘ ŀȌ ƘƻŘƛƴǳ ǇǌŜŘ ȊǇǊŀŎƻǾłƴƝƳΦ YƻƭŎƘƛŎƛƴ ŀ ƧŜƳǳ ǇƻŘƻōƴŞ 

ǎƭƻǳőŜƴƛƴȅ ǊƻȊǊǳǑǳƧƝ ŀǇŀǊłǘ ǾƭłƪŜƴ ŘŠƭƝŎƝƘƻ ǾǌŜǘŞƴƪŀΣ ƪǘŜǊł ǎŜ ǇǌƛǇƻƧǳƧƝ ƪ ŎŜƴǘǊƻƳŜǊłƳ ƧŜŘƴƻǘƭƛǾȇŎƘ ŎƘǊƻƳƻǎƻƳǻΦ  

 

¢ƝƳǘƻ ƳŜŎƘŀƴƛǎƳŜƳ ƧŜ ȊŀōǊłƴŠƴƻ ǎŜǌŀȊŜƴƝ ŎƘǊƻƳƻǎƻƳǻ Řƻ ŜƪǾŀǘƻǊƛłƭƴƝ ǊƻǾƛƴȅ ŀ ƻŘŘŠƭŜƴƝ ǎŜǎǘŜǊǎƪȇŎƘ ŎƘǊƻƳŀǘƛŘΦ .ǳƶƪȅ 

ǘŀƪ ƴŜƳƻƘƻǳ ǇǌŜƧƝǘ Řƻ ǎǘłŘƛŀ ŀƴŀŦłȊŜΣ ǾŜ ƪǘŜǊŞƳ ƧŜŘƴƻǘƭƛǾŞ ŎƘǊƻƳŀǘƛŘȅ ǇǳǘǳƧƝ ƪ ƻǇŀőƴȇƳ ǇƽƭǻƳ Řƻ ōǳŘƻǳŎƝŎƘ ŘŎŜǌƛƴƴȇŎƘ 

ōǳƴŠƪΣ ŀ ŘŠƭŜƴƝ ǎŜ ȊŀǎǘŀǾǳƧŜ Ǿ ƳŜǘŀŦłȊƛ όǘȊǾΦ c-ƳŜǘŀŦłȊƛΣ ƪŘȅ ŎƘǊƻƳƻǎƻƳȅ Ƨǎƻǳ ǊƻȊƭƻȌŜƴȅ Ǉƻ ŎŜƭŞ ōǳƶŎŜΤ c-colchicin).  

 

5ŀƭǑƝƘƻ ȊƭŜǇǑŜƴƝ ǊƻȊƭƻȌŜƴƝ ŎƘǊƻƳƻǎƻƳǻ ŘƻǎŀƘǳƧŜƳŜ ōŠƘŜƳ ǾƭŀǎǘƴƝƘƻ ȊǇǊŀŎƻǾłƴƝ ǇǻǎƻōŜƴƝƳ ƘȅǇƻǘƻƴƛŎƪŞƘƻ ǊƻȊǘƻƪǳ 

όлΣлтрa ǊƻȊǘƻƪ Y/ƭύΣ Ǉǌƛ ƪǘŜǊŞƳ Ǿ ŘǻǎƭŜŘƪǳ ƻǎƳƻǘƛŎƪȇŎƘ ƧŜǾǻ ŘƻŎƘłȊƝ ƪ ǊƻȊǾƻƭƴŠƴƝ ōǳƴŠőƴŞƘƻ ƻōǎŀƘǳ ŀ ƛƴŘƛǾƛŘǳŀƭƛȊŀŎƛ 

ƧŜŘƴƻǘƭƛǾȇŎƘ ŎƘǊƻƳƻǎƻƳǻΦ 

 

błǎƭŜŘǳƧŜ ŦƛȄŀŎŜ ǎƳŠǎƝ ƪȅǎŜƭƛƴȅ ƻŎǘƻǾŞ ŀ ƳŜǘŀƴƻƭǳ όǾ ǇƻƳŠǊǳ мΥоύ ǇǊƻ ȊŀŎƘƻǾłƴƝ ǾƴƛǘǌƴƝ ǎǘǊǳƪǘǳǊȅ ŎƘǊƻƳƻǎƻƳǻΣ ƴŀƪŀǇłƴƝ 

ȊƝǎƪŀƴŞ ǎǳǎǇŜƴȊŜ ƴŀ ǇƻŘƭƻȌƴƝ ǎƪƭŀ ŀ ōŀǊǾŜƴƝ ǇǊŜǇŀǊłǘǻΦ 

 

2. /¸¢hD9b9¢L/Y; .!w±N/N ¢9/IbLY¸ 

Z ƳƴƻƘŀ ƳƻȌƴƻǎǘƝ ǎŜ Ǿ ǇǊŀȄƛ ǳǇƭŀǘƶǳƧŜ ƧŜƴ ƴŠƪƻƭƛƪ ǇƻǎǘǳǇǻ ōŀǊǾŜƴƝΦ tǊǾƴƝ ǎƪǳǇƛƴǳ ǇǌŜŘǎǘŀǾǳƧŜ ƪƭŀǎƛŎƪŞ όƪƻƴǾŜƴőƴƝύ ōŀǊǾŜƴƝ, 

ǘƧΦ ōŀǊǾŜƴƝ ƧŜŘƴƝƳ ς obvykle DƛŜƳǎƻǾȇƳ ς ōŀǊǾƛǾŜƳΦ ±ȇǎƭŜŘƪŜƳ Ƨǎƻǳ ƘƻƳƻƎŜƴƴŠ ȊōŀǊǾŜƴŞ ŎƘǊƻƳƻǎƻƳȅ ǾƘƻŘƴŞ ǇǊƻ 

ƘƻŘƴƻŎŜƴƝ ƧŜƧƛŎƘ ǇƻőǘǳΣ ƘǊǳōǑƝŎƘ ǎǘǊǳƪǘǳǊƴƝŎƘ ƻŘŎƘȅƭŜƪ ŀ ȊƝǎƪŀƴȇŎƘ ŎƘǊƻƳƻǎƻƳłƭƴƝŎƘ ŀōŜǊŀŎƝ ς ŎƘǊƻƳƻǎƻƳłƭƴƝŎƘ ŀ 

chromatiŘƻǾȇŎƘ ȊƭƻƳǻΦ  

 



tǊƻ ƛŘŜƴǘƛŦƛƪŀŎƛ ƧŜŘƴƻǘƭƛǾȇŎƘ ŎƘǊƻƳƻǎƻƳǻ Ǿ ƪŀǊȅƻǘȅǇǳ ŀ ƘƻŘƴƻŎŜƴƝ ƧŜƧƛŎƘ ǎǘǊǳƪǘǳǊȅ ŀ ǇǌŜǎǘŀǾŜō Ƨǎƻǳ ǾȅǳȌƝǾłƴȅ ŘƛŦŜǊŜƴŎƛłƭƴƝ 

ǘŜŎƘƴƛƪȅ ōŀǊǾŜƴƝ ς ǇǊǳƘƻǾłƴƝ όōŀƴŘƛƎύΦ ¢ƝƳǘƻ ȊǇǻǎƻōŜƳ ōŀǊǾŜƴƝ ŘƻǎłƘƴŜƳŜ ǎǘǌƝŘłƴƝ ǎǾŠǘƭȇŎƘ a ǘƳŀǾȇŎƘ ǇǊƻǳȌƪǻ Ǉƻ ŎŜƭŞ 

dŞƭŎŜ ŎƘǊƻƳƻǎƻƳǻΦ tǊǳƘȅ Ƨǎƻǳ ǊƻȊǎłƘƭŞ ǎǘǊǳƪǘǳǊȅ ƻ ǊƻȊǎŀƘǳ р-мл aōΣ ƻŘǇƻǾƝŘŀƧƝŎƝ ƴŀ ǵǊƻǾƴƛ 5b! ǎǘƻǾƪłƳ ƎŜƴǻΦ 

aƻƭŜƪǳƭłǊƴƝ ǇƻŘǎǘŀǘŀ ǇǊǳƘƻǾłƴƝ ƻŘǊłȌƝ ŦǳƴƪőƴƝ ƻǊƎŀƴƛȊŀŎƛ ƎŜƴƻƳǳΣ ȊŀǎǘƻǳǇŜƴƝ ƧŜŘƴƻǘƭƛǾȇŎƘ ōŀȊƝ ŀ ǇǌƛŘǊǳȌŜƴȇŎƘ 

ǇǊƻǘŜƛƴƻǾȇŎƘ ƳƻƭŜƪǳƭ ǾŜ ǾƴƛǘǌƴƝ ǎǘǊǳƪǘǳǌŜ ŎƘǊƻƳƻǎƻƳǳΦ {ǘǊǳƪǘǳǊƴƝ ǇǊƻǳȌƪȅ ƧŜ ƳƻȌƴŞ ǾȅǾƻƭŀǘ ǇƻǳȊŜ ǳ ǾȅǑǑƝŎƘ ƻōǊŀǘƭƻǾŎǻ 

όǇƭŀȊǻΣ ǇǘłƪǻΣ ǎŀǾŎǻύΣ ǳ ƧƛƴȇŎƘ ŘǊǳƘǻ ȊŀǘƝƳ ǘŜƴǘƻ ǘȅǇ ǇǊƻǳȌƪƻǾłƴƝ ƴŜƭȊŜ ǾȅǳȌƝǘΦ 

 

¶ v ǇǊǳƘƻǾłƴƝ όǉǳƛƴŀŎǊƛƴŜύ ς ōŀǊǾŜƴƝ ŦƭǳƻǊŜǎŎŜƴőƴƝƳ ōŀǊǾƛǾŜƳ chinakrinem ōŜȊ ǇǌŜŘŎƘƻȊƝƘƻ ŎƘŜƳƛŎƪŞƘƻ 

ǇǻǎƻōŜƴƝΦ WŜ ǘƻ ƴŜƧǎǘŀǊǑƝ ƳŜǘƻŘŀΣ ǳȌƝǾŀƴł ŘƴŜǎ ƧŜƴ ǾȇƧƛƳŜőƴŠΦ tǊŜǇŀǊłǘȅ ƧŜ ƴǳǘƴƻ ǇƻȊƻǊƻǾŀǘ ǇƻŘ ŦƭǳƻǊŜǎŎŜƴőƴƝƳ 

ƳƛƪǊƻǎƪƻǇŜƳ ŀ ƘƴŜŘ ŦƻǘƻƎǊŀŦƛŎƪȅ ŘƻƪǳƳŜƴǘƻǾŀǘΣ ƴŜōƻǙ ōŀǊǾŜƴƝ ƧŜ ƴŜǎǘłƭŞΦ wƻȊƭƻȌŜƴƝ ƧŀǎƴŠ ȊłǌƝŎƝŎƘ v ǇǊƻǳȌƪǻ 

ƻŘǇƻǾƝŘł ǘƳŀǾȇƳ D ǇǊǳƘǻƳΦ 

¶ D ǇǊǳƘƻǾłƴƝ όGiemsa) ς ōŀǊǾŜƴƝ DƛŜƳǎƻǾȇƳ ōŀǊǾƛǾŜƳ Ǉƻ ƻǾƭƛǾƴŠƴƝ ŎƘǊƻƳƻǎƻƳǻ ŘŜƴŀǘǳǊŀőƴƝƳ őƛƴƛŘƭŜƳΣ ƻōǾȅƪƭŜ 

trypsinem. ¢ƳŀǾŞ D ǇǊǳƘȅ ƻŘǇƻǾƝŘŀƧƝ ƻōƭŀǎǘŜƳ ǊŜƭŀǘƛǾƴŠ ƎŜƴƻǾŠ ŎƘǳŘȇƳΣ ǎ ǇǌŜǾŀȌǳƧƝŎƝƳ ȊŀǎǘƻǳǇŜƴƝƳ !¢-ōłȊƝ ŀ 

ǇƻȊŘƴŠ ǎŜ ǊŜǇƭƛƪǳƧƝŎƝƳΦ bŀƻǇŀƪ D-ƴŜƎŀǘƛǾƴƝ ǎǾŠǘƭŞ ǇǊǳƘȅ ǇǌŜŘǎǘŀǾǳƧƝ ƻōƭŀǎǘƛ ōƻƘŀǘŞ ƴŀ D/ ǇłǊȅ ǎ őŀǎƴƻǳ ǊŜǇƭƛƪŀŎƝ ŀ 

ǾȅǑǑƝ ƎŜƴƻǾƻǳ ƘǳǎǘƻǘƻǳΦ D ǇǊǳƘƻǾłƴƝ ǇǌŜŘǎǘŀǾǳƧŜ ȊłƪƭŀŘƴƝ ƳŜǘƻŘǳ ŎƘǊƻƳƻǎƻƳłƭƴƝƘƻ ǾȅǑŜǘǌŜƴƝ őƭƻǾŠƪŀΦ 

¶ w ǇǊǳƘƻǾłƴƝ όǊŜǾŜǊǎŜύ ς ǾȊƴƛƪł Ǉƻ ŘŜƴŀǘǳǊŀŎƛ ŀ ƴłǎƭŜŘƴŞ ǊŜƴŀǘǳǊŀŎƛ 5b! Ǉǌƛ ŀƭƪƭŀƭƛŎƪŞƳ ǇǻǎƻōŜƴƝ Ȋŀ ǾȅǎƻƪŞ 

ǘŜǇƭƻǘȅΦ DƛŜƳǎƻǾȇƳ ōŀǊǾƛǾŜƳ ǎŜ ǇƻǘŞ ǘƳŀǾŠ ōŀǊǾƝ ǵǎŜƪȅΣ ƪǘŜǊŞ Ƨǎƻǳ Ǉǌƛ D ǇǊǳƘƻǾłƴƝ ǎǾŠǘƭŞΦ ¦ȌƝǾł ǎŜ őŀǎǘƻ ǇǊƻ 

ȊǾȇǊŀȊƴŠƴƝ telomer. 

¶ ¢ǌŜǘƝ ǎƪǳǇƛƴǳ ǘǾƻǌƝ ōŀǊǾŜƴƝ ǎǇŜŎƛŦƛŎƪȇŎƘ ƻōƭŀǎǘƝ ŎƘǊƻƳƻǎƻƳǻ ς ǎŜƭŜƪǘƛǾƴƝ ǘŜŎƘƴƛƪȅ ōŀǊǾŜƴƝΦ / ǇǊǳƘƻǾłƴƝ ς ōŀǊǾŜƴƝ 

Giemsou po denaturaci v ŀƭƪŀƭƛŎƪŞƳ ǇǊƻǎǘǌŜŘƝΦ ½ǾȇǊŀȊƶǳƧŜ ƻōƭŀǎǘƛ ƪƻƴǎǘƛǘǳǘƛǾΦ ƘŜǘŜǊƻŎƘǊƻƳŀǘƛƴǳ ς centromery a 

ƘŜǘŜǊƻŎƘǊƻƳŀǘƛƴƻǾŞ ǵǎŜƪȅ ŎƘǊƻƳƻǎƻƳǻ 1,9,16 a Y. 

¶ Ag-bhw ōŀǊǾŜƴƝ ς ŘǳǎƛőƴŀƴŜƳ ǎǘǌƝōǊƴȇƳΣ ȊƴłȊƻǊƶǳƧŜ ƻōƭŀǎǘƛ ƻǊƎŀƴƛȊłǘƻǊǻ ƧŀŘŞǊƪŀ ƴŀ ŀƪǊƻŎŜƴǘǊƛŎƪȇŎƘ 

chromosƻƳŜŎƘΦ .ŀǊǾƝ ǎŜ ǾǑŀƪ ǇƻǳȊŜ ǘȅ ƻǊƎŀƴƛȊłǘƻǊȅΣ ƪǘŜǊŞ ǎŜ Ǿ ǇǌŜŘŎƘƻȊƝ ƛƴǘŜǊŦłȊƛ ŀƪǘƛǾƴŠ ǵőŀǎǘƴƛƭȅ ŦƻǊƳŀŎŜ 

ƧŀŘŞǊƪŀΦ 

¶ ±ȇƳŠƴȅ ǎŜǎǘŜǊǎƪȇŎƘ ŎƘǊƻƳŀǘƛŘ (SCE ς sister chromatid exchange) ς ƳŜǘƻŘŀ ǳƳƻȌƶǳƧƝŎƝ ƻŘƭƛǑƛǘ 5b! 

ǎȅƴǘŜǘƛȊƻǾŀƴƻǳ ǇǌŜŘ ǇǊǾƴƝƳΣ ŘǊǳƘȇƳ ŀ ŘŀƭǑƝƳƛ Ŏȅƪƭȅ ōǳƴŠőƴŞƘƻ ŘŠƭŜƴƝΦ {ǇƻőƝǾł Ǿ inkorporaci bromdeoxyuridinu 

ό.ǊŘ¦ύΣ ŀƴŀƭƻƎǳ ǘƘȅƳƛŘƛƴǳΣ ōŠƘŜƳ {-ŦłȊŜ Řƻ ƴƻǾŠ ǎȅƴǘŜǘƛȊƻǾŀƴŞ ƳƻƭŜƪǳƭȅ 5b!Σ ǘŜŘȅ Řƻ ǎŜǎǘŜǊǎƪŞ ŎƘǊƻƳŀǘƛŘȅ 

ōŠƘŜƳ ǊŜǇƭƛƪŀŎŜΦ tǊŜǇŀǊłǘ ǎŜ ƴłǎƭŜŘƴŠ ōŀǊǾƝ DƛŜƳǎƻǳ ŀ ǾȇǎƭŜŘƪŜƳ ƧŜ ōƭŜŘŠ ȊōŀǊǾŜƴł ŎƘǊƻƳŀǘƛŘŀ ǎ BrdU 

(inkorporace BrdU inhibuje barvitelnost) a ǘƳŀǾŠ ȊōŀǊǾŜƴł ŎƘǊƻƳŀǘƛŘŀ ǇǻǾƻŘƴƝΦ aŜǘƻŘŀ ǎŜ ǇƻǳȌƝǾł ǇǊƻ ǘŜǎǘƻǾłƴƝ 

ƳǳǘŀƎŜƴƴƝŎƘ ǵőƛƴƪǻ ŎƘŜƳƛŎƪȇŎƘ ƭłǘŜƪ ŀ ǇǊƻ diagnostiku ǎȅƴŘǊƻƳǻ ǎŜ ȊǾȇǑŜƴƻǳ ƭƻƳƛǾƻǎǘƝ ŎƘǊƻƳƻǎƻƳǻ όǇǌΦ 

.ƭƻƻƳǻǾ ǎȅƴŘǊƻƳύΦ 

 

Kvalita cytogenetickŞƘƻ ǾȅǑŜǘǌŜƴƝ ȊłǾƛǎƝ ƴŀ stupni spiralizace ǇƻȊƻǊƻǾŀƴȇŎƘ ŎƘǊƻƳƻǎƻƳǻ ŀ ǘŜŘȅ ƧŜƧƛŎƘ ŘŞƭŎŜ ŀ Ǉƻőǘǳ 

ƘƻŘƴƻǘƛǘŜƭƴȇŎƘ ǇǊǳƘǻΣ ǘƧΦ ǊƻȊƭƛǑƻǾŀŎƝ ǎŎƘƻǇƴƻǎǘƛ ǾȅǑŜǘǌŜƴƝΦ ± c-ƳŜǘŀŦłȊƛ ǊƻȊƭƛǑƝƳŜ плл-прл ǇǊǳƘǻ Ǿ ƘŀǇƭƻƛŘƴƝ ǎŀŘŠ ǇǊƻ 

ƻǊƛŜƴǘŀőƴƝ ǾȅǑŜǘǌŜƴƝΣ ǇǌŜǎƴŠƧǑƝ ŀƴŀƭȇȊŀ ƧŜ ƳƻȌƴł Ǉǌƛ ƪǾŀƭƛǘŠ ŎŎŀ ррл ǇǊǳƘǻΦ ± ƴŠƪǘŜǊȇŎƘ ǎǇŜŎƛłƭƴƝŎƘ ǇǌƝǇŀŘŜŎƘ ƧŜ ƴǳǘƴŞ 

ƘƻŘƴƻǘƛǘ ŘŜƭǑƝ ǇǊƻƳŜǘŀŦłȊƴƝ ŎƘǊƻƳƻǎƻƳȅ όŎŎŀ урл ǇǊǳƘǻύΦ ±ŠǘǑƝ ǇƻőŜǘ ōǳƴŠƪ Ǿ ǇǊƻƳŜǘŀŦłȊƛ ȊƝǎƪłƳŜ ǎȅƴŎƘǊƻƴƛȊŀŎƝ 

ōǳƴŠőƴŞƘƻ ŘŠƭŜƴƝ ŀ ƪǊŀǘǑƝƳ ǇǻǎƻōŜƴƝƳ ƪƻƭŎƘƛŎƛƴǳΦ {ȅƴŎƘǊƻƴƛȊŀŎƛ ƳǻȌŜƳŜ ƴŀǾƻŘƛǘ ǇǻǎƻōŜƴƝƳ ǳǊőƛǘȇŎƘ ƭłǘŜƪ όƴŀǇǌΦ 

ƳŜǘƘƻǘǊŜȄłǘǳΣ ŜǘƘƛŘƛǳƳōǊƻƳƛŘǳΣΦΦΦύ ƴŜōƻ ȊƳŠƴƻǳ ǘŜǇƭƻǘȅΦ ¢Ŝƴǘƻ ȊǇǻǎƻō ǇǌƝǇǊŀǾȅ ǇǊŜǇŀǊłǘǻ ǎŜ ƻȊƴŀőǳƧŜ Ƨŀƪƻ HRT ς 

technika s Ǿȅǎƻƪƻǳ ǊƻȊƭƛǑƻǾŀŎƝ ǎŎƘƻǇƴƻǎǘƝ όƘƛƎƘ ǊŜǎƻƭǳǘƛƻƴ ǘŜŎƘƴƛǉǳŜύΦ WŜ ǾƘƻŘƴł ǇǊƻ ȊƧƛǑǙƻǾłƴƝ ƧŜƳƴȇŎƘ ǎǘǊǳƪǘǳǊłƭƴƝŎƘ 

ǇǌŜǎǘŀǾŜōΣ ȊŜƧƳŞƴŀ ƳƛƪǊƻŘŜƭŜŎƝΦ 

 

32. ah[9Y¦[#wbN /¸¢hD9b9¢LY! 

 
Od roku 1986, kdy byla objevena metoda ŦƭǳƻǊŜǎŎŜƴőƴƝ ƛƴ ǎƛǘǳ ƘȅōǊƛŘƛȊŀŎŜ όCL{IύΣ ŘƻǑƭƻ ƪ ǇǊǳŘƪŞƳǳ ǊƻȊǾƻƧƛ ƴƻǾȇŎƘ ƳŜǘƻŘƛƪ 

ƴŀ Ǉƻƭƛ ƳƻƭŜƪǳƭłǊƴƝ ŎȅǘƻƎŜƴŜǘƛƪȅΦ ½łƪƭŀŘƴƝ ǇǊƛƴŎƛǇ ǾǑŜŎƘ ǘŠŎƘǘƻ ƳŜǘƻŘ ƧŜ ǾȌŘȅ ǎǇƻƭŜőƴȇ ς denaturace DNA ŀ ƴłǎƭŜŘƴł 

hybridizace όƪƻƳǇƭŜƳŜƴǘłǊƴƝ ǇłǊƻǾłƴƝ ōŀȊƝύΦ tǌŜǎǘƻȌŜ ǘȅǘƻ ǇƻǎǘǳǇȅ ǾȇǊŀȊƴŠ ǇǌƛǎǇƝǾŀƧƝ ƪŜ ȊǇǌŜǎƴŠƴƝ ŘƛŀƎƴƻǎǘƛƪȅ ŀ ǇƻƳłƘŀƧƝ 

ǾȅǌŜǑƛǘ ƳƴƻƘŞ ƴŜƧŀǎƴƻǎǘƛ Ǉǌƛ ǎǘǳŘƛǳ ŎƘǊƻƳƻǎƻƳǻΣ ƪƭŀǎƛŎƪł ŎȅǘƻƎŜƴŜǘƛƪŀ ǎ ǾȅǑŜǘǌŜƴƝƳ ŎŜƭŞƘƻ ƪŀǊȅƻǘȅǇǳ ǎǘłƭŜ ȊǻǎǘłǾł 

ȊłƪƭŀŘƴƝ ŀ ƴŜƴŀƘǊŀŘƛǘŜƭƴƻǳ ƳŜǘƻŘƻǳΦ  

 

aƻƭŜƪǳƭłǊƴƝ ŎȅǘƻƎŜƴŜǘƛƪŀ ƧŜ ŎƘłǇłƴŀ Ƨŀƪƻ ŘƻǇƭƶǳƧƝŎƝ ŀ ǳǇǌŜǎƶǳƧƝŎƝ ȊǇǻǎƻō ŘƛŀƎƴƻǎǘƛƪȅ ǇǌŜŘŜǾǑƝƳ Ǿ ƻƴƪƻƎŜƴŜǘƛŎŜ ǎƻƭƛŘƴƝŎƘ 

ƴłŘƻǊǻΣ ƪŘŜ ƪƭŀǎƛŎƪŞ ŎȅǘƻƎŜƴŜǘƛŎƪŞ ǇƻǎǘǳǇȅ őŀǎǘƻ ǎŜƭƘłǾŀƧƝ ŘƝƪȅ ƴƝȊƪŞ ƳƛǘƻǘƛŎƪŞ ŀƪǘƛǾƛǘŠ ƴłŘƻǊƻǾȇŎƘ ōǳƴŠƪΣ ǑǇŀǘƴŞ 

ƳƻǊŦƻƭƻƎƛƛ ŎƘǊƻƳƻǎƻƳǻ ŀ ǇǌƝǘƻƳƴȇƳ ŎƘǊƻƳƻǎƻƳłƭƴƝƳ ǇǌŜǎǘŀǾōłƳ ƪƻƳǇƭŜȄƴƝƘƻ ŎƘŀǊŀƪǘŜǊǳΦ aƻƭŜƪǳƭłǊƴŠ ŎȅǘƻƎŜƴŜǘƛŎƪŞ 

ƳŜǘƻŘȅ Ƨǎƻǳ ȊŜƧƳŞƴŀΥ CL{I όмфусύΣ /DI όмффнύΣ a-FISH a SKY (1996) a microarray ς CGH (1997). 

 



1. C[¦hw9{/9b2bN IN SITU HYBRIDIZACE 

 Metoda ŦƭǳƻǊŜǎŎŜƴőƴƝ ƛƴ ǎƛǘǳ ƘȅōǊƛŘƛȊŀŎŜ όCL{Iύ ƧŜ ƭƻƎƛŎƪȇƳ ǎǇƻƧŜƴƝƳ ǇƻǎǘǳǇǻ ƪƭŀǎƛŎƪŞ ŎȅǘƻƎŜƴŜǘƛƪȅ ŀ ǘŜŎƘƴƻƭƻƎƛŜ 

molekǳƭłǊƴƝ ƎŜƴŜǘƛƪȅΦ WŜ ȊŀƭƻȌŜƴŀ ƴŀ ǎŎƘƻǇƴƻǎǘƛ ƧŜŘƴƻǾƭłƪƴƻǾŞ όŘŜƴŀǘǳǊƻǾŀƴŞύ 5b!Σ ǘȊǾΦ sondyΣ ǾłȊŀǘ ǎŜ ƪ ŎƝƭƻǾŞ ǎŜƪǾŜƴŎƛ 

na principu komplementarity.  

 

CL{I ŘƛŀƎƴƻǎǘƛƪǳ ƭȊŜ ǇƻǳȌƝǘ ǇǊƻ ǾȅǑŜǘǌŜƴƝ ŎƘǊƻƳƻǎƻƳǻ Ǿ ƳƛǘƽȊŜΣ ŀƭŜ ƛ ǇǊƻ ƧłŘǊŀ ƴŜŘŠƭƝŎƝŎƘ ǎŜ ōǳƴŠƪ ς ƛƴǘŜǊŦłȊƴƝ CL{I όƛCL{IύΦ 

5b! ǎƻƴŘŀ ƧŜ ǇǌŜŘŜƳ ƻȊƴŀőŜƴŀ ƴŠƪǘŜǊȇƳ ŦƭǳƻǊƻŎƘǊƻƳŜƳ όǇǌΦ ¢ŜȄŀǎ wŜŘΣ CL¢/Σ ŀǘŘΦύΦ ± ǎƻǳőŀǎƴƻǎǘƛ ǎŜ ǇƻǳȌƝǾł ǘŞƳŠǌ 

ǾȇƘǊŀŘƴŠ ǇǌƝƳŞ ȊƴŀőŜƴƝΣ ŘƝƪȅ ƪǘŜǊŞƳǳ ƳǻȌŜƳŜ ƛƘƴŜŘ ȊƻōǊŀȊƛǘ ŎƝƭƻǾƻǳ ƻōƭŀǎǘ ǇƻƳƻŎƝ ŦƭǳƻǊŜǎŎŜƴőƴƝƘƻ ƳƛƪǊƻǎƪƻǇǳΦ tǊƻ CL{I 

ǾȅǑŜǘǌŜƴƝ ƧŜ ƳƻȌƴŞ ǇƻǳȌƝǘ ƴŠƪƻƭƛƪ ǘȅǇǻ ǎƻƴŘ ς ŎŜƴǘǊƻƳŜǊƛŎƪŞΣ ƭƻƪǳǎ ς ǎǇŜŎƛŦƛŎƪŞΣ ƳŀƭƻǾŀŎƝΦ YƻƴƪǊŞǘƴƝ ǎƻƴŘǳ ǾƻƭƝƳŜ ǇƻŘƭŜ 

ƛƴŘƛƪŀŎŜ ǾȅǑŜǘǌŜƴƝΦ 

 

/9b¢wha9wL/Y; {hb5¸  

Wǎƻǳ ǘǾƻǌŜƴȅ ʰ-ǎŀǘŜƭƛǘƴƝƳƛ ǎŜƪǾŜƴŎŜƳƛ ǊŜǇŜǘƛǘƛǾƴƝ 5b! ǇǌƝǘƻƳƴŞ Ǿ ƻōƭŀǎǘƛ ŎŜƴǘǊƻƳŜǊȅΦ tƻǳȌƝǾŀƧƝ ǎŜ ǇǊƻ Ǌychlou detekci 

ƴǳƳŜǊƛŎƪȇŎƘ ŀōŜǊŀŎƝΣ ȊŜƧƳŞƴŀ Ǿ ƴŜŘŠƭƝŎƝŎƘ ǎŜ ōǳƶƪłŎƘΦ ±ȇƘƻŘƴŞ ƧŜ ƧŜƧƛŎƘ ǾȅǳȌƛǘƝ Ǿ ǇǊŜƴŀǘłƭƴƝ ŘƛŀƎƴƻǎǘƛŎŜ ǇǊƻ ǳǊőŜƴƝ 

ƴŜƧőŀǎǘŠƧǑƝŎƘ ǎȅƴŘǊƻƳǻ ǇƻŘƳƝƴŠƴȇŎƘ aneuploidiemi (chr. 13,18,21,X a Y) z ōǳƴŠƪ ǇƭƻŘƻǾŞ ǾƻŘȅ ƴŜōƻ ŎƘƻǊƛƻǾȇŎƘ ƪƭƪǻ ōŜȊ 

nutnosti ǇǌŜŘŎƘƻȊƝ ƪǳƭǘƛǾŀŎŜΦ ±ȇǎƭŜŘŜƪ ƭȊŜ ǘŀƪǘƻ ȊƝǎƪŀǘ ǾŜƭƳƛ ǊȅŎƘƭŜΣ ŀƭŜ ǾȅǇƻǾƝŘł ǇƻǳȊŜ ƻ ǇǌƝǘƻƳƴƻǎǘƛ őƛ ƴŜǇǌƝǘƻƳƴƻǎǘƛ 

ƘƭŜŘŀƴȇŎƘ ŎƘǊƻƳƻǎƻƳǻΣ ƴŜƘƻŘƴƻǘƝ ŎŜƭȇ ƪŀǊȅƻǘȅǇΦ 

 

LOKUS-{t9/LCL/Y; {hb5¸  

±łȌƝ ǎŜ ǎǇŜŎƛŦƛŎƪȅ ƴŀ ǾȅōǊŀƴŞ ƳƝǎǘƻ όƭƻƪǳǎύ ƴŀ ŎƘǊƻƳƻǎƻƳǳ ŀ ƭȊŜ ǎ jejich ǇƻƳƻŎƝ ǳǊőƛǘ ƴŠƪǘŜǊŞ ǎǘǊǳƪǘǳǊłƭƴƝ ƻŘŎƘȅƭƪȅΦ 

tǌƝƪƭŀŘŜƳ Ƨǎƻǳ ƳƛƪǊƻŘŜƭŜőƴƝ ǎȅƴŘǊƻƳȅ nebo ǎǇŜŎƛŦƛŎƪŞ ǘǊŀƴǎƭƻƪŀŎŜ ǳ ƴŠƪǘŜǊȇŎƘ ƳŀƭƛƎƴƛǘΦ ½ǾƭłǑǘƴƝ ǇƻŘǎƪǳǇƛƴǳ ǘǾƻǌƝ 

ǘŜƭƻƳŜǊƛŎƪŞ ǎƻƴŘȅΣ ƪǘŜǊŞ ǎŜ ǾłȌƝ ƴŜǎǇŜŎƛŦƛŎƪȅ ƪ ǘŜƭƻƳŜǊłƳ ǾǑŜŎƘ ŎƘǊƻƳƻǎƻƳǻΣ ŀ ǎƻƴŘȅ ǎǳōǘŜƭƻƳŜǊƛŎƪŞΣ ƪǘŜǊŞ ŀƴŀƭȅȊǳƧƝ 

ǎǇŜŎƛŦƛŎƪȅ ǎǳōǘŜƭƻƳŜǊƛŎƪƻǳ ƻōƭŀǎǘ ƧŜŘƴƻǘƭƛǾȇŎƘ ŎƘǊƻƳƻǎƻƳǻ ŀ ƳƻƘƻǳ ǘŀƪ ƻŘƘŀƭƛǘ ƪǊȅǇǘƛŎƪŞ ȊƳŠƴȅ όǎǳōǘŜƭƻƳŜǊƛŎƪŞ ŘŜƭŜŎŜύ 

ǳ ƴŠƪǘŜǊȇŎƘ ŘŠǘƝ ǎ ƴŜǾȅǎǾŠǘƭƛǘŜƭƴƻǳ ƳŜƴǘłƭƴƝ ǊŜǘŀǊŘŀŎƝΦ {ǳōǘŜƭƻƳŜǊƛŎƪŞ ǎƻƴŘȅ ōȇǾŀƧƝ őŀǎǘƻ ǘŞȌ ƴŜǇǌŜǎƴŠ ƻȊƴŀőƻǾłƴȅ Ƨŀƪƻ 

sƻƴŘȅ ǘŜƭƻƳŜǊƛŎƪŞΣ ȊŜƧƳŞƴŀ Ǉǌƛ ƪƻƳŜǊőƴƝ ŘƛǎǘǊƛōǳŎƛΦ CǳƴƪőƴƝ ǊƻȊŘƝƭ ǾȅǇƭȇǾł Ȋ ŎƝƭƻǾŞ ƻōƭŀǎǘƛΣ ƪŘŜ ǎŜ ƪƻƴƪǊŞǘƴƝ ǎƻƴŘŀ ǾłȌŜΦ 

 

/9[h/Iwhah{hah±; {hb5¸ όa![h±!/Nύ  

Wǎƻǳ ǇǌƛǇǊŀǾŜƴȅ Ƨŀƪƻ ǎƳŠǎ ŦǊŀƎƳŜƴǘǻ 5b! ƪƻƴƪǊŞǘƴƝƘƻ ŎƘǊƻƳƻǎƻƳǳΦ tƻ ƧŜƧƛŎƘ ŀǇƭƛƪŀŎƛ ŘƻƧŘŜ ƪ αƻōŀǊǾŜƴƝέ ŎŜƭŞƘƻ 

ŎƘǊƻƳƻǎƻƳǳΦ tƻǳȌƝǾŀƧƝ ǎŜ ǇǊƻ ǳǊőŜƴƝ ƴŠƪǘŜǊȇŎƘ ǎǘǊǳƪǘǳǊłƭƴƝŎƘ ŀōŜǊŀŎƝΣ Ƨŀƪƻ Ƨǎƻǳ translokace, inserce nebo ƪƻƳǇƭŜȄƴƝ 

ǇǌŜǎǘŀǾōȅ όƘƭŀǾƴŠ Ǿ ōǳƶƪłŎƘ ƴłŘƻǊǻύΣ ŀ ŘłƭŜ ǇǊƻ ǎǘŀƴƻǾŜƴƝ ǇǻǾƻŘǳ ƴŀŘǇƻőŜǘƴȇŎƘ marker nebo ring ŎƘǊƻƳƻǎƻƳǻΦ ¢ȅǘƻ 

ǎƻƴŘȅ ǾȅȌŀŘǳƧƝ ŎƘǊƻƳƻǎƻƳȅ Ǿ ƳŜǘŀŦłȊƛΣ ǇǊƻ ƛƴǘŜǊŦłȊƴƝ ƧłŘǊŀ ƧŜ ƴŜƭȊŜ ǇƻǳȌƝǘΦ 

 

2. Yhat!w!¢L±bN D9bhah±# I¸.wL5L½!/9 

YƻƳǇŀǊŀǘƛǾƴƝ όǎǊƻǾƴłǾŀŎƝύ ƎŜƴƻƳƻǾł ƘȅōǊƛŘƛȊŀŎŜ ό/DIύ ǎƭƻǳȌƝ ƪ detekci odchylek v ƳƴƻȌǎǘǾƝ ƎŜƴŜǘƛŎƪŞƘƻ ƳŀǘŜǊƛłƭǳ ς 

Ǉƻőǘǳ ƪƻǇƛƝ ƧŜŘƴƻǘƭƛǾȇŎƘ ǵǎŜƪǻ 5b! ς ƳŜȊƛ ǊǻȊƴȇƳƛ ƎŜƴƻƳȅΦ aŜǘƻŘŀ ōȅƭŀ ƻōƧŜǾŜƴŀ ŀ ǇƻǇǎłƴŀ YŀƭƭƛƻƴƛŜƳƛƳ Ǿ r. 1992 pro 

ǾȅǑŜǘǌƻǾłƴƝ ƎŜƴƻƳǳ ōǳƴŠƪ ǎƻƭƛŘƴƝŎƘ ƴłŘƻǊǻΦ V ǎƻǳőŀǎƴƻǎǘƛ ǎŜ ƧŜƧƝ ǇƻǳȌƛǘƝ ǊƻȊǑƝǌƛƭƻ ƛ Řƻ ƧƛƴȇŎƘ ƻōƭŀǎǘƝΣ ŀƭŜ ǇǊƻ 

ƻƴƪƻŎȅǘƻƎŜƴŜǘƛƪǳ Ƴł ǎǘłƭŜ ƴŜȊŀǎǘǳǇƛǘŜƭƴȇ ǾȇȊƴŀƳΦ 

 

tǊƛƴŎƛǇ /DI ǇǌŜŘǎǘŀǾǳƧŜ ǎƻǳőŀǎƴł ƘȅōǊƛŘƛȊŀŎŜ ŘǾƻǳ ǊƻȊŘƝƭƴŠ ȊƴŀőŜƴȇŎƘ 5b! όƴŀǇǌΦ ƴłŘƻǊƻǾł ς ȊŜƭŜƴŠΣ ƪƻƴǘǊƻƭƴƝ ς őŜǊǾŜƴŠύ 

k ƳŜǘŀŦłȊƛŎƪȇƳ ŎƘǊƻƳƻǎƻƳǻƳ ȊŘǊŀǾŞƘƻ ŘłǊŎŜ Ǿ ǇƻƳŠǊǳ мΥмΦ błǎƭŜŘǳƧŜ ȊƳŠǌŜƴƝ ƛƴǘŜƴȊƛǘȅ ŦƭǳƻǊŜǎŎŜƴŎŜ ƻōƻǳ ŦƭǳƻǊƻŎƘǊƻƳǻ 

ǇƻŘŞƭ ǾǑŜŎƘ ŎƘǊƻƳƻǎƻƳǻΦ hōƭŀǎǘƛ ȊƳƴƻȌŜƴƝ ƴŜōƻ ȊǘǊłǘȅ 5b! ǎŜƪǾŜƴŎƝ Ƨŀƪƻ Ƨǎƻǳ delece, duplikace nebo amplifikace jsou 

Ǉŀƪ ǾƛŘƛǘŜƭƴŞ ƴŀ ȊłƪƭŀŘŠ ȊƳŠƴȅ ȊōŀǊǾŜƴƝ ŘŀƴŞƘƻ ŎƘǊƻƳƻǎƻƳǳΦ ½ƳŠƴŀ ōŀǊǾȅ ƧŜ ȊǇǻǎƻōŜƴŀ ȊƳŠƴƻǳ ǇƻƳŠǊǳ ƛƴǘŜƴȊƛǘȅ ǎƛƎƴłƭǳ 

ƻōƻǳ ŦƭǳƻǊƻŎƘǊƻƳǻΦ  

 

V oblasti zmƴƻȌŜƴƝ ƎŜƴŜǘƛŎƪŞƘƻ ƳŀǘŜǊƛłƭǳ ōǳŘŜ ǇǌŜǾŀȌƻǾŀǘ 5b! ƴłŘƻǊǳ ŀ ǾȇǎƭŜŘƴł ōŀǊǾŀ ǘƻƘƻǘƻ ǵǎŜƪǳ ōǳŘŜ ȊŜƭŜƴłΦ 

V ƳƝǎǘŠ ŘŜƭŜŎŜ ōǳŘŜ ǇǌŜǾŀȌƻǾŀǘ ǎƛƎƴłƭ ƪƻƴǘǊƻƭƴƝ 5b! ŀ ǾȇǎƭŜŘƴł ōŀǊǾŀ ǇǌƝǎƭǳǑƴŞ ƻōƭŀǎǘƛ ōǳŘŜ őŜǊǾŜƴłΦ aƻȌƴƻǎǘƛ ǾȅǳȌƛǘƝ ǘŞǘƻ 

ƳŜǘƻŘȅ Ƨǎƻǳ ǊƻȊƳŀƴƛǘŞΦ 

 

¦ƳƻȌƶǳƧŜ ŘŜǘŜƪŎƛ ƳŀƭȇŎƘ ŘŜƭŜŎƝΣ ŘŜƭŜŎƝ ƳŀǎƪƻǾŀƴȇŎƘ ǘǊŀƴǎƭƻƪŀŎŜƳƛΣ ǳ ƴłŘƻǊǻ Ǉŀƪ ŘŜƭŜŎƝ ǘǳƳƻǊ-ǎǳǇǊŜǎƻǊƻǾȇŎƘ ƎŜƴǻ ŀ 

ŀƳǇƭƛŦƛƪŀŎƝ ǇǊƻǘƻƻƴƪƻƎŜƴǻΦ aǻȌŜƳŜ Ƨƛ ǘŀƪŞ ǇƻǳȌƝǘ Ǉǌƛ ƴŜǵǎǇŠŎƘǳ ƪƭŀǎƛŎƪŞ ŎȅǘƻƎŜƴŜǘƛƪȅ ŀ Ǿ ǇǊŜƴŀǘłƭƴƝ ŘƛŀƎƴƻǎǘƛŎŜ 

ƴŜōŀƭŀƴŎƻǾŀƴȇŎƘ ǇǌŜǎǘŀǾŜō όƛȊƻƭŀŎŜ 5b! ǾŜ ǾȊƻǊƪǳ ŎƘƻǊƛƻǾȇŎƘ ƪƭƪǻΣ ǇƭƻŘƻǾŞ ǾƻŘȅ ƴŜōƻ ŦŜǘłƭƴƝ ƪǊǾŜύΦ 

 

Wŀƪƻ ƪŀȌŘł ƳŜǘƻŘŀ ƛ ǘŀǘƻ Ƴł ǎǾŞ ǾȇƘƻŘȅ ŀ ƴŜǾȇƘƻŘȅΦ ±Ŝƭƪƻǳ ǇǌŜŘƴƻǎǘƝ ƧŜ ƳƻȌƴƻǎǘ ŀǇƭƛƪŀŎŜ ƴŀ ƴŜƪǳƭǘƛǾƻǾŀƴŞ ōǳƶƪȅ ŀ ǘƪłƴŠΣ 

ƴŜǾȅȌŀŘǳƧŜ ǇǌƝǘƻƳƴƻǎǘ ŘŠƭƝŎƝŎƘ ǎŜ ōǳƴŠƪΦ tǊƻǾłŘƝ ǎŜ Ȋ ƛȊƻƭƻǾŀƴŞ 5b! ŀ ǇǊƻ ǘǳǘƻ ƛȊƻƭŀŎƛ ƧŜ ŘƻǎǘŀőǳƧƝŎƝ ƛ ƳŀƭŞ ƳƴƻȌǎǘǾƝ ōǳƴŠƪΦ 

bŜǎǇƻǊƴȇƳ ƪƭŀŘŜƳ ƧŜ ǾȅǑŜǘǌŜƴƝ ŎŜƭŞƘƻ ƎŜƴƻƳǳ ƴŀƧŜŘƴƻǳ Ǉǌƛ ƧŜŘƴŞ ƘȅōǊƛŘƛȊŀŎƛΦ [ƛƳƛǘǳƧƝŎƝ ƧŜ ƳƻȌƴƻǎǘ ŘŜǘŜƪƻǾŀǘ ǇƻǳȊŜ 



ƴŜōŀƭŀƴŎƻǾŀƴŞ ȊƳŠƴȅ όŘŜƭŜŎŜ ŀ ŀƳǇƭƛŦƛƪŀŎŜύ ŀ ȊłǊƻǾŜƶ ȊƳŠƴȅ ƻ ǾŜƭƛƪƻǎǘƛ н-мл aō ŀ ǾŠǘǑƝΣ ŎƻȌ ƻŘǇƻǾƝŘł ƧŜŘƴƻǘƭƛǾȇƳ 

ǇƻŘǇǊǳƘǻƳ Ǿ ƪŀǊȅƻǘȅǇǳΦ 5ǊƻōƴŠƧǑƝ ȊƳŠƴȅ Ƨǎƻǳ ƴŜȊŀŎƘȅǘƛǘŜƭƴŞΦ 5ŀƭǑƝ ƴŜǾȇƘƻŘƻǳ ƧŜ ƴŜƳƻȌƴƻǎǘ ǇǊƻƪłȊŀǘ ƻŘŎƘȅƭƪǳ 

v ōǳƴŠőƴŞƳ ƪƭƻƴǳ ƳŜƴǑƝƳ ƴŜȌ рл҈Σ ǘȊƴΦ ƴŜƭȊŜ ǘŀƪǘƻ ǾȅǑŜǘǌƻǾŀǘ ƳƻȊŀƛŎƛȊƳǳǎΦ 

 

3. abhIh.!w9±b# CL{I 

½łƪƭŀŘŜƳ ǘŞǘƻ ƳŜǘƻŘȅ ƧŜ ǇƻǳȌƛǘƝ ƳŀƭƻǾŀŎƝŎƘ ǎƻƴŘ ƴŀ ǵǇƭƴƻǳ ǎŀŘǳ ŎƘǊƻƳƻǎƻƳǻ Ǿ ƳŜǘŀŦłȊƛΦ tƻƳƻŎƝ ƪƻƳōƛƴŀǘƻǊƛłƭƴƝƘƻ 

ȊƴŀőŜƴƝ ƧŜŘƴƻǘƭƛǾȇŎƘ ŎƘǊƻƳƻǎƻƳǻ ƭȊŜ ƴŀƧŜŘƴƻǳ ǾȅǑŜǘǌƛǘ ŎŜƭȇ ƎŜƴƻƳ ŀ ƻŘƘŀƭƛǘ ǘŀƪ ǾŠǘǑƛƴǳ ǎǘǊǳƪǘǳǊƴƝŎƘ ǇǌŜǎǘŀǾŜōΣ 

ōŀƭŀƴŎƻǾŀƴȇŎƘ ƛ ƴŜōŀƭŀƴŎƻǾŀƴȇŎƘΦ hŘ ǊΦ мффс ǾȅƧŀŘǌǳƧŜ ǇƻƧŜƳ M-FISH (multicolor FISH) ȊǇǻǎƻō ƻȊƴŀőŜƴƝ ŎŜƭŞƘƻ ƪŀǊȅƻǘȅǇǳ 

ǇƻƳƻŎƝ ƪƻƳōƛƴƻǾłƴƝ р ŦƭǳƻǊƻŎƘǊƻƳǻΦ  

 

¢ƝƳǘƻ ƪƻƳōƛƴŀǘƻǊƛłƭƴƝƳ ȊƴŀőŜƴƝƳ ƳǻȌŜƳŜ ȊƝǎƪŀǘ ом ǊǻȊƴȇŎƘ ƪƻƳōƛƴŀŎƝ όн
n
 ς мύΣ ŎƻȌ ƧŜ ǾƝŎ ƴŜȌ ŘƻǎǘŀǘŜƪ ǇǊƻ ōŀǊŜǾƴŞ 

ƻŘƭƛǑŜƴƝ нн ǇłǊǻ ŀǳǘƻǎƻƳǻ ŀ ǇƻƘƭŀǾƴƝŎƘ ŎƘǊƻƳƻǎƻƳǻΦ CƭǳƻǊŜǎŎŜƴőƴƝ ǎƛƎƴłƭȅ ƧŜŘƴƻǘƭƛǾȇŎƘ ŎƘǊƻƳƻǎƻƳǻ Ƨǎƻǳ ǎƴƝƳłƴȅ ǇǌŜǎ 

ǎǇŜŎƛłƭƴƝ ŦƛƭǘǊȅ ŀ ǾȇǎƭŜŘƴł ŀƴŀƭȇȊŀ ǾȅȌŀŘǳƧŜ ǇƻőƝǘŀőƻǾŞ ȊǇǊŀŎƻǾłƴƝΦ tƻőƝǘŀőƻǾȇ ǇǊƻƎǊŀƳ ƴŀƪƻƴŜŎ ǇǌƛǌŀŘƝ ƧŜŘƴƻǘƭƛǾȇƳ 

ŎƘǊƻƳƻǎƻƳƻǾȇƳ ǇłǊǻƳ ǘȊǾΦ pseudobarvyΣ ƪǘŜǊŞ ƴŜƻŘǇƻǾƝŘŀƧƝ ǎƪǳǘŜőƴŠ ōŀǊǾŠ ǎƛƎƴłƭǻΣ ŀƭŜ Ƨǎƻǳ ƭŞǇŜ ǊƻȊƭƛǑƛǘŜƭƴŞ ǇǊƻ ƭƛŘǎƪŞ 

oko.  

 

Wƛƴƻǳ Ǿŀƛŀƴǘƻǳ ȊƝǎƪłƴƝ αōŀǊŜǾƴȇŎƘέ ŎƘǊƻƳƻǎƻƳǻ ƧŜ ƳŜǘƻŘŀ ǎǇŜƪǘǊłƭƴƝƘƻ ƪŀǊȅƻǘȅǇƻǾłƴƝ ό{Y¸ύΣ ƪǘŜǊł ǇƻǳȌƝǾł ǇǊƻ ŘŜǘŜƪŎƛ 

ǎƛƎƴłƭǻ interferometr. bŜƧƴƻǾŠƧǑƝƳ αƘƛǘŜƳέ ǇƻǳȌƛǘƝ ƳǳƭǘƛŎƻƭƻǊ FISH je metoda ƳƴƻƘƻōŀǊŜǾƴŞƘƻ ǇǊǳƘƻǾłƴƝ Ƴ.!b5Φ 

±ȅǳȌƝǾł ƻǇŠǘ ǇǊƛƴŎƛǇǳ ƪƻƳōƛƴŀǘƻǊƛłƭƴƝƘƻ ȊƴŀőŜƴƝ ƧŜŘƴƻǘƭƛǾȇŎƘ őłǎǘƝ ŎƘǊƻƳƻǎƻƳǳ ȊƝǎƪŀƴȇŎƘ ƳƛƪǊƻƳŀƴƛǇǳƭŀőƴƝ ǘŜŎƘƴƛƪƻǳΦ 

±ȇǎƭŜŘƪŜƳ ƧŜ ǇǎŜǳŘƻǇǊǳƘƻǾŀƴȇ ŎƘǊƻƳƻǎƻƳΣ ƴŀ ƴŠƳȌ ƧŜ ƳƻȌƴŞ ǊŜƭŀǘƛǾƴŠ ǇǌŜǎƴŠ ǳǊőƛǘ ƪƻƴƪǊŞǘƴƝ ǎǘǊǳƪǘǳǊƴƝ ǇǌŜǎǘŀǾōȅ ƛ 

s ƳƝǎǘȅ ȊƭƻƳǻΦ 

 

33. Y!w¸h¢¸t 2[h±=Y!Σ a9¢h5¸ W9Ih ±¸~9¢y9bN 

 
{ŜǌŀȊŜƴȇ ǎƻǳōƻǊ ŎƘǊƻƳƻǎƻƳǻ ōǳƶƪȅ ǎŜ ƴŀȊȇǾł karyotyp ŀ ƧŜ ŘǊǳƘƻǾŠ ǎǇŜŎƛŦƛŎƪȇΦ YŀǊȅƻǘȅǇ őƭƻǾŠƪŀ ǎŜ ǎƪƭłŘł Ȋ нн ǇłǊǻ 

ŀǳǘƻǎƻƳǻ ŀ ƧŜŘƴƻƘƻ ǇłǊǳ ƘŜǘŜǊƻŎƘǊƻƳƻǎƻƳǻΣ ·· ǳ ȌŜƴȅ ŀ ·¸ ǳ ƳǳȌŜΦ /ƘǊƻƳƻǎƻƳȅ ǌŀŘƝƳŜ ŀ ƻȊƴŀőǳƧŜƳŜ ǇƻŘƭŜ ƧŜƧƛŎƘ 

ŘŞƭƪȅΣ ǇƻƭƻƘȅ ŎŜƴǘǊƻƳŜǊȅ ŀ ǎǇŜŎƛŦƛŎƪŞƘƻ ǇǊǳƘƻǾłƴƝΦ 

 

 bŜƧŘŜƭǑƝ ƧŜ ŎƘǊƻƳƻǎƻƳ м ŀ ƴŜƧƪǊŀǘǑƝ ннΦ tƻŘƭŜ ǳƭƻȌŜƴƝ ŎŜƴǘǊƻƳŜǊȅ ŘŠƭƝƳŜ ŎƘǊƻƳƻǎƻƳȅ őƭƻǾŠƪŀ ƴŀ ƳŜǘŀŎŜƴǘǊƛŎƪŞ 

όƳŜŘƛƻŎŜƴǘǊƛŎƪŞύΣ ǎǳōƳŜǘŀŎŜƴǘǊƛŎƪŞ a akrocentǊƛŎƪŞΦ ¢ŜƭƻŎŜƴǘǊƛŎƪŞ ŎƘǊƻƳƻǎƻƳȅ ǎŜ ǾȅǎƪȅǘǳƧƝ ƧŜƴ Ǿ ƪŀǊȅƻǘȅǇǳ ƧƛƴȇŎƘ ŘǊǳƘǻΦ 

Centromera ŘŠƭƝ ŎƘǊƻƳƻǎƻƳ ƴŀ ƪǊłǘƪł ŀ ŘƭƻǳƘł ǊŀƳŜƴŀΦ 

 

V ƪŀǊȅƻǘȅǇǳ őƭƻǾŠƪŀ ǊƻȊƭƛǑǳƧŜƳŜ 7 skupin ŎƘǊƻƳƻǎƻƳǻ !-G. 

¶ Skupina A Ƨǎƻǳ ƴŜƧŘŜƭǑƝ ŎƘǊƻƳƻǎƻƳȅ - chromosomy 1 a 3 jsou metacentricƪŞ ŀ ŎƘǊƻƳƻǎƻƳ н ƧŜ ǎǳōƳŜǘŀŎŜƴǘǊƛŎƪȇΦ 

¶ Skupina B (4-рύ Ƨǎƻǳ ŘƭƻǳƘŞ ǎǳōƳŜǘŀŎŜƴǘǊƛŎƪŞ ŎƘǊƻƳƻǎƻƳȅΦ 

¶ Skupina C (6-мнύ ƻōǎŀƘǳƧŜ ǎǘǌŜŘƴƝ ǎǳōƳŜǘŀŎŜƴǘǊƛŎƪŞ ŎƘǊƻƳƻǎƻƳȅ ŀ ǎǾƻǳ ǾŜƭƛƪƻǎǘƝ ŀ ǘǾŀǊŜƳ ǎŜƳ ǌŀŘƝƳŜ ƛ 

heterochromosom X. 

¶ Skupinu D (13-мрύ ǘǾƻǌƝ ǾŜƭƪŞ ŀƪǊƻŎŜƴǘǊƛŎƪŞ ŎƘǊƻƳƻǎƻƳȅΦ 

¶ Do skupiny E (16-муύ ǌŀŘƝƳŜ ƳŀƭŞ ǎǳōƳŜǘŀŎŜƴǘǊƛŎƪŞ ŀ skupina F (19-нлύ Ƨǎƻǳ ƳŀƭŞ ƳŜǘŀŎŜƴǘǊƛŎƪŞ ŎƘǊƻƳƻǎƻƳȅΦ 

¶ tƻǎƭŜŘƴƝ skupina G όнмΣннύ ƧŜ ǘǾƻǌŜƴŀ ƳŀƭȇƳƛ ŀƪǊƻŎŜƴǘǊƛŎƪȇƳƛ ŎƘǊƻƳƻǎƻƳȅΣ ǘǾŀǊŜƳ ŀ ǾŜƭƛƪƻǎǘƝ ƴłƭŜȌƝ ƛ 

chromosom Y. 

 

tǊǳƘƻǾłƴƝ ƧŜŘƴƻǘƭƛǾȇŎƘ ŎƘǊƻƳƻǎƻƳǻ ƧŜ ǇǊƻ ƪŀȌŘȇ ǇłǊ ǘȅǇƛŎƪŞΣ ŀ ǇǊƻǘƻ ƘƻŘƴƻŎŜƴƝ ǇǊǳƘǻ ǇŀǘǌƝ ƪŜ ǎǘŀƴŘŀǊŘƴƝƳǳ 

ŎƘǊƻƳƻǎƻƳłƭƴƝƳǳ ǾȅǑŜǘǌŜƴƝΦ  

 

K ǳǎƴŀŘƴŠƴƝ ǇƻǇƛǎǳ ŎȅǘƻƎŜƴŜǘƛŎƪȇŎƘ ƴłƭŜȊǻ ōȅƭ ǾȅǇǊŀŎƻǾłƴ ǎǘŀƴŘŀǊŘƛȊƻǾŀƴȇ ǎȅǎǘŞƳ nomenklaturyΣ ƪǘŜǊȇ ǳƳƻȌƶǳƧŜ 

ǇǌŜƘƭŜŘƴŠ ǾȅƧłŘǌƛǘ ƴŀƭŜȊŜƴŞ ƻŘŎƘylky od normy.  

 

tǊǾƴƝ ƪƻƴŦŜǊŜƴŎŜ ƻ ǎǘŀƴŘŀǊŘƛȊŀŎƛ ŎƘǊƻƳƻǎƻƳǻ Ǿ ƪŀǊȅƻǘȅǇǳ őƭƻǾŠƪŀ ǎŜ ǳǎƪǳǘŜőƴƛƭŀ Ǿ Denveru v roce 1960. V roce 1971 byla 

ǳȊƴłƴŀ tŀǌƝȌǎƪł ƴƻƳŜƴƪƭŀǘǳǊŀ ǇǊƻ ǌŀȊŜƴƝ ƭƛŘǎƪȇŎƘ ŎƘǊƻƳƻǎƻƳǻΣ ǇƻȊŘŠƧƛ ŘƻǇƭƴŠƴł ƳŜȊƛƴłǊƻŘƴƝƳ ǎȅǎǘŞƳŜƳ ǇǊƻ ƭƛŘǎƪƻǳ 

cytogenetickou nomenklaturu.  

 

tƻǎƭŜŘƴƝ ǎŜǘƪłƴƝ ƳŜȊƛƴłǊƻŘƴƝ ƪƻƳƛǎŜ ǇǊƻōŠƘƭƻ Ǿ roce 2004 a byla zde ustanovena v ǎƻǳőŀǎƴƻǎǘƛ Ǉƭŀǘƴł ǾŜǊȊŜ όL{/b нллр ς 

LƴǘŜǊƴŀǘƛƻƴŀƭ {ȅǎǘŜƳ ŦƻǊ IǳƳŀƴ /ȅǘƻƎŜƴŜǘƛŎ bƻƳŜƴŎƭŀǘǳǊŜύΦ bƻƳŜƴƪƭŀǘǳǊŀ ŘŜŦƛƴǳƧŜ ƴƻǊƳłƭƴƝ ǎŀŘǳ ŎƘǊƻƳƻǎƻƳǻ ŀ ƧŜƧƝ 



ƻŘŎƘȅƭƪȅΦ WŜ ǎǘŀƴŘŀǊŘƛȊƻǾłƴ ǾȊƻǊ ǇǊƻǳȌƪǻ ƴŀ ƪŀȌŘŞƳ ŎƘǊƻƳƻǎƻƳǳ ŀ Ƨǎƻǳ ȊŀǾŜŘŜƴȅ ǎȅƳōƻƭȅ ǇǊƻ ƴǳƳŜǊƛŎƪŞ ŀ ǎǘǊǳƪǘǳǊłƭƴƝ 

aberace. V ƴƻǾŞ ǾŜǊȊƛ Ƨǎƻǳ ƛ ǇǊŀǾƛŘƭŀ ǇǊƻ ȊłǇƛǎ ȊƳŠƴ ȊƧƛǑǘŠƴȇŎƘ ƳŜǘƻŘŀƳƛ ƳƻƭŜƪǳƭłǊƴƝ ŎȅǘƻƎŜƴŜǘƛƪȅ όCL{IΣ /DI ŀǘŘΦύΦ 

V ȊłȊƴŀƳŜŎƘ ƴłƭŜȊǻ ǾȌŘȅ ǳǾłŘƝƳŜ ǇƻőŜǘ ŎƘǊƻƳƻǎƻƳǻΣ ƘŜǘŜǊƻŎƘǊƻƳƻǎƻƳłƭƴƝ ǾȇōŀǾǳ ŀ ǇǌƝǇŀŘƴŠ ȊƧƛǑǘŠƴŞ ƻŘŎƘȅƭƪȅΦ  

 

aŜȊƛƴłǊƻŘƴƝ ŎȅǘƻƎŜƴŜǘƛŎƪł ƴƻƳŜƴƪƭŀǘǳǊŀ L{/b ς 2005 (symboly a zkratky) 

Zkratka ±ȇȊƴŀƳ tǌƝƪƭŀŘ όǇƻǇƛǎύ 

p ƪǊłǘƪŞ ǊŀƳŜƴƻ ŎƘǊƻƳƻǎƻƳǳ  

q ŘƭƻǳƘŞ ǊŀƳŜƴƻ ŎƘǊƻƳƻǎƻƳǳ  

mat ƳŀǘŜǊƴłƭƴƝ όƳŀǘŜǌǎƪŞƘƻ ǇǻǾƻŘǳύ  

pat ǇŀǘŜǊƴłƭƴƝ όƻǘŎƻǾǎƪŞƘƻ ǇǻǾƻŘǳύ  

+ (-) ƴŀŘǇƻőŜǘƴȇ όŎƘȅōŠƧƝŎƝύ ŎƘΦ 47,XX, +21 

/  mozaika 45,X/46,XX 

del delece 46,XY,del(5)(p?); 46,X,del(X)(q?) 

der ŘŜǊƛǾƻǾŀƴȇ όƻŘǾƻȊŜƴȇύ ŎƘΦ 
46,XY,der(4)t(4;12)mat ς ŀōƴƻǊƳłƭƴƝ ŎƘǊƻƳƻǎƻƳ п ς 
ƻŘǾƻȊŜƴȇ ƻŘ ǊŜŎƛǇǊƻƪŞ ǘǊŀƴǎƭƻƪŀŎŜ ǳ Ƴŀǘƪȅ 

 

Zkratka ±ȇȊƴŀƳ tǌƝƪƭŀŘ όǇƻǇƛǎύ 

t ǊŜŎƛǇǊƻƪł ǘǊŀƴǎƭƻƪŀŎŜ 46,XY,t(2;8)(p?;q?) 

rob, der Robertsonova translokace 
45,XX,rob(14;21) ς ƴƻǎƛǘŜƭƪŀ ōŀƭŀƴŎƻǾŀƴŞ ǘǊŀƴǎƭƻƪŀŎŜ 

46,XY,der(21;21),+21 ς ƴƻǎƛǘŜƭ ƴŜōŀƭŀƴŎƻǾŀƴŞ translokace, 
5ƻǿƴǻǾ ǎȅƴŘǊƻƳ 

inv inverse 46,XY,inv(9)(p12q13) 

mar marker chromosom 47,XY,+mar 

r ring chromosom 46,XY,r(18) 

i isochromosom 46,XY,i(22) 

 

½łǇƛǎ ƴƻǊƳłƭƴƝƘƻ ƪŀǊȅƻǘȅǇǳ ƳǳȌŜ ƧŜ псΣ·¸ ŀ ȌŜƴȅ псΣ··Φ 

 
a9¢h5¸ ±¸~9¢y9bN Y!w¸h¢¸t¦ 

ǾƛȊ ƻǘłȊƪŀ őΦом 

 

34. ODCHYLKY V th2¢¦ /Iwhah{ha®Σ tyN2Lb¸ ! Y[LbL/Y; twhW9±¸ ¦ 2[h±=Y! 

 
b¦a9wL/Y; /Iwhah{ha#[bN !.9w!/9 

/ƘǊƻƳƻǎƻƳłƭƴƝ ŀōƴƻǊƳŀƭƛǘȅ ƳǻȌŜƳŜ ǊƻȊŘŠƭƛǘ Řƻ ŘǾƻǳ ȊłƪƭŀŘƴƝŎƘ ǎƪǳǇƛƴ ς ƴǳƳŜǊƛŎƪŞ a ǎǘǊǳƪǘǳǊƴƝΦ 

V ƻōƻǳ ǎƪǳǇƛƴłŎƘ ǇǌƝǎƭǳǑƴŞ ȊƳŠƴȅ ǇƻǎǘƛƘǳƧƝ ōǳř autosomy nebo ǇƻƘƭŀǾƴƝ ŎƘǊƻƳƻǎƻƳȅΦ ¢ǌŜǘƝ ǎŀƳƻǎǘŀǘƴƻǳ ǎƪǳǇƛƴǳ 

ǇǌŜŘǎǘŀǾǳƧƝ ƴłƭŜȊȅ ƻŘƭƛǑƴŞ ŎƘǊƻƳƻǎƻƳłƭƴƝ ǾȇōŀǾȅ ǾŜ ŘǾƻǳ ƴŜōƻ ǾƝŎŜ ōǳƴŠőƴȇŎƘ ƭƛƴƛƝŎƘ ς tzv. mixoploidie (mozaicizmus, 

ŎƘƛƳŞǊƛȊƳǳǎύΦ 

 

 



½łƪƭŀŘƴƝ ǊƻȊŘŠƭŜƴƝ ŎƘǊƻƳƻǎƻƳłƭƴƝŎƘ ŀōŜǊŀŎƝ 

bǳƳŜǊƛŎƪŞ 

aneuploidie 
monosomie 

trisomie 

polyploidie 
triploidie 

tetraploidie 

{ǘǊǳƪǘǳǊłƭƴƝ 

ōŀƭŀƴŎƻǾŀƴŞ 

translokace 

inverze 

inserce 

ƴŜōŀƭŀƴŎƻǾŀƴŞ 

delece 

duplikace 

isochromosom 

ring chromosom 

aƻȊŀƛŎƛȊƳǳǎΣ ŎƘƛƳŞǊƛȊƳǳǎ 

 

bǳƳŜǊƛŎƪŞ ŀōŜǊŀŎŜ ǾȊƴƛƪŀƧƝ ōŠƘŜƳ ƳŜƛƽȊȅ ƴŜōƻ ƳƛǘƽȊȅ ƴŜǊƻǾƴƻƳŠǊƴȇƳ ǊƻȊŘŠƭŜƴƝƳ ŎƘǊƻƳŀǘƛŘ nebo ŎƘǊƻƳƻǎƻƳǻ do 

ŘŎŜǌƛƴȇŎƘ ōǳƴŠƪΦ ¢Ŝƴǘƻ ǘȅǇ ȊƳŠƴ ƻȊƴŀőǳƧŜƳŜ Ƨŀƪƻ ƎŜƴƻƳƻǾŞ ƳǳǘŀŎŜΦ wƻȊƭƛǑǳƧŜƳŜ ȊƳŠƴȅ Ǿ Ǉƻőǘǳ ƧŜŘƴƻǘƭƛǾȇŎƘ 

ŎƘǊƻƳƻǎƻƳǻ Ǿ ǎŀŘŠ ς aneuploidieΣ ƴŜōƻ ȊƳŠƴȅ Ǉƻőǘǳ ŎŜƭȇŎƘ ƘŀǇƭƻƛŘƴƝŎƘ ǎŀŘ ŎƘǊƻƳƻǎƻƳǻ ς polyploidie. όbƻǊƳłƭƴƝ 

ŎƘǊƻƳƻǎƻƳłƭƴƝ ǾȇōŀǾǳ ōǳƴŠƪ ƴŀȊȇǾłƳŜ ŜǳǇƭƻƛŘƴƝΣ ǊŜǎǇΦ ŘƛǇƭƻƛŘƴƝΦύ 

 

ANEUPLOIDIE 

½ǘǊłǘŀ ƧŜŘƴƻƘƻ ŎƘǊƻƳƻǎƻƳǳ Ǿ ƎŜƴƻƳǳ ōǳƶƪȅ ȊǇǻǎƻōǳƧŜ monosomiiΣ ǇǌŜōȇǾłƴƝ ƧŜŘƴƻƘƻ őƝ ǾƝŎŜ ŎƘǊƻƳƻǎƻƳǻ trisomii, ev. 

tetrasomii. bŜƧőŀǎǘŠƧǑƝ ǇǌƝőƛƴƻǳ ǾȊƴƛƪǳ ŀƴŜǳǇƭƻƛŘƛƝ ǳ őƭƻǾŠƪŀ ƧŜ nondisjunkce, ǘƧΦ ǇƻǊǳŎƘŀ ƻŘŘŠƭŜƴƝ ƘƻƳƻƭƻƎƴƝŎƘ 

ŎƘǊƻƳƻǎƻƳǻ Ǿ LΦ ȊǊŀŎƝƳ ŘŠƭŜƴƝ ƴŜōƻ ǎŜǎǘŜǊǎƪȇŎƘ ŎƘǊƻƳŀǘƛŘ Ǿ LLΦ ȊǊŀŎƝƳ ŘŠƭŜƴƝΦ Nondisjunkce v ƳŜƛƽȊŜ L ǾŜŘŜ ƪŜ ǾȊƴƛƪǳ 

ŘƛǎƻƳƛŎƪȇŎƘ ƎŀƳŜǘ ƻōǎŀƘǳƧƝŎƝŎƘ ŎŜƭȇ ǇłǊ ƘƻƳƻƭƻƎƴƝŎƘ ŎƘǊƻƳƻǎƻƳǻΣ ƻǇǊƻǘƛ ǘƻƳǳ ŎƘȅōŀ Ǿ ƳŜƛƽȊŜ LL ȊǇǻǎƻōǳƧŜ ǘǾƻǊōǳ ƎŀƳŜǘ 

ƴŜǎƻǳŎƝŎƘ ŘǾŠ ǎǘŜƧƴŞ ƪƻǇƛŜ ƧŜŘƴƻƘƻ ŎƘǊƻƳƻǎƻƳǳΦ Wŀƪƻ ŘƻǇƭƴŠƪ Ǉǌƛ ƴƻƴŘƛǎƧǳƴƪŎƛ Ǿ ƻōƻǳ ŦłȊƝŎƘ ȊǊŀŎƝƘƻ ŘŠƭŜƴƝ ǾȊƴƛƪŀƧƝ ƛ 

gamety ƴǳƭƭƛǎƻƳƛŎƪŞΣ ƪǘŜǊŞ ƴŜƻōǎŀƘǳƧƝ ȌłŘƴƻǳ ƪƻǇƛƛ ŎƘǊƻƳƻǎƻƳǳ ǇǌƝǎƭǳǑƴŞƘƻ ǇłǊǳΦ aƻƴƻǎƻƳƛŜ ƳƻƘƻǳ ōȇǘ ȊǇǻǎƻōŜƴȅ 

ǘŀƪŞ ȊǘǊłǘƻǳ ŎƘǊƻƳƻǎƻƳǳ Ǉǌƛ ǇƻƘȅōǳ ƪ Ǉƽƭǳ ōǳƶƪȅ ōŠƘŜƳ ŀƴŀŦłȊŜΦ tƻŘƭŜ ǾȇǎƭŜŘƪǻ ǎǘǳŘƛƝ ǎ ǾȅǳȌƛǘƝƳ 5b! ƳŀǊƪŜǊǻ нκо 

ŀƴŜǳǇƭƻƛŘƛƝ ǳ ǇƭƻŘǻ ƴŜōƻ ƴƻǾƻǊƻȊŜƴŎǻ ƳŀƧƝ ƳŀǘŜǊƴłƭƴƝ ǇǻǾƻŘΣ Ȋ ǘƻƘƻ ƻǇŠǘ нκо ǾȊƴƛƪŀƧƝ ŎƘȅōƻǳ Ǿ I. meiotƛŎƪŞƳ ŘŠƭŜƴƝΦ 

K ƴƻƴŘƛǎƧǳƴƪŎƛ ƳǻȌŜ ŘƻƧƝǘ ƛ Ǿ ƳƛǘƽȊŜ ōŠƘŜƳ őŀǎƴŞƘƻ ǾȇǾƻƧŜ ȊłǊƻŘƪǳΦ 5ǻǎƭŜŘƪŜƳ ǘŀƪƻǾŞ ŎƘȅōȅ ƧŜ ȊŀǎǘƻǳǇŜƴƝ ŘǾƻǳ ƴŜōƻ ǾƝŎŜ 

ōǳƴŠőƴȇŎƘ ƭƛƴƛƝ ǎ ǊǻȊƴȇƳ ǇƻőǘŜƳ ŎƘǊƻƳƻǎƻƳǻΣ ǘȊǾΦ mozaicizmus. wƛȊƛƪƻ ǇƻǎǘƛȌŜƴƝ ǇƭƻŘǳ ǘǊƛǎƻƳƛƝ ǎǘƻǳǇł ǎ ǾŠƪŜƳ ƳŀǘƪȅΦ 

 

Podobnł ǎƻǳǾƛǎƭƻǎǘ ōȅƭŀ ȊŀȊƴŀƳŜƴłƴŀ ƛ ǳ ǘǊƛǎƻƳƛŜ 18. a 13. chromosomu. ±ȊǘŀƘ ƳŜȊƛ ǾȊƴƛƪŜƳ ŀƴŜǳǇƭƻƛŘƛƝ ŀ ǾŠƪŜƳ ƻǘŎŜ 

ǇǊƻƪłȊłƴ ƴŜōȅƭΦ tǌƝőƛƴŀ ǘƻƘƻǘƻ ǊƻȊŘƝƭǳ ƧŜ ǇǊŀǾŘŠǇƻŘƻōƴŠ Ǿ ƻŘƭƛǑƴŞƳ őŀǎƻǾŞƳ ǇǊǻōŠƘǳ ƎŀƳŜǘƻƎŜƴŜȊŜ ǳ ƳǳȌŜ ŀ ǳ ȌŜƴȅΦ 

tǊƻŦłȊŜ LΦ ȊǊŀŎƝƘƻ ŘŠƭŜƴƝ ǾŀƧƝőŜƪ ȊŀőƝƴł ƧƛȌ Ǿ мнΦ ǘȇŘƴǳ ŦŜǘłƭƴƝƘƻ ǾȇǾƻƧŜ ŘŠǾőłǘŜƪΦ ± ǇǊǻōŠƘǳ ŘŜǎƝǘŜƪ ƭŜǘ ŜȄƛǎǘŜƴŎŜ ƻƻŎȅǘǳ ǎŜ 

ƳƻƘƻǳ ǳǇƭŀǘƴƛǘ ǊǻȊƴŞ ƳǳǘŀƎŜƴƴƝ ǾƭƛǾȅ όȊłǌŜƴƝΣ ŎƘŜƳƛŎƪŞ ƭłǘƪȅΣ ǾƛǊȅύ ƛ ǾƭƛǾ ƘƻǊƳƻƴłƭƴƝŎƘ ǇƻǊǳŎƘ ǊŜƎǳƭŀŎŜ ƻƻƎŜƴŜȊŜΦ tǊƻǘƛ 

ǘƻƳǳ ȊǊłƴƝ ǎǇŜǊƳƛƝ ǘǊǾł ƧŜƴ тн ŘƴǻΦ tǌƝőƛƴŀ ǾȊƴƛƪǳ ƴƻƴŘƛǎƧǳƴƪŎŜ ƧŜ ŘƻǎǳŘ ƴŜȊƴłƳłΦ 

 

hǇŀƪƻǾłƴƝ Ǿȇǎƪȅǘǳ ǘǊƛǎƻƳƛŜ Ǿ ƴŠƪǘŜǊȇŎƘ ǊƻŘƛƴłŎƘΣ ŀǙ ǳȌ ǎŜ ƧŜŘƴł ƻ homotrisomii όƻǇŀƪƻǾłƴƝ ǘǊƛǎƻƳƛŜ ǘŞƘƻȌ ŎƘǊƻƳƻǎƻƳǳύ 

nebo heterotrisomiiΣ ǾǑŀƪ ǇƻŘǇƻǊǳƧŜ ŘƻƳƴŠƴƪȅΣ ȌŜ ǎŜ ȊŘŜ ǳǇƭŀǘƶǳƧƝ ƛ ŘŀƭǑƝ ǾƭƛǾȅΣ ǇǊŀǾŘŠǇƻŘƻōƴŠ ƻǇŠǘ ƳŀǘŜǊƴłƭƴƝΦ 

DƻƴŀŘłƭƴƝ ƳƻȊŀƛŎƛȊƳǳǎ ƳǻȌŜ ǾȅǎǾŠǘƭƛǘ ƧŜƴ ƴŠƪǘŜǊŞ ƻƧŜŘƛƴŠƭŞ ǇǌƝǇŀŘȅ ƘƻƳƻǘǊƛǎƻƳƛŜΣ ƻǎǘŀǘƴƝ Ƨǎƻǳ ǇǌŜŘƳŠǘŜƳ ƛƴǘŜƴȊƛǾƴƝƘƻ 

ǎǘǳŘƛŀΦ tƻŘƭŜ ƴƻǾŠƧǑƝŎƘ ǾȇȊƪǳƳǻ ǎŜ ǳƪŀȊǳƧŜΣ ȌŜ ŎƘǊƻƳƻǎƻƳȅΣ ǳ ƪǘŜǊȇŎƘ ƴŜŘƻǑƭƻ Ǿ ǇǊƻŦłȊƛ LΦ ƳŜƛƻǘƛŎƪŞƘƻ ŘŠƭŜƴƝ 

k rekombiƴŀŎƛΣ Ƨǎƻǳ ƴłŎƘȅƭƴŠƧǑƝ ƪ ǎǇƻƴǘłƴƴƝ ƴƻƴŘƛǎƧǳƴƪŎƛΦ /ƘƛŀǎƳŀǘŀ ǾȊƴƛƪŀƧƝŎƝ Ǿ souvislosti s ǊŜƪƻƳōƛƴŀŎƝ όŎǊƻǎǎƛƴƎ-overem) 

ǳŘǊȌǳƧƝ ƘƻƳƻƭƻƎƴƝ ŎƘǊƻƳƻǎƻƳȅ ǳ ǎŜōŜ ŀȌ Řƻ ƧŜƧƛŎƘ ǊƻȊŎƘƻŘǳ Ǿ ŘƛŀƪƛƴŜȊƛΦ tǌƛ ǎŜƭƘłƴƝ ǘǾƻǊōȅ ŎƘƛŀǎƳŀǘ ƳǻȌŜ ŘƻŎƘłȊŜǘ 

k ǇǌŜŘőŀǎƴŞƳǳ ƻŘŘŠƭŜƴƝ ŎƘǊƻƳƻǎƻƳǻ ŀ ƪ jejich ƴŜǇǊŀǾƛŘŜƭƴŞ ǎŜƎǊŜƎŀŎƛ Řƻ ŘŎŜǌƛƴƴȇŎƘ ōǳƴŠƪΦ 

 

.ŠƘŜƳ ƻƻƎŜƴŜȊŜ ǇǊƻōƝƘł ǇǊƻŎŜǎ ǊŜƪƻƳōƛƴŀŎŜ Ǿ ǇǊŜƴŀǘłƭƴƝƳ ƻōŘƻōƝΣ ȊŀǘƝƳŎƻ ƪ ƴƻƴŘƛǎƧǳƴƪŎƛ ŘƻŎƘłȊƝ ƪŘȅƪƻƭƛ Ǿ ŘƻōŠ 

ǇǌƛōƭƛȌƴŠ od 15 do 50 let όƻōŘƻōƝ ǇƭƴŞ ƻǾŀǊƛłƭƴƝ ŀƪǘƛǾƛǘȅύΦ ¢ŀǘƻ ȊƧƛǑǘŠƴƝ ǎƳŠǌǳƧƝ ƪ ǇǌŜŘǇƻƪƭŀŘǳΣ ȌŜ ƴƻƴŘƛǎƧǳƴƪŎŜ ƳǻȌŜ ōȇǘ 

ǾȅǾƻƭłƴŀ ƘƴŜŘ ŘǾŠƳŀ ŦŀƪǘƻǊȅΦ tǊǾƴƝƳ ƧŜ ŎƘȅōŠƴƝ ǊŜƪƻƳōƛƴŀŎŜ ƳŜȊƛ ƘƻƳƻƭƻƎƴƝƳƛ ŎƘǊƻƳƻǎƻƳȅ ǾŜ ŦŜǘłƭƴƝŎƘ ƻǾŀǊƛƝŎƘ ŀ 

ŘǊǳƘȇƳ ǇǊŀǾŘŠǇƻŘƻōƴł ǇƻǊǳŎƘŀ ǘǾƻǊōȅ ŀ ŦǳƴƪŎŜ ŘŠƭƝŎƝƘƻ ǾǌŜǘŞƴƪŀ ōŠƘŜƳ ŘƻȊǊłǾłƴƝ ŦƻƭƛƪǳƭǻΦ 5ŀƭǑƝ ƳƻȌƴƻǳ ŀƭǘŜrnativou je 

ƘȅǇƻǘŞȊŀ ƻǇƻȌŘŠƴŞƘƻ ƻǇƭƻȊŜƴƝ όŘŜƭŀȅŜŘ ŦŜǊǘƛƭƛȊŀǘƛƻƴύΦ 

 

¦ ƴŠƪǘŜǊȇŎƘ ȊǾƝǌŀǘ όƻōƻƧȌƛǾŜƭƴƝŎƛΣ ƳȅǑƛΣ ǇƻǘƪŀƴƛΣ ƪǊłƭƝŎƛΣΦΦΦύ ōȅƭƻ ǇǊƻƪłȊłƴƻΣ ȌŜ ǇǊƻŘƭƻǳȌŜƴƝ Řƻōȅ ƳŜȊƛ ƻǾǳƭŀŎƝ ŀ ƻǇƭƻȊŜƴƝƳ 

ǾŀƧƝőƪŀ ǾŜŘŜ ƪ őŀǎǘŠƧǑƝƳǳ Ǿȇǎƪȅǘǳ ŀƴŜǳǇƭƻƛŘƛƝ ŀ ǇƻƭȅǇƭƻƛŘƛƝΦ bŠƪǘŜǌƝ ǾŠŘŎƛ ǇƻǾŀȌǳƧƝ ŦŜǊǘƛƭƛȊŀŎƛ Ǉƻ ǾƝŎŜ ƴŜȌ пу ƘƻŘƛƴłŎƘ Ǉƻ 

ƻǾǳƭŀŎƛ Ȋŀ ǇǌƝőƛƴǳ ŀƴŜǳǇƭƻƛŘƛƝ ƛ ǳ őƭƻǾŠƪŀΦ {ƻǳǾƛǎƭƻǎǘ ǎ ǾŠƪŜƳ Ƴŀǘƪȅ ƭȊŜ ǇƻȊƻǊƻǾŀǘ ƛ Ǿ ǘƻƳǘƻ ǇǌƝǇŀŘŠΦ {ŜȄǳłƭƴƝ ŀƪǘƛǾƛǘŀ ȌŜƴ Ƴł 



s ǊƻǎǘƻǳŎƝƳ ǾŠƪŜƳ Ǿ ǇǊǻƳŠǊǳ ƪƭŜǎŀƧƝŎƝ ǘŜƴŘŜƴŎƛΣ ŀ ǇǊƻǘƻ ƧŜ ǇǊŀǾŘŠǇƻŘƻōƴƻǎǘ ƻǇƻȌŘŠƴŞƘƻ ƻǇƭƻȊŜƴƝ ǳ ǎǘŀǊǑƝŎƘ ȌŜƴ ƳƴƻƘŜƳ 

ǾȅǑǑƝΦ 

 

¢ŀǘƻ ǘŜƻǊƛŜ Ƴł ǾǑŀƪ ŘƻǎǳŘ ŎŜƭƻǳ ǌŀŘǳ ƻŘǇǻǊŎǻΦ bŠƪǘŜǌƝ Ȋ ƴƛŎƘ ǇǌŜŘǇƻƪƭłŘŀƧƝ ǎǇƝǑŜ ǾƭƛǾ ǎǘłǊƴǳǘƝ ǎǇŜǊƳƛƝ Ǉǌƛ ƴƛȌǑƝ ŦǊŜƪǾŜƴŎƛ 

ǇƻƘƭŀǾƴƝŎƘ ǎǘȅƪǻΦ WŜƧƛŎƘ ƘȅǇƻǘŞȊǳ ǇƻŘǇƻǊǳƧƝ ƛ ǾȇǎƭŜŘƪȅ ǎǘǳŘƛƝ ǳ ȊǾƝǌŜŎƝŎƘ ƳƻŘŜƭǻ ŀ ƴłƭŜȊȅ ǇŀǘŜǊƴłƭƴƝƘƻ ǇǻǾƻŘǳ 5ƻǿƴƻǾŀ 

ǎȅƴŘǊƻƳǳ όŀǎƛ ǾŜ нл҈ ǇǌƝǇŀŘǻύΦ 

 

{¸b5wha¸ th5aNb=b; !b9¦t[hL5LN !¦¢h{ha® 

ǾƛȊ ƻǘłȊƪŀ őΦ оу 

{¸b5wha¸ th5aNb=b; !b9¦t[hL5LN Dhbh{ha® 

ǾƛȊ ƻǘłȊƪŀ őΦ оф 

 

POLYPLOIDIE 

1. Triploidie 

¢ǊƛǇƭƻƛŘƴƝ ŎƘǊƻƳƻǎƻƳłƭƴƝ ǾȇōŀǾŀ ƧŜ ǳ őƭƻǾŠƪŀ ƴŀƭŞȊłƴŀ ǇƻƳŠǊƴŠ őŀǎǘƻ Ǿ ōǳƶƪłŎƘ ǾȅƪǳƭǘƛǾƻǾŀƴȇŎƘ Ȋ őŀǎƴŠ ǇƻǘǊŀŎŜƴȇŎƘ 

ǇƭƻŘǻΦ WŜ ǇƻǇǎłƴƻ ƛ ƴŠƪƻƭƛƪ ȌƛǾŠ ƴŀǊƻȊŜƴȇŎƘ ŘŠǘƝ ǎ ƴƝȊƪƻǳ ǇƻǊƻŘƴƝ ƘƳƻǘƴƻǎǘƝ ŀ ƳƴƻƘƻőŜǘƴȇƳƛ ǾȇǾƻƧƻǾȇƳƛ ǾŀŘŀƳƛΦ ±Ŝ ǾǑŜŎƘ 

ǇǌƝǇŀŘŜŎƘ ŘƻǑƭƻ ƪ ǵƳǊǘƝ ōǊȊȅ Ǉƻ ƴŀǊƻȊŜƴƝΦ WŜŘƛƴŎƛ ǎ ǘǊƛǇƭƻƛŘƴƝ ōǳƴŠőƴƻǳ ƭƛƴƛƝ Ǿ ƳƻȊŀƛŎŜ ǇǌŜȌƝǾŀƧƝ ŘŞƭŜΣ ǾŜ ŦŜƴƻǘȅǇǳ ǇǌŜǾŀȌǳƧŜ 

ƳŜƴǘłƭƴƝ ǊŜǘŀǊŘŀŎŜ ŀ ƴŜǎǇŜŎƛŦƛŎƪŞ ǾȇǾƻƧƻǾŞ ǾŀŘȅΦ ¢ǊƛǇƭƻƛŘƛŜ ƳǻȌŜ ǾȊƴƛƪƴƻǳǘ ǇƻǊǳŎƘƻǳ LΦ ƛ LLΦ ȊǊŀŎƝƘƻ ŘŠƭŜƴƝ ǾŀƧƝőƪŀ όǇǌΦ 

ȊŀŎƘƻǾłƴƝ ǇƻƭłǊƴƝƘƻ ǘŠƭƝǎƪŀύ ƴŜōƻ ǎǇŜǊƳƛŜ όǇǊƻŘǳƪŎŜ ŘƛǇƭƻƛŘƴƝŎƘ ƎŀƳŜǘύΦ 5ŀƭǑƝ ŀ ƴŜƧőŀǎǘŠƧǑƝ ƳƻȌƴƻǎǘƝ ƧŜ ƻǇƭƻȊŜƴƝ ǾŀƧƝőƪŀ 

ŘǾŠƳŀ ǎǇŜǊƳƛŜƳƛΣ tzv. dispermie.  

 

CŜƴƻǘȅǇƻǾȇ ǇǊƻƧŜǾ ȊłǾƛǎƝ ƴŀ ǇǻǾƻŘǳ ƴŀŘǇƻőŜǘƴŞ ǎŀŘȅ ŎƘǊƻƳƻǎƻƳǻΦ tƻƪǳŘ ǾȅǾƝƧŜƧƝŎƝ ǎŜ ȊłǊƻŘŜƪ ƻōǎŀƘǳƧŜ ƴŀǾƝŎ ƳŀǘŜǌǎƪƻǳ 

ǎŀŘǳ ŎƘǊƻƳƻǎƻƳǻΣ ǇƭŀŎŜƴǘŀ ōȇǾł ƻōǾȅƪƭŜ ƳŀƭłΣ Ǌǻǎǘ ŀ ǾȇǾƻƧ ǇƭƻŘǳ ǇƻǎǘƛȌŜƴ ŀ ǘŠƘƻǘŜƴǎǘǾƝ ƪƻƴőƝ őŀǎƴȇƳ ǎǇƻƴǘłƴƴƝƳ 

potratem. Je-ƭƛ ŀƭŜ ƴŀŘǇƻőŜǘƴł ǎŀŘŀ ŎƘǊƻƳƻǎƻƳǻ ǇŀǘŜǊƴłƭƴƝƘƻ ǇǻǾƻŘǳΣ ŘƻŎƘłȊƝ ƴŀƻǇŀƪ ƪ ƴŀŘƳŠǊƴŞƳǳ Ǌǻǎǘǳ ǘǊƻŦƻōƭŀǎǘǳ ŀ 

ŎƘŀǊŀƪǘŜǊƛǎǘƛŎƪȇƳ ȊƳŠƴłƳ ǇƭŀŎŜƴǘȅ ǎ ǘǾƻǊōƻǳ Ŏȅǎǘ όǇŀǊŎƛłƭƴƝ ƘȅŘŀǘƛŦƻǊƳƴƝ ƳƻƭŀύΦ bŀ Ǉƻőłǘƪǳ ƎǊŀǾƛŘƛǘȅ ƴŠƪŘȅ ŘƻŎƘłȊƝ ƪŜ 

ȊǾǊƘƴǳǘƝ ǾȇǾƻƧŜ ǇƭŀŎŜƴǘȅ ŀ ƪŜ ǾȊƴƛƪǳ ŀōƴƻǊƳłƭƴƝƘƻ ƘǊƻȊƴƻǾƛǘŞƘƻ ǵǘǾŀǊǳ ȊǾŀƴŞƘƻ ƘȅŘŀǘƛŦƻǊƳƴƝ Ƴƻƭŀ (mola hydatidosa, 

ȊłǎƴŠǙ ƘǊƻȊƴƻǾłύΦ 

 

wƻȊƭƛǑǳƧŜƳŜ Ƴƻƭǳ ǇŀǊŎƛłƭƴƝ ŀ ƪƻƳǇƭŜǘƴƝΦ 

¶ tŀǊŎƛłƭƴƝ Ƴƻƭŀ - ǾȊƴƛƪł ŎȅǎǘƛŎƪƻǳ ǇǌŜƳŠƴƻǳ ǘǊƻŦƻōƭŀǎǘǳ ƴŀ őłǎǘƛ ƻōǾƻŘǳ ǇƭƻŘƻǾŞƘƻ ǾŜƧŎŜΦ tƭƻŘ ƧŜ ǊƻǎǘƻǳŎƝ 

ǇƭŀŎŜƴǘƻǳ ǳǘƭŀőƻǾłƴ ŀ ȊŀƻǎǘłǾł ǾŜ ǾȇǾƻƧƛΦ /ȅǘƻƎŜƴŜǘƛŎƪȇƳ ǾȅǑŜǘǌŜƴƝƳ ƴŀŎƘłȊƝƳŜ ǘǊƛǇƭƻƛŘƛƛ сфΣ··· ƴŜōƻ сфΣ··¸ ŀ 

ƴŀŘǇƻőŜǘƴł ǎŀŘŀ ƧŜ ǇǻǾƻŘŜƳ ƻŘ ƻǘŎŜΦ 

¶ YƻƳǇƭŜǘƴƝ Ƴƻƭŀ  - ǇǊƻǘƛ ǘƻƳǳ ǾȊƴƛƪł ǇǌŜƳŠƴƻǳ ŎŜƭŞ ǇƭŀŎŜƴǘȅΣ ǇƭƻŘ ƴŜƴƝ ǾǻōŜŎ ǇǌƝǘƻƳŜƴ ŀ Ǿ ōǳƶƪłŎƘ ǇǊƻƪłȌŜƳŜ 

karyotyp 46,XX. hōŠ ǎŀŘȅ ŎƘǊƻƳƻǎƻƳǻ Ƨǎƻǳ ȊŎŜƭŀ ƛŘŜƴǘƛŎƪŞ ŀ ƻǇŠǘ ǇŀǘŜǊƴłƭƴƝƘƻ ǇǻǾƻŘǳΦ YƻƳǇƭŜǘƴƝ Ƴƻƭŀ ǎŜ 

ǾȅǎǾŠǘƭǳƧŜ ƻǇƭƻȊŜƴƝƳ ōŜȊƧŀŘŜǊƴŞƘƻ ǾŀƧƝőƪŀ ƘŀǇƭƻƛŘƴƝ ǎǇŜǊƳƛƝ όноΣ·ύ ŀ ƴłǎƭŜŘƴȇƳ ȊŘǾƻƧŜƴƝƳ ǎŀŘȅ ŎƘǊƻƳƻǎƻƳǻΦ Asi 

v 5-мр ҈ ǇǌƝǇŀŘǻ ƳǻȌŜ ŘƻƧƝǘ ƪ ƳŀƭƛƎƴƝƳǳ ōǳƧŜƴƝ ƴŀ ȊłƪƭŀŘŠ Ƴƻƭȅ ŀ ƪŜ ǾȊƴƛƪǳ ŎƘƻǊƛƻƪŀǊŎƛƴƻƳǳΦ 

 

2. Tetraploidie 

YŀǊȅƻǘȅǇ ƧŜ ƻōǾȅƪƭŜ фнΣ···· ƴŜōƻ фнΣ··¸¸ ŀ ǇǌƝőƛƴƻǳ ƧŜ ǘŜŘȅ ǇƻǊǳŎƘŀ Ǿ ǇǊǾƴƝƳ ƳƛǘƻǘƛŎƪŞƳ ŘŠƭŜƴƝ ƴƻǊƳłƭƴƝ ȊȅƎƻǘȅΦ ¢Ŝƴǘƻ 

ǎǘŀǾ ƧŜ őŀǎƴŠ ƭŜǘłƭƴƝΦ .ȅƭƻ ǇƻǇǎłƴƻ ƛ ƴŠƪƻƭƛƪ ƴłƭŜȊǻ ƘȅŘŀǘƛŦƻǊƳƴƝ Ƴƻƭȅ ǎ ǘŜǘǊŀǇƭƻƛŘƴƝ ǾȇōŀǾƻǳ фнΣ···¸Φ ± ǘŠŎƘǘƻ ǾȊłŎƴȇŎƘ 

ƪŀȊǳƛǎǘƛƪłŎƘ ǎŜ ƧŜŘƴŀƭƻ ƻ ƪƻƳōƛƴŀŎƛ ƘŀǇƭƻƛŘƝƘƻ ǾŀƧƝőƪŀ ŀ ǘǌƝ ǎŀŘ ǇŀǘŜǊƴłƭƴƝŎƘ ŎƘǊƻƳƻǎƻƳǻΦ ¢ŜǘǊŀǇƭƻŘƛƛ ƧŜ ƳƻȌƴŞ 

ŜȄǇŜǊƛƳŜƴǘłƭƴŠ ƴŀǾƻŘƛǘ ǇǻǎƻōŜƴƝƳ kolchicinuΣ ƪǘŜǊȇ ƴŀǊǳǑǳƧŜ ǘǾƻǊōǳ ŘŠƭƝŎƝƘƻ ǾǌŜǘŞƴƪŀ ŀ ȊŀōǊŀƶǳƧŜ ǘŀƪ ǊƻȊŎƘƻŘǳ 

ǊŜǇƭƛƪƻǾŀƴȇŎƘ ŎƘǊƻƳƻǎƻƳǻ Ǿ ƳƛǘƽȊŜΦ 

 

35. {¢w¦Y¢¦wbN ty9{¢!±.¸ /Iwhah{ha®Σ tyN2Lb¸ ! Y[LbL/Y; twhW9±¸ ¦ 2[h±=Y! 

 
{¢w¦Y¢¦w#[bN /Iwhah{ha#[bN !.9w!/9 

½łƪƭŀŘƴƝ ǇƻŘƳƝƴƪƻǳ ǾȊƴƛƪǳ ǎǘǊǳƪǘǳǊłƭƴƝŎƘ ŀōŜǊŀŎƝ ƧŜ ǇǌŜǊǳǑŜƴƝ ƪƻƴǘƛƴǳƛǘȅ ŎƘǊƻƳƻǎƻƳǻΦ ¢ŀǘƻ ƪƻƴǘƛƴǳƛǘŀ ƳǻȌŜ ōȇǘ ǇǌŜǊǳǑŜƴŀ 

ǎǇƻƴǘłƴƴŠ ƴŜōƻ ǇǻǎƻōŜƴƝƳ ƛƴŘǳƪǳƧƝŎƝŎƘ ƳǳǘŀƎŜƴƴƝŎƘ ǾƭƛǾǻ όƛƻƴƛȊǳƧƝŎƝ ȊłǌŜƴƝΣ ŎƘŜƳƛŎƪŞ ƭłǘƪȅύΦ ±ȊƴƛƪŀƧƝ ǘŀƪ ŎƘǊƻƳƻǎƻƳƻǾŞ 

nebo ŎƘǊƻƳŀǘƛŘƻǾŞ zlomy.  

 

αhōƴŀȌŜƴŞέ ƪƻƴŎŜ 5b! ƳŀƧƝ ǘŜƴŘŜƴŎƛ ƪ ƻǇŠǘƻǾƴŞƳǳ ƴŀǇƻƧŜƴƝ ƴŀ ǇǻǾƻŘƴƝ ƴŜōƻ Ƨƛƴȇ Ǿƻƭƴȇ ƪƻƴŜŎ ƴŀ ȊłƪƭŀŘŠ 

ƪƻƳǇƭŜƳŜƴǘŀǊƛǘȅ ǘŜǊƳƛƴłƭƴƝŎƘ ōŀȊƝΦ 5ƻŎƘłȊƝ ǘŀƪ ƪŜ ǾȊƴƛƪǳ ǊǻȊƴȇŎƘ ŀōƴƻǊƳłƭƴƝŎƘ ǎǘǊǳƪǘǳǊΣ Ǉǌƛ ǾŠǘǑƝƳ Ǉƻőǘǳ ȊƭƻƳǻ 

ƴŀŎƘłȊƝƳŜ ƪƻƳǇƭŜȄƴƝ ǎǘǊǳƪǘǳǊłƭƴƝ ǇǌŜǎǘŀǾōȅΦ ½ƳŠƴŠƴȇ ŎƘǊƻƳƻǎƻƳ ƧŜ ǇǌŜŘłǾłƴ ǇǊŀǾƛŘŜƭƴŠ Řƻ ŘŎŜǌƛƴƴȇŎƘ ōǳƴŠƪΣ ǇƻƪǳŘ 



ƻōǎŀƘǳƧŜ ŎŜƴǘǊƻƳŜǊǳ ŀ ǘŜƭƻƳŜǊȅΣ ǘŀƪƻǾƻǳ ŀōŜǊŀŎƛ ƻȊƴŀőǳƧŜƳŜ Ƨŀƪƻ ǎǘŀōƛƭƴƝΦ tƻƪǳŘ ŘƻƧŘŜ ƪŜ ȊǘǊłǘŠ ŎŜƴǘǊƻƳŜǊȅ όŀŎŜƴǘǊƛŎƪȇ 

ŦǊŀƎƳŜƴǘύ ƴŜōƻ ǘŜƭƻƳŜǊ όƴŀǇǌΦ ǊƛƴƎ ŎƘǊƻƳƻǎƻƳύΣ ǎŜƎǊŜƎŀŎŜ Řƻ ŘŎŜǌƛƴƴȇŎƘ ōǳƴŠƪ ƧŜ ƴŜǇǊŀǾƛŘŜƭƴł ŀ ǾŜŘŜ ƪ eliminaci nebo 

ŘŀƭǑƝƳ ȊƳŠƴłƳ ǘŠŎƘǘƻ ǎǘǊǳƪǘǳǊΣ Ǿ ǘŀƪƻǾȇŎƘ ǇǌƝǇŀŘŜŎƘ ƳƭǳǾƝƳŜ ƻ ƴŜǎǘŀōƛƭƴƝŎƘ ǇǌŜǎǘŀǾōłŎƘΦ 

 

{ǘǊǳƪǘǳǊłƭƴƝ ŎƘǊƻƳƻǎƻƳłƭƴƝ ŀōŜǊŀŎŜ ƳƻƘƻǳ ōȇǘ ǾǊƻȊŜƴŞ nebo ȊƝǎƪŀƴŞΦ CŜƴƻǘȅǇƻǾȇ ŜŦŜƪǘ ǾǊƻȊŜƴȇŎƘ ǎǘǊǳƪǘǳǊłƭƴƝŎƘ 

ǇǌŜǎǘŀǾŜō ǎŜ ƭƛǑƝ ǳ ƧŜŘƴƻǘƭƛǾȇŎƘ ǘȅǇǻΦ hōŜŎƴŠ ǊƻȊƭƛǑǳƧŜƳŜ ȊƳŠƴȅ ōŀƭŀƴŎƻǾŀƴŞ ŀ ƴŜōŀƭŀƴŎƻǾŀƴŞΦ U ōŀƭŀƴŎƻǾŀƴŞ ǇǌŜǎǘŀǾōȅ 

je v ōǳƶƪłŎƘ ƴƻǊƳłƭƴƝ ƳƴƻȌǎǘǾƝ ƎŜƴŜǘƛŎƪŞƘƻ ƳŀǘŜǊƛłƭǳΣ ƴŜŘƻǑƭƻ ƪŜ ȊǘǊłǘŠ ŀƴƛ ƪ ǇǌŜōȇǾłƴƝ őłǎǘƛ ŎƘǊƻƳƻǎƻƳłƭƴƝ ǾȇōŀǾȅΦ 

bƻǎƛǘŜƭŞ ōŀƭŀƴŎƻǾŀƴŞ ŀōŜǊŀŎŜ ƻōǾȅƪƭŜ ƴŜƳŀƧƝ ȌłŘƴŞ ŦŜƴƻǘȅǇƻǾŞ ǇǊƻƧŜǾȅ ƪǊƻƳŠ ǾȊłŎƴȇŎƘ ǎƛǘǳŀŎƝΣ ƪŘȅ ǎŜ ŎƘǊƻƳƻǎƻƳłƭƴƝƳ 

ȊƭƻƳŜƳ ǇƻǑƪƻŘƝ ƴŠƧŀƪȇ ǾȇȊƴŀƳƴȇ ŦǳƴƪőƴƝ ƎŜƴΦ ½łǾŀȌƴŞ ƧŜ ǾǑŀƪ ǊƛȊƛƪƻ ǇǊƻ ƧŜƧƛŎƘ ǇƻǘƻƳǎǘǾƻΣ ƴŜōƻǙ ƳǻȌŜ ŘƻŎƘłȊŜǘ ƪ ǘǾƻǊōŠ 

gamet s nebalancovanou ŎƘǊƻƳƻǎƻƳłƭƴƝ ǾȇōŀǾƻǳΦ bŜōŀƭŀƴŎƻǾŀƴł ǎǘǊǳƪǘǳǊłƭƴƝ ǇǌŜǎǘŀǾōŀ ȊƴŀƳŜƴł ȊƳŠƴǳ ƎŜƴƻƳǳ ǾŜ 

ǎƳȅǎƭǳ ŎƘȅōŠƴƝ ƴŜōƻ ƴŀƻǇŀƪ ǇǌŜōȇǾłƴƝ ǳǊőƛǘŞ őłǎǘƛ ƎŜƴŜǘƛŎƪŞƘƻ ƳŀǘŜǊƛłƭǳΦ ¢Ŝƴǘƻ ǎǘŀǾ ǎ ǎŜōƻǳ ǇǌƛƴłǑƝ ǾŠǘǑƛƴƻǳ ȊłǾŀȌƴŞ 

ƪƭƛƴƛŎƪŞ ŘǻǎƭŜŘƪȅΦ 

 

1. DELECE 

Jako deleci ƻȊƴŀőǳƧŜƳŜ ȊǘǊłǘǳ őłǎǘƛ ŎƘǊƻƳƻǎƻƳǳΦ ½ǇǻǎƻōǳƧŜ ƳƻƴƻǎƻƳƛƛ ǇǌƝǎƭǳǑƴŞƘƻ ǵǎŜƪǳΣ ƧŜŘƴł ǎŜ ǘŜŘȅ ƻ 

nebalancovanou ǇǌŜǎǘŀǾōǳΦ ¢ŜǊƳƛƴłƭƴƝ ŘŜƭŜŎŜ ǾȊƴƛƪł ƧŜŘƴƝƳ ȊƭƻƳŜƳ ŎƘǊƻƳƻǎƻƳǳ ŀ ȊǘǊłǘƻǳ ŀŎŜƴǘǊƛŎƪŞ ƪƻƴŎƻǾŞ őłǎǘƛΦ 

LƴǘŜǊǎǘƛŎƛłƭƴƝ ŘŜƭŜŎŜ ƧŜ ȊǘǊłǘŀ őłǎǘƛ ŎƘǊƻƳƻǎƻƳǳ ƳŜȊƛ ŘǾŠƳŀ ȊƭƻƳȅΦ Wƛƴȇ ƳŜŎƘŀƴƛȊƳǳǎ ǇǌŜŘǎǘŀǾǳƧŜ ƛƴŜƪǾłƭƴƝ ŎǊƻǎǎƛƴƎ-over, 

ƪŘȅ ƴŀ ƧŜŘƴƻƳ ŎƘǊƻƳƻǎƻƳǳ ǾȊƴƛƪł ŘŜƭŜŎŜ ŀ ƴŀ ŘǊǳƘŞƳ ŘǳǇƭƛƪŀŎŜΦ 5ŜƭŜŎŜ ǾŜƭƪŞƘƻ ǵǎŜƪǳ ŎƘǊƻƳƻǎƻƳǳ ƧŜ ƻōǾȅƪƭŜ 

ƴŜǎƭǳőƛǘŜƭƴł ǎŜ ȌƛǾƻǘŜƳΦ hōŜŎƴŠ ǇƭŀǘƝ ǇǊŀǾƛŘƭƻΣ ȌŜ ȊǘǊłǘŀ ǾƝŎŜ ƴŜȌ н-о ҈ ƎŜƴƻƳǳ ƘŀǇƭƻƛŘƴƝ ǎŀŘȅ ƧŜ ƭŜǘłƭƴƝΣ ǇǊƻƎƴƽȊŀ ǾǑŀƪ ǘŀƪŞ 

ȊŀǾƛǎƝ ƴŀ ƪƻƴƪǊŞǘƴƝƳ ƎŜƴŜǘƛŎƪŞƳ ƻōǎŀƘǳ ŘŜƭŜǘƻǾŀƴŞƘƻ ǵǎŜƪǳΦ tƻŘƭŜ ǊƻȊǎŀƘǳ ǊƻȊƭƛǑǳƧŜƳŜ ŘŜƭŜŎŜ ƴŀ ŘǾƻǳ ǵǊƻǾƴƝŎƘΦ 

 

tǊǾƴƝ ǎƪǳǇƛƴŀ ȊŀƘǊƴǳƧŜ ŘŜƭŜŎŜ ǾƛŘƛǘŜƭƴŞ Ǿ ƳƛƪǊƻǎƪƻǇǳ ƴŀ ŎƘǊƻƳƻǎƻƳŜŎƘ Ǉǌƛ ǎǘŀƴŘŀǊŘƴƝƳ ŎȅǘƻƎŜƴŜǘƛŎƪŞƳ ǾȅǑŜǘǌŜƴƝ ŀ 

druhou skupinu ǇǌŜŘǎǘŀǾǳƧƝ tzv. mikrodelece. aƛƪǊƻŘŜƭŜŎŜ ƧŜ ȊǘǊłǘŀ ǎǳōƳƛƪǊƻǎƪƻǇƛŎƪŞƘƻ ǵǎŜƪǳ ǇƻȊƻǊƻǾŀǘŜƭƴł ƴŀ 

ǇǊƻƳŜǘŀŦłȊƛŎƪȇŎƘ ŎƘǊƻƳƻǎƻƳŜŎƘ ȊƝǎƪŀƴȇŎƘ ƳŜǘƻŘƻǳ Iw¢ όƘƛƎƘ ǊŜǎƻƭǳǘƛƻƴ ǘŜŎƘƴƛǉǳŜύΦ ½ǾƭłǑǘƴƝ ŎƘǊƻƳƻǎƻƳłƭƴƝ ǇǌŜǎǘŀǾōȅ 

ǎǇƻƧŜƴŞ ǎ ŘŜƭŜŎƝ Ƨǎƻǳ ǊƛƴƎ ŎƘǊƻƳƻǎƻƳΣ ƛǎƻŎƘǊƻƳƻǎƻƳ ŀ ŘƛŎŜƴǘǊƛŎƪȇ ŎƘǊƻƳƻǎƻƳΦ hōŠ ƧƳŜƴƻǾŀƴŞ ǎǘǊǳƪǘǳǊȅ όǊƛƴƎ ŀ 

ŘƛŎŜƴǘǊƛŎƪȇ ŎƘǊƻƳƻǎƻƳύ ǇŀǘǌƝ ƳŜȊƛ ƴŜǎǘŀōƛƭƴƝΣ ƴŀŎƘłȊƝƳŜ ƧŜ őŀǎǘŠƧƛ Ǿ ƴłŘƻǊƻǾȇŎƘ ōǳƶƪłŎƘΦ 5ƛŎŜƴǘǊƛŎƪȇ ŎƘǊƻƳƻǎƻƳ ǾȊƴƛƪł 

ǎƻǳőŀǎƴȇƳ ȊƭƻƳŜƳ ƻōƻǳ ŎƘǊƻƳŀǘƛŘ ŘǾƻǳ ŎƘǊƻƳƻǎƻƳǻΣ ƧŜƧƛŎƘ ǎǇƻƧŜƴƝƳ ŀ ȊǘǊłǘƻǳ ŀŎŜƴǘǊƛŎƪȇŎƘ ŦǊŀƎƳŜƴǘǻΦ ±Ȋƴƛƪƭȇ 

ŎƘǊƻƳƻǎƻƳ Ƴł ŘǾŠ ŎŜƴǘǊƻƳŜǊȅΦ tǌƛ ŘŀƭǑƝƳ ŘŠƭŜƴƝ ŘƻŎƘłȊƝ ǾŠǘǑƛƴƻǳ ƪ ƧŜƘƻ ǇǌŜǊǳǑŜƴƝ ŀ ǾȊƴƛƪǳ ŘŀƭǑƝŎƘ ǎǘǊǳƪǘǳǊłƭƴƝŎƘ 

ǇǌŜǎǘŀǾŜōΦ 

 

мΦм 59[92bN {¸b5wha¸ 

Cri du chat syndrom 

Karyotyp: 46,XX,del(5)(p?) nebo 46,XY,del(5)(p?) 

 

¢ŜǊƳƛƴłƭƴƝ ŘŜƭŜŎŜ ǊǻȊƴŞƘƻ ǊƻȊǎŀƘǳ ƴŀ ƪǊłǘƪŞƳ ǊŀƳŜƴƛ ŎƘǊƻƳƻǎƻƳǳ р ȊǇǻǎƻōǳƧŜ ƪƭƛƴƛŎƪȇ ƻōǊŀȊ ǎȅƴŘǊƻƳǳ ƪƻőƛőƝƘƻ ƪǌƛƪǳ 

ƴŜōƻƭƛ ŎǊƛ Řǳ ŎƘŀǘΦ tƻǎǘƛȌŜƴŞ ŘŠǘƛ ǎŜ ǊƻŘƝ ǎ ƴƝȊƪƻǳ ǇƻǊƻŘƴƝ ƘƳƻǘƴƻǎǘƝΣ ƴŜǇǊƻǎǇƝǾŀƧƝΦ ±Ŝ ŦŜƴƻǘȅǇǳ ƧŜ ǾȇǊŀȊƴł ǇǎȅŎƘƻƳƻǘƻǊƛŎƪł 

ǊŜǘŀǊŘŀŎŜΣ ƳƛƪǊƻŎŜŦŀƭƛŜΣ ŦŀŎƛłƭƴƝ ŘȅǎƳƻǊŦƛŜ όƳŠǎƝŎƻǾƛǘȇ ƻōƭƛőŜƧΣ Ƴŀƭł ōǊŀŘŀΣ ƘȅǇŜǊǘŜƭƻǊƛȊƳǳǎΣ ŜǇƛƪŀƴǘȅύ ŀ ŎƘŀǊŀƪǘŜǊƛǎǘƛŎƪȇ 

ǇƭłőΣ ƪǘŜǊȇ ǇǌƛǇƻƳƝƴł ƳƶƻǳƪłƴƝ ƪƻőƪȅΦ ¢ƻǘƻ αƳƶƻǳƪłƴƝέ ƧŜ ȊǇǻǎƻōŜƴƻ ƘȅǇƻǇƭłȊƛƝ ƭŀǊȅƴƎǳ Ǿ őŀǎƴŞƳ ǾŠƪǳ ŘƝǘŠǘŜ ŀ ǎ ǾŠƪŜƳ ǎŜ 

ǇƻǎǘǳǇƴŠ ǳǇǊŀǾǳƧŜΦ {ȅƴŘǊƻƳ ǎŜ ǾȅǎƪȅǘǳƧŜ ǎ őŜǘƴƻǎǘƝ мΥнл лллΦ 5Şƭƪŀ ȌƛǾƻǘŀ ƧŜ ǾŠǘǑƛƴƻǳ ƴŜȊƪǊłŎŜƴŀΦ 

 

¢ȅǇƛŎƪŞ ǇǊƻƧŜǾȅ Ƨǎƻǳ ǎǇƻƧŜƴȅ ǎ ŎƘȅōŠƴƝƳ ŘƛǎǘłƭƴƝ őłǎǘƛ ƪǊłǘƪŞƘƻ ǊŀƳŜƴŜΣ ŘŜƭŜŎŜ ƳǻȌŜ ōȇǘ ǘŜŘȅ Ƴŀƭł ŀȌ ǎǳōƳƛƪǊƻǎƪƻǇƛŎƪł 

ƴŜōƻ ƴŀƻǇŀƪ ǊƻȊǎłƘƭłΣ ƪŘȅ ŎƘȅōƝ ǘŞƳŠǌ ŎŜƭŞ ƪǊłǘƪŞ ǊŀƳŜƴƻ рǇΦ ± ǇǌŜǎƴŞƳ ȊłǇƛǎǳ ƪŀǊȅƻǘȅǇǳ Ǉŀƪ ƴŀƘǊŀȊǳƧŜƳŜ ƻǘŀȊƴƝƪ 

ƪƻƴƪǊŞǘƴƝƳ ƻȊƴŀőŜƴƝƳ ƳƝǎǘŀ ȊƭƻƳǳΦ 

 

¢ǳǊƴŜǊǻǾ ǎȅƴŘǊƻƳ ς ŘŜƭŜőƴƝ ŦƻǊƳŀ 

Karyotyp: 46,X,del(X)(p?) nebo 46,X,del(X)(q?) 

 

¢ǳǊƴŜǊǻǾ ǎȅƴŘǊƻƳ ƳǻȌŜ ōȇǘ ȊŀǇǌƝőƛƴŠƴ ƴŜƧŜƴ ŎƘȅōŠƴƝƳ ŘǊǳƘŞƘƻ ǇƻƘƭŀǾƴƝƘƻ ŎƘǊƻƳƻǎƻƳǳΣ ŀƭŜ ƛ ǎǘǊǳƪǘǳǊƴƝƳƛ ȊƳŠƴŀƳƛ 

chromoǎƻƳǳ ·Σ ǇǌƝǇŀŘƴŠ ¸Φ aŜȊƛ ǘȅǘƻ ȊƳŠƴȅ ǇŀǘǌƝ ŘŜƭŜŎŜ ǊǻȊƴŞƘƻ ǊƻȊǎŀƘǳΣ ŘłƭŜ ƛǎƻŎƘǊƻƳƻǎƻƳΣ ǊƛƴƎ ŎƘǊƻƳƻǎƻƳΣ 

ŘƛŎŜƴǘǊƛŎƪȇ ƴŜōƻ ƛǎƻŘƛŎŜƴǘǊƛŎƪȇ ŎƘǊƻƳƻǎƻƳΦ ±ǑŜŎƘƴȅ ǳǾŜŘŜƴŞ ȊƳŠƴȅ ǾŜŘƻǳ ƪ ŎƘȅōŠƴƝ ƴŠƪǘŜǊȇŎƘ ǵǎŜƪǻ ŎƘǊƻƳƻǎƻƳǳ · 

ƴŜōƻ ƳŞƴŠ őŀǎǘƻ ŎƘǊƻƳƻǎƻƳǳ ¸ ŀ ǾȅǎƪȅǘǳƧƝ ǎŜ Ǿ ƳƻȊŀƛŎŜ ƴŜōƻ ǾȊłŎƴŠƧƝ Ǿ őƛǎǘŞ ƭƛƴƛƛΦ ±ȇǎƭŜŘƴȇ ŦŜƴƻǘȅǇ ƧŜ ǾŜƭƳƛ ǾŀǊƛŀōƛƭƴƝ ŀ 

ǾȇȊƴŀƳƴȇ ǾƭƛǾ ƳŀƧƝ ƎŜƴȅ ƭŜȌƝŎƝ Ǿ ǇǎŜǳŘƻŀǳǘƻǎƻƳłƭƴƝŎƘ ƻōƭŀǎǘŜŎƘ ŎƘǊƻƳƻǎƻƳǻ · ŀ ¸Σ ƪǘŜǊŞ ƴŜǇƻŘƭŞƘŀƧƝ ƛƴŀƪǘƛǾŀŎƛ όƻōƭŀǎǘƛ 

PAR1 a PAR2). 5ŜƭŜŎŜ ƴŀ ƪǊłǘƪŞƳ ǊŀƳŜƴƛ ·ǇΥ ƪƭƛƴƛŎƪȅ ōȇǾŀƧƝ ǇǌƝǘƻƳƴȅ Ȋƴŀƪȅ ¢ǳǊƴŜǊƻǾŀ ǎȅƴŘǊƻƳǳΣ ȊŜƧƳŞƴŀ Ƴŀƭł ǇƻǎǘŀǾŀ ŀ 

ǎƪŜƭŜǘłƭƴƝ ƻŘŎƘȅƭƪȅΦ ¢ȅǘƻ ȊƳŠƴȅ ǎƻǳǾƛǎŜƧƝ ǎ ŎƘȅōŠƴƝƳ ŘƛǎǘłƭƴƝ őłǎǘƛ ·ǇΣ ƪŘŜ ƧŜ ƭƻƪŀƭƛȊƻǾłƴ ƎŜƴ SHOX (Short stature 

HomeoboX-ŎƻƴǘŀƛƴƛƴƎ ƎŜƴŜύΣ ƴŜǇƻŘƭŞƘŀƧƝŎƝ ƛƴŀƪǘƛǾŀŎƛΦ ¢Ŝƴǘƻ ƎŜƴ Ƴł ƪƭƝőƻǾƻǳ ǵƭƻƘǳ ǾŜ ǾȇǾƻƧƛ skeletu. tǌƝǘƻƳƴƻǎǘ ǇƻǊǳŎƘȅ 



ǾȇǾƻƧŜ ǎŜƪǳƴŘłǊƴƝŎƘ ǇƻƘƭŀǾƴƝŎƘ Ȋƴŀƪǻ ŀ ǎǘŜǊƛƭƛǘȅ ƧŜ ǾŀǊƛŀōƛƭƴƝ Ǿ ȊłǾƛǎƭƻǎǘƛ ƴŀ ǊƻȊǎŀƘǳ ŎƘȅōŠƧƝŎƝ őłǎǘƛ ·ǇΦ 5ŜƭŜŎŜ ƴŀ ŘƭƻǳƘŞƳ 

rameni XqΥ ǘȅǘƻ ǇǌƝǇŀŘȅ Ƨǎƻǳ ǇƻƳŠǊƴŠ ǾȊłŎƴŞΣ ȊŜ Ȋƴŀƪǻ ¢ǳǊƴŜǊƻǾŀ ǎȅƴŘǊƻƳǳ ƧŜ ȊŘŜ ǇǌŜŘŜǾǑƝƳ ƻǾŀǊƛłƭƴƝ ŘȅǎƎŜƴŜȊŜ 

s ǇǊƛƳłǊƴƝ ŀƳŜƴƻǊŜƻǳ ŀ ǎǘŜǊƛƭƛǘƻǳΦ wǻǎǘƻǾł ǇƻǊǳŎƘŀ ƴŜƳǳǎƝ ōȇǘ ǇǌƝǘƻƳƴŀΦ 

 

мΦн aLYwh59[92bN {¸b5wha¸ 

Skupinu ƳƛƪǊƻŘŜƭŜőƴƝŎƘ ǎȅƴŘǊƻƳǻ ǘǾƻǌƝ ǎȅƴŘǊƻƳȅ ȊǇǻǎƻōŜƴŞ ǇƻǎǘƛȌŜƴƝƳ ǾƝŎŜ ƎŜƴǻ ƭƻƪŀƭƛȊƻǾŀƴȇŎƘ ǘŠǎƴŠ ǾŜŘƭŜ ǎŜōŜ ƴŀ 

ƧŜŘƴƻƳ ŎƘǊƻƳƻǎƻƳǳΣ ǘŞȌ ƻȊƴŀőƻǾŀƴŞ Ƨŀƪƻ ǎȅƴŘǊƻƳȅ ƎŜƴǻ ƴŀƭŞƘŀƧƝŎƝŎƘ ƴŀ ǎŜōŜ όŎƻƴǘƛƎǳƻǳǎ ƎŜƴŜǎ ǎȅƴŘǊƻƳŜǎύΦ YŀȌŘȇ 

z ǘŠŎƘǘƻ ƎŜƴǻ ƻǾƭƛǾƶǳƧŜ ŦŜƴƻǘȅǇ ƴŜȊłǾƛǎƭŜ ƴŀ ƻǎǘŀǘƴƝŎƘ  ŀ ǾȇǎƭŜŘƴł ƪƭƛƴƛŎƪł ƳŀƴƛŦŜǎǘŀŎŜ ǾŠǘǑƛƴƻǳ ƻŘǇƻǾƝŘł ǊƻȊǎŀƘǳ 

ǇƻǑƪƻȊŜƴƝ 5b!Φ ½ǇǊŀǾƛŘƭŀ ǎŜ ƧŜŘƴł ƻ ƳƛƪǊƻŘŜƭŜŎŜΣ ǾȊłŎƴŠ ƻ ƳƛƪǊƻŘǳǇƭƛƪŀŎŜΣ ƪǘŜǊŞ ƴŜƴƝ ƳƻȌƴŞ ǊƻȊǇƻȊƴŀǘ ƳŜǘƻŘŀƳƛ 

ƪƻƴǾŜƴőƴƝ ŎȅǘƻƎŜƴŜǘƛƪȅΦ ¢ȅǘƻ ȊƳŠƴȅ ǾȊƴƛƪŀƧƝ ǇǊƻǎǘƻǳ ŘŜƭŜŎƝ ƴŜōƻ ȊǘǊłǘƻǳ ƪǊłǘƪŞƘƻ ǎŜƎƳŜƴǘǳ ŎƘǊƻƳƻsomu v ǊłƳŎƛ 

ǊŜŎƛǇǊƻƪŞ ǘǊŀƴǎƭƻƪŀŎŜ ƴŜōƻ ƛƴǾŜǊȊŜ Ǿ ǇǌƝǎƭǳǑƴŞ ƪǊƛǘƛŎƪŞ ƻōƭŀǎǘƛΦ  

 

5ŜǘŜƪŎƛ ǘŠŎƘǘƻ ŘǊƻōƴȇŎƘ ƭŞȊƝ ǳƳƻȌƶǳƧŜ ǾȅǑŜǘǌŜƴƝ ǇǊƻƳŜǘŀŦłȊƛŎƪȇŎƘ ŎƘǊƻƳƻǎƻƳǻ ȊƝǎƪŀƴȇŎƘ ǘŜŎƘƴƛƪƻǳ ǎ Ǿȅǎƻƪƻǳ ǊƻȊƭƛǑƻǾŀŎƝ 

ǎŎƘƻǇƴƻǎǘƝ όIw¢ύΦ bŜƧƳŜƴǑƝ ȊƳŠƴȅ ǎǘǊǳƪǘǳǊȅ ŎƘǊƻƳƻǎƻƳǻ Ƨǎƻǳ ǾƛŘƛǘŜƭƴŞ Ǿ ƳƛƪǊƻǎƪƻǇǳ ƻŘǇƻǾƝŘŀƧƝ ŘŞƭŎŜ п aōΦ aŜƴǑƝ ŘŜƭŜŎŜ 

Ƨǎƻǳ ŘƛŀƎƴƻǎǘƛƪƻǾŀǘŜƭƴŞ ƳŜǘƻŘƻǳ FISH όŦƭǳƻǊŜǎŎŜƴőƴƝ ƛƴ ǎƛǘǳ ƘȅōǊƛŘƛȊŀŎŜύ ǎ ǇƻǳȌƛǘƝƳ ƭƻƪǳǎ-ǎǇŜŎƛŦƛŎƪȇŎƘ ǎƻƴŘ ƴŜōƻ ƳŜǘƻŘŀƳƛ 

ƳƻƭŜƪǳƭłǊƴƝ 5b! ŀƴŀƭȇȊȅΦ YƭƛƴƛŎƪȅ ƴŜƧǎƻǳ ǘȅǘƻ ǎȅƴŘǊƻƳȅ ǇǌŜǎƴŠ ŘŜŦƛƴƻǾŀƴŞ ŀ ǾȅƘǊŀƴŠƴŞΦ wǻȊƴŞ ƪƻƳōƛƴŀŎŜ ŀ ǇƻőŜǘ 

ǇƻǎǘƛȌŜƴȇŎƘ ƎŜƴǻ Ǿ ŘŀƴŞ ƻōƭŀǎǘƛ ǇƻŘƳƛƶǳƧƝ ǾŀǊƛŀōƛƭƴƝ ŦŜƴƻǘȅǇƻǾŞ ǇǊƻƧŜǾȅΣ ǇǊŀǾƛŘŜƭƴŠ ōȇǾł ǇǌƝǘƻƳƴŀ ƳŜƴǘłƭƴƝ ǊŜǘŀǊŘŀŎŜΦ 

{ǘŜƧƴȇ ƪƭƛƴƛŎƪȇ ƻōǊŀȊ ƳǻȌŜ ōȇǘ Ǿ ƴŠƪǘŜǊȇŎƘ ǇǌƝǇŀŘŜŎƘ ȊǇǻǎƻōŜƴ ǘŀƪŞ ōƻŘƻǾȇƳƛ ƳǳǘŀŎŜƳƛ ǇǌƝǎƭǳǑƴȇŎƘ ƎŜƴǻ ōŜȊ ǇǊǻƪŀȊǳ 

ŘŜƭŜŎŜ όǇǌΦ ǎȅƴŘǊƻƳ wǳōƛƴǎǘŜƛƴ-¢ŀȅōƛƘƻ ŀȌ Ǿ фл ҈ύ ƴŜōƻ ƳŜŎƘŀƴƛǎƳŜƳ ƎŜƴƻƳƻǾŞƘƻ ƛƳǇǊƛƴǘƛƴƎǳ Ǿ souvislosti 

s ǳƴƛǇŀǊŜƴǘłƭƴƝ ŘƛǎƻƳƛƝ όtǊŀŘŜǊ-²ƛƭƭƛƘƻΣ ǊŜǎǇΦ !ƴƎŜƭƳŀƴǻǾ ǎȅƴŘǊƻƳύΦ ±ȇǎƪȅǘ ƳƛƪǊƻŘŜƭŜőƴƝŎƘ ǎȅƴŘǊƻƳǻ ƧŜ ǾŠǘǑƛƴƻǳ 

ǎǇƻǊŀŘƛŎƪȇΦ 

 

Prader-Williho sȅƴŘǊƻƳ ŀ !ƴƎŜƭƳŀƴǻǾ ǎȅƴŘǊƻƳ 

YǊƛǘƛŎƪł ƻōƭŀǎǘ ǎǇƻƧŜƴł ǎ Prader-²ƛƭƭƛƘƻ ŀ !ƴƎŜƭƳŀƴƻǾȇƳ ǎȅƴŘǊƻƳŜƳ ƧŜ ƭƻƪŀƭƛȊƻǾłƴŀ ƴŀ ŘƭƻǳƘŞƳ ǊŀƳŜƴƛ ŎƘǊƻƳƻǎƻƳǳ мр 

(15q11-13). V ǘŞǘƻ ƻōƭŀǎǘƛ ǎŜ ŀǎƛ Ǿ тл҈ ǇǌƝǇŀŘǻ ǾȅǎƪȅǘǳƧŜ ƛƴǘŜǊǎǘƛŎƛłƭƴƝ ŘŜƭŜŎŜ ǊǻȊƴŞƘƻ ǊƻȊǎŀƘǳΦ tƻƪǳŘ ŘŜƭŜŎŜ Ǉƻǎǘihuje 

ŎƘǊƻƳƻǎƻƳ мр ǇƻŎƘłȊŜƧƝŎƝ ƻŘ otceΣ ǾȅǾƝƧƝ ǎŜ ƪƭƛƴƛŎƪȇ ƻōǊŀȊ tǊŀŘŜǊ-Williho syndromu. Naopak delece ƳŀǘŜǊƴłƭƴƝƘƻ ǇǻǾƻŘǳ 

vede k ǇƻǎǘƛȌŜƴƝ !ƴƎŜƭƳŀƴƻǾȇƳ ǎȅƴŘǊƻƳŜƳΦ ±ƭƛǾ ǇǻǾƻŘǳ ŘŜƭŜŎŜ ƴŀ ǾȇǾƻƧ ƪƻƴƪǊŞǘƴƝƘƻ ǎȅƴŘǊƻƳǳ ǾȅǎǾŠǘƭǳƧŜ ŜȄƛǎǘŜƴŎŜ 

ƎŜƴƻǾŞƘƻ ƛƳǇǊƛƴǘƛƴƎǳ v ƪǊƛǘƛŎƪŞ ƻōƭŀǎǘƛ мрǉΦ  

 

½ƧŜŘƴƻŘǳǑŜƴŠ ǎƛ ƭȊŜ ǇǌŜŘǎǘŀǾƛǘΣ ȌŜ Ǿ ŘŀƴŞ ƻōƭŀǎǘƛ ƭŜȌƝ ŘǾŀ ƎŜƴƻǾŞ ǵǎŜƪȅΦ tǊǾƴƝ z ƴƛŎƘ όαt²/wέ ς Prader-Willi critical region) je 

ŀƪǘƛǾƴƝ ǇƻǳȊŜ ƴŀ ǇŀǘŜǊƴłƭƴƝƳ ŎƘǊƻƳƻǎƻƳǳ мр ŀ ŀƴŀƭƻƎƛŎƪȇ ǵǎŜƪ ƴŀ ŎƘǊƻƳƻǎƻƳǳ ƳŀǘŜǊƴłƭƴƝƳ ƧŜ ǾƭƛǾŜƳ ƛƳǇǊintingu 

ǳƳƭőŜƴΦ 5ǊǳƘȇ ǵǎŜƪ ƧŜ ƴŀƻǇŀƪ ŀƪǘƛǾƴƝ ǇƻǳȊŜ ƴŀ ŎƘǊƻƳƻǎƻƳǳ мр ǇƻŎƘłȊŜƧƝŎƝ ƻŘ Ƴŀǘƪȅ όα!/wέ ς Angelman critical region) a 

ƴŜŀƪǘƛǾƴƝ ƴŀ ŎƘǊƻƳƻǎƻƳǳ ƻǘŎƻǾǎƪŞƳΦ Zŀ ƴƻǊƳłƭƴƝ ǎƛǘǳŀŎŜ Ƨǎƻǳ ǇǌƝǘƻƳƴȅ ŎƘǊƻƳƻǎƻƳȅ мр ƻŘ Ƴŀǘƪȅ ƛ ƻŘ ƻǘŎŜΣ ƧŜƧƛŎƘ ƴƻǎƛǘŜƭ 

Ƴł Ǉƻ ƧŜŘƴŞ ŀƪǘƛǾƴƝ ƪƻǇƛƛ ƻōƻǳ ƪǊƛǘƛŎƪȇŎƘ ƎŜƴƻǾȇŎƘ ǵǎŜƪǻ ŀ ƧŜƘƻ ŦŜƴƻǘȅǇ ƴŜƴƝ ǇƻǎǘƛȌŜƴΦ V ǇǌƝǇŀŘŠ ŘŜƭŜŎŜ ǾǑŀƪ ŀƪǘƛǾƴƝ ƪƻǇƛŜ 

ƧŜŘƴƻƘƻ ƴŜōƻ ŘǊǳƘŞƘƻ ǵǎŜƪǳ ŎƘȅōƝ ŀ ǇƻŘƭŜ ǇǻǾƻŘǳ ŘŜƭŜǘƻǾŀƴŞƘƻ ŎƘǊƻƳƻǎƻƳǳ ǾȊƴƛƪł ƪƻƴƪǊŞǘƴƝ ǎȅƴŘǊƻƳΦ Oba syndromy 

ǾǑŀƪ ƳƻƘƻǳ ōȇǘ ȊǇǻǎƻōŜƴȅ ƛ ƧƛƴȇƳ ƳŜŎƘŀƴƛȊƳŜƳ ōŜȊ ǇǊƻƪŀȊŀǘŜƭƴŞ ŘŜƭŜŎŜΦ  

 

NŜƧőŀǎǘŠƧƛ ōȇǾł ǇƻǇƛǎƻǾłƴŀ ǳƴƛǇŀǊŜƴǘłƭƴƝ ŘƛǎƻƳƛŜΣ ǘȊƴΦ ǇǻǾƻŘ ƻōƻǳ ŎƘǊƻƳƻǎƻƳǻ мр όƴŜōƻ ŀƭŜǎǇƻƶ ƧŜƧƛŎƘ ƪǊƛǘƛŎƪȇŎƘ ƻōƭŀǎǘƝύ 

ǇƻǳȊŜ ƻŘ ƧŜŘƴƻƘƻ Ȋ ǊƻŘƛőǻΦ PƻƪǳŘ ƻōŀ ŎƘǊƻƳƻǎƻƳȅ мр ǇƻŎƘłȊŜƧƝ ƻŘ ƻǘŎŜ όǇŀǘŜǊƴłƭƴƝ ǳƴƛǇŀǊŜƴǘłƭƴƝ ŘƛǎƻƳƛŜύΣ ǾȅǾƝƧƝ ǎŜ 

!ƴƎŜƭƳŀƴǻǾ ǎȅƴŘǊƻƳΣ ƴŜōƻǙ ȊŎŜƭŀ ŎƘȅōƝ ŀƪǘƛǾƴƝ ƪǊƛǘƛŎƪȇ ǵǎŜƪ ƳŀǘŜǊƴłƭƴƝƘƻ ǇǻǾƻŘǳ ό!/wύ ŀ ƻōŀ ŀƴŀƭƻƎƛŎƪŞ ǵǎŜƪȅ ǇŀǘŜǊƴłƭƴƝ 

Ƨǎƻǳ ƛƴŀƪǘƛǾƴƝ ǇǻǎƻōŜƴƝƳ imprintingu. MŀǘŜǊƴłƭƴƝ ǳƴƛǇŀǊŜƴǘłƭƴƝ ŘƛǎƻƳƛŜ ǾŜŘŜ Ǉŀƪ ƪ ƻōǊŀȊǳ tǊŀŘŜǊ-Williho syndromu, 

protƻȌŜ ƴƻǎƛǘŜƭƛ ŎƘȅōƝ ŀƪǘƛǾƴƝ ǇŀǘŜǊƴłƭƴƝ ƪǊƛǘƛŎƪȇ ǵǎŜƪ όt/²wύΦ  

 

AƴƎŜƭƳŀƴǻǾ ǎȅƴŘǊƻƳ ƳǻȌŜ ōȇǘ ŘłƭŜ ȊǇǻǎƻōŜƴ ƳǳǘŀŎƝ Ǿ ƎŜƴǳ UBE3A ƭŜȌƝŎƝƳ Ǿ α!/wέ ǵǎŜƪǳ ŀ ŀǎƛ ǳ мл ҈ ǇƻǎǘƛȌŜƴȇŎƘ ƧŜ 

ǇǌƝőƛƴŀ ƴŜȊƧƛǑǘŠƴŀΦ VŜ ǾȊłŎƴȇŎƘ ǇǌƝǇŀŘŜŎƘ ƻōƻǳ ǎȅƴŘǊƻƳǻ ƳǻȌŜ ƴŀǎǘŀǘ ǇƻǊǳŎƘŀ ǾƭŀǎǘƴƝƘƻ ǇǊƻŎŜǎǳ ƛƳǇǊƛƴǘƛƴƎǳ όƳǳǘŀŎŜ 

ƛƳǇǊƛƴǘƛƴƎƻǾŞƘƻ ŎŜƴǘǊŀΣ ICύ ŀ ŀƪǘƛǾŀŎŜκƛƴŀƪǘƛǾŀŎŜ ƪǊƛǘƛŎƪȇŎƘ ƻōƭŀǎǘƝ ƧŜ Ǉŀƪ ŎƘȅōƴłΦ KƭƛƴƛŎƪȅ ǌŀŘƝƳŜ tǊŀŘŜǊ-Williho a 

!ƴƎŜƭƳŀƴǻǾ ǎȅƴŘǊƻƳ ƳŜȊƛ ǘȊǾΦ ōŜƘŀǾƛƻǊłƭƴƝ ǎȅƴŘǊƻƳȅ όǎ ǘȅǇƛŎƪȇƳ ŎƘƻǾłƴƝƳύΦ CŜƴƻǘȅǇ ƻōƻǳ ƧŜŘƴƻǘŜƪ ƧŜ ȊƴŀőƴŠ ƻŘƭƛǑƴȇΦ 

 

Prader-Williho syndrom 

Vyskytuje se asi u 1:10 000 ς 15 ллл ŘŠǘƝΦ ¦ ƴƻǾƻǊƻȊŜƴŎǻ ƧŜ ƴłǇŀŘƴł ǘŠȌƪł hypotonieΣ ƪƻƧŜƴŎƛ ƳƝǾŀƧƝ ǇǊƻōƭŞƳȅ ǎ ƪƻƧŜƴƝƳ ŀ 

ǇƻƭȅƪłƴƝƳΣ ƴŜǇǊƻǎǇƝǾŀƧƝΦ ½ƘǊǳōŀ ƻŘ ŘǾƻǳ ƭŜǘ ǎŜ ŦŜƴƻǘȅǇ ŘƝǘŠǘŜ ƳŠƴƝΣ ŘƻǎǘŀǾǳƧŜ ǎŜ ǇŀǘƻƭƻƎƛŎƪŞ ǇǌŜƧƝŘłƴƝ ŀȌ ȌǊŀǾƻǎǘΣ ƪǘŜǊŞ 

ǾŜŘƻǳ ƪ ŜȄǘǊŞƳƴƝ ƻōŜȊƛǘŠΦ aŜƴǘłƭƴƝ ǊŜǘŀǊŘŀŎŜ ōȇǾł ƻōǾȅƪƭŜ ƧŜƴ ƳƝǊƴłΣ ƴłǇŀŘƴŞ Ƨǎƻǳ ȊƳŠƴȅ ƴłƭŀŘΣ ǇƻǊǳŎƘȅ ŎƘƻǾłƴƝ ǾŜ 

ǎƳȅǎƭǳ ŀƎǊŜǎƛǾƛǘȅΣ ƴŜǎƴłǑŜƴƭƛǾƻǎǘ Ǉǌƛ ȊƳŠƴŠ ǊǳǘƛƴƴƝŎƘ ǎƛǘǳŀŎƝ ŀ ǇƻǊǳŎƘȅ ǎǇłƴƪǳΦ tǊƻƎƴƽȊŀ ǇǌƝƳƻ ȊłǾƛǎƝ ƴŀ Ǿȇǎƪȅǘǳ ƪƻƳǇƭƛƪŀŎƝ 

ƻōŜȊƛǘȅ όŘƛŀōŜǘŜǎΣ ƪŀǊŘƛƻǾŀǎƪǳƭłǊƴƝ ƪƻƳǇƭƛƪŀŎŜΣ ǇƻǊǳŎƘȅ ƳŜǘŀōƻƭƛǎƳǳύΣ ƭȊŜ ǘŜŘȅ ƻǾƭƛǾƴƛǘ ƻƳŜȊŜƴƝƳ ǇǌƝƧƳǳ ǇƻǘǊŀǾȅ ŀ 

ǵǇǊŀǾƻǳ ǇƻƘȅōƻǾŞƘƻ ǊŜȌƛƳǳΦ 



!ƴƎŜƭƳŀƴǻǾ ǎȅƴŘǊƻƳ 

tƻǎǘƛȌŜƴƝ Ƴł őŜǘƴƻǎǘ ŎŎŀ мΥмн лллΦ ± ƪƭƛƴƛŎƪŞƳ ƻōǊŀȊŜ ƧŜ ǘŠȌƪł ǇǎȅŎƘƻƳƻǘƻǊƛŎƪł ǊŜǘŀǊŘŀŎŜΣ ŘŠǘƛ ǎŜ ƻōǾȅƪƭŜ ŀƴƛ ƴŜƴŀǳőƝ 

ƳƭǳǾƛǘΦ !ǎƛ ǳ ǘǌŜǘƛƴȅ ōȇǾł ǇŀǘƻƭƻƎƛŎƪŞ 99D ŀ ŜǇƛƭŜǇǘƛŎƪŞ ȊłŎƘǾŀǘȅΦ ¢ȅǇƛŎƪł ƧŜ ǘƻǇƻǊƴł ŎƘǻȊŜΣ ǎǘŜǊŜƻǘȅǇƴƝ ŀǘŀƪǘƛŎƪŞ ǇƻƘȅōȅ 

ƪƻƴőŜǘƛƴ ŀ ƴŜƳƻǘƛǾƻǾŀƴŞ ȊłŎƘǾŀǘȅ ǎƳƝŎƘǳΦ 5Šǘƛ ǎ !ƴƎŜƭƳŀƴƻǾȇƳ ǎȅƴŘǊƻƳŜƳ ƳƛƭǳƧƝ ǾƻŘǳΣ ǇƭŀǎǘƻǾŞ ǇǌŜŘƳŠǘȅΣ ȊǾǳƪƻǾŞ 

ƘǊŀőƪȅ ŀ ōŀƭƽƴȅΦ WŜƧƛŎƘ ŦŀǎŎƛƴŀŎŜ ǾƻŘƻǳ ƧƛƳ ƳǻȌŜ ōȇǘ ƛ ȌƛǾƻǘƴŠ ƴŜōŜȊǇŜőƴłΣ ǇǊƻǘƻ ǾȅȌŀŘǳƧƝ ǎǘłƭȇ ŘƻȊƻǊΦ tǊƻ ȊǾƭłǑǘƴƝ ŎƘǻȊƛ ŀ 

ǾŜǎŜƭȇ ǾȇǊŀȊ ōȅƭ ŘǌƝǾŜ ǘŜƴǘƻ ǎȅƴŘǊƻƳ ƻȊƴŀőƻǾłƴ Ƨŀƪƻ  αǑǙŀǎǘƴł ƭƻǳǘƪŀ ς ƘŀǇǇȅ ǇǳǇǇŜǘέΦ 

 

Wolf-IƛǊǎŎƘƘƻǊƴǻǾ ǎȅƴŘǊƻƳ 

5ŜƭŜŎŜ ƪǊłǘƪŞƘƻ ǊŀƳŜƴŜ ŎƘǊƻƳƻǎƻƳǳ п ƳǻȌŜ ōȇǘ ǊǻȊƴŞƘƻ ǊƻȊǎŀƘǳΣ ŀǾǑŀƪ ǾŠǘǑƛƴƻǳ ŎƘȅōƝ ǇƻǳȊŜ Ƴŀƭł ǎǳōǘŜƭƻƳŜǊƛŎƪł ƻōƭŀǎǘ 

όпǇмсΦоύΣ ǇǊƻǘƻ ǎȅƴŘǊƻƳ ƻōǾȅƪƭŜ ǌŀŘƝƳŜ ƳŜȊƛ ƳƛƪǊƻŘŜƭŜŎŜΦ VyskytuƧŜ ǎŜ ǇƻƳŠǊƴŠ ǾȊłŎƴŠ мΥнр ллл ς 30 ллл ƴƻǾƻǊƻȊŜƴŎǻΣ 

ŀǎƛ ǘǌŜǘƛƴŀ ǇƻǎǘƛȌŜƴȇŎƘ ǳƳƝǊł Řƻ ƧŜŘƴƻƘƻ ǊƻƪǳΦ V ƪƭƛƴƛŎƪŞƳ ƻōǊŀȊŜ ƧŜ ǇǌƝǘƻƳƴŀ ǘŠȌƪł ǇǎȅŎƘƻƳƻǘƻǊƛŎƪł ǊŜǘŀǊŘŀŎŜΣ 

ƴŜǇǊƻǎǇƝǾłƴƝ Σ ǘȅǇƛŎƪł ŦŀŎƛłƭƴƝ ŘȅǎƳƻǊŦƛŜ όƘȅǇŜǊǘŜƭƻǊƛȊƳǳǎΣ ǑƛǊƻƪȇ ƴƻǎΣ αǊȅōƝά ǵǎǘŀύΣ őŀǎǘŞ Ƨǎƻǳ ǾǊƻȊŜƴŞ ǾŀŘȅ ǎǊŘŎŜΣ /b{ ŀ 

ŘŀƭǑƝŎƘ ƻǊƎłƴǻύΦ 

 

2. RING CHROMOSOM 

Ring chromosom όǇǊǎǘŜƴőƛǘȇ ŎƘǊƻƳƻǎƻƳύ ǾȊƴƛƪł ǎƻǳőŀǎƴȇƳ ȊƭƻƳŜƳ ƻōƻǳ ǊŀƳŜƴ ŎƘǊƻƳƻǎƻƳǳ ŀ ƧŜƧƛŎƘ ǎǇƻƧŜƴƝƳΦ 

¢ŜǊƳƛƴłƭƴƝ ŀŎŜƴǘǊƛŎƪŞ ŦǊŀƎƳŜƴǘȅ Ƨǎƻǳ ȊǘǊŀŎŜƴȅΦ wƛƴƎ ŎƘǊƻƳƻǎƻƳ ōȅƭ ǇƻǇǎłƴ ǳ ǾǑŜŎƘ ŎƘǊƻƳƻǎƻƳǻ őƭƻǾŠƪŀΦ tǌƛ ǇǻǾƻŘǳ 

z ƴŠƪǘŜǊŞƘƻ ŀǳǘƻǎƻƳǳ ƧŜ ŦŜƴƻǘȅǇƻǾȇ ŜŦŜƪǘ ǾŜƭƳƛ ȊłǾŀȌƴȇ ŀ ȊłǾƛǎƝ ƴŀ ǾŜƭƛƪƻǎǘƛ ŘŜƭŜǘƻǾŀƴŞƘƻ ǵǎŜƪǳΦ ±ȌŘȅ ƧŜ ǇǌƝǘƻƳƴŀ ǘŠȌƪł 

ǇǎȅŎƘƻƳƻǘƻǊƛŎƪł ǊŜǘŀǊŘŀŎŜΦ  

 

wƛƴƎ ŎƘǊƻƳƻǎƻƳ ǇƻŘƭŞƘł Ǉǌƛ ƳƛǘƻǘƛŎƪŞƳ ŘŠƭŜƴƝ őŀǎǘƻ ŘŀƭǑƝƳ ǎǘǊǳƪǘǳǊłƭƴƝƳ ȊƳŠƴłƳ όǾ ŀƴŀŦłȊƛ ŘƻŎƘłȊƝ ƪ ǇǊƻǇƭŜǘŜƴƝ 

ǇǊǎǘŜƴŎǻ ǎŜǎǘŜǊǎƪȇŎƘ ŎƘǊƻƳŀǘƛŘ ŀ ƪ ƧŜƧƛŎƘ ȊƭƻƳǳύΦ 5Ɲƪȅ ǎǾŞ ƴŜǎǘŀōƛƭƛǘŠ ōȇǾł ǊƛƴƎ ŎƘǊƻƳƻǎƻƳ ŘŜǘŜƪƻǾłƴ ȊǇǊŀǾƛŘƭŀ ƧŜƴ Ǿ őłǎǘƛ 

ōǳƴŠƪ ƧŜŘƛƴŎŜΣ Ǿ ƳƻȊŀƛŎŜΦ WŜŘƴƝƳ Ȋ ƴŜƧőŀǎǘŠƧǑƝŎƘ ƴłƭŜȊǻ ǘŞǘƻ ŀōŜǊŀŎŜ ƧŜ ǊƛƴƎ ŎƘǊƻƳƻǎƻƳ ·Σ ƻōǾȅƪƭŜ ǇǌƝǘƻƳƴȇ Ǿ ƳƻȊŀƛƪƻǾŞ 

ŦƻǊƳŠΦ 5ŀƭǑƝ ƭƛƴƛƝ ƳǻȌŜ ōȇǘ ƴŀǇǌΦ псΣ··Σ ŘłƭŜ прΣ· ƴŜōƻ ǘŀƪŞ псΣ·¸Φ 

 

3. INVERZE 

Inverze ƧŜ ōŀƭŀƴŎƻǾŀƴł ǎǘǊǳƪǘǳǊłƭƴƝ ǇǌŜǎǘŀǾōŀ ǇƻŘƳƝƴŠƴł ŘǾŠƳŀ ȊƭƻƳȅ ƴŀ ƧŜŘƴƻƳ ŎƘǊƻƳƻǎƻƳǳ ŀ ȊƴƻǾǳƴŀǇƻƧŜƴƝ őłǎǘƛ ƳŜȊƛ 

nimi v ƻōǊłŎŜƴŞ ǇƻƭƻȊŜΦ tƻŘƭŜ ǳƳƝǎǘŠƴƝ ƴŀ ŎƘǊƻƳƻǎƻƳǳ ǊƻȊƭƛǑǳƧŜƳŜ ŘǾŀ ǘȅǇȅΦ tƻƪǳŘ ƛƴǾŜǊǘƻǾŀƴȇ ǵǎŜƪ ƻōǎŀƘǳƧŜ 

ŎŜƴǘǊƻƳŜǊǳΣ ƳƭǳǾƝƳŜ ƻ ǇŜǊƛŎŜƴǘǊƛŎƪŞ ƛƴǾŜǊȊƛΦ Jsou-ƭƛ ƻōŠ ƳƝǎǘŀ ȊƭƻƳǳ ƴŀ ǎǘŜƧƴŞƳ ǊŀƳŜƴƛΣ ƻȊƴŀőǳƧŜƳŜ ƛƴǾŜǊȊƛ Ƨŀƪƻ 

paracentrickou. V ƪŀǊȅƻǘȅǇǳ ǊƻȊŜȊƴłǾłƳŜ ƛƴǾŜǊȊƛ ǇƻŘƭŜ ȊƳŠƴȅ ǎǇǊłǾƴŞƘƻ ǇƻǌŀŘƝ ǇǊǳƘǻΣ ǇŜǊƛŎŜƴǘǊƛŎƪł ƛƴǾŜǊȊŜ ƴŀǾƝŎ ƳŠƴƝ 

ǾȊłƧŜƳƴȇ ǇƻƳŠǊ ŘŞƭƪȅ ǊŀƳŜƴ ŎƘǊƻƳƻǎƻƳǳΦ tǊƻ ǎǾŞƘƻ ƴƻǎƛǘŜƭŜ ƴŜǇǌƛƴłǑƝ ƛƴǾŜǊȊŜ ƻōǾȅƪƭŜ ȌłŘƴȇ ŦŜƴƻǘȅǇƻǾȇ ǇǊƻƧŜǾ ƪǊƻƳŠ 

ǾȊłŎƴȇŎƘ ǇǌƝǇŀŘǻΣ ƪŘȅ ƧŜ Ǿ ƳƝǎǘŠ ȊƭƻƳǳ ǇƻǎǘƛȌŜƴ ǾȇȊƴŀƳƴȇ ƎŜƴΦ  

 

hōŜŎƴŠ ǾǑŀƪ Ƴł ȊłǾŀȌƴŞ ŘǻǎƭŜŘƪȅ ǇǊƻ ǇƻǘƻƳǎǘǾƻ ŀ ǇǊƻ ŦŜǊǘƛƭƛǘǳ ƴƻǎƛǘŜƭŜΣ ƴŜōƻǙ Ǉǌƛ ƎŀƳŜǘƻƎŜƴŜȊƛ ƳǻȌŜ ŘƻƧƝǘ ƪŜ ǾȊƴƛƪǳ 

ƴŜōŀƭŀƴŎƻǾŀƴȇŎƘ ƎŀƳŜǘΦ .ŠƘŜƳ ƳŜƛƽȊȅ L ŘƻŎƘłȊƝ Ǉǌƛ ǎȅƴŀǇǎƛ ƳŜȊƛ ƘƻƳƻƭƻƎƴƝƳƛ ŎƘǊƻƳƻǎƻƳȅ Ǿ ǵǎŜƪǳ ƛƴǾŜǊȊŜ ƪ ǘǾƻǊōŠ 

ƛƴǾŜǊȊƴƝ ǎƳȅőƪȅΦ błǎƭŜŘƴȇƳ ŎǊƻǎǎƛƴƎ-overem v ƻōƭŀǎǘƛ ǎƳȅőƪȅ ǾȊƴƛƪŀƧƝ ǊŜƪƻƳōƛƴƻǾŀƴŞ ŎƘǊƻƳƻǎƻƳȅ ǎ nebalancovanou 

ǾȇōŀǾƻǳΦ tǌƛ ǇŜǊƛŎŜƴǘǊƛŎƪŞ ƛƴǾŜǊȊƛ ǎŜ ǘǾƻǌƝ ŘǾŀ ƪƻƳǇƭŜƳŜƴǘłǊƴƝ ǊŜƪƻƳōƛƴƻǾŀƴŞ ŎƘǊƻƳƻǎƻƳȅΣ ǎ ǇŀǊŎƛłƭƴƝ ŘŜƭŜŎƝ ƧŜŘƴƻƘƻ 

ǵǎŜƪǳ ŘƛǎǘłƭƴŠ ƻŘ ƳƝǎǘŀ ƛƴǾŜǊȊŜ ŀ ǇŀǊŎƛłƭƴƝ ŘǳǇƭƛƪŀŎƝ ŘǊǳƘŞƘƻ ƪƻƴŎƻǾŞƘƻ ǎŜƎƳŜƴǘǳ ŀ ƴŀƻǇŀƪΦ 

 

Riziko naǊƻȊŜƴƝ ǇƻǎǘƛȌŜƴŞƘƻ ŘƝǘŠǘŜ ƴƻǎƛǘŜƭƛ ǇŜǊƛŎŜƴǘǊƛŎƪŞ ƛƴǾŜǊȊŜ ǎŜ ǳǾłŘƝ ŀǎƛ м-10 % v ȊłǾƛǎƭƻǎǘƛ ƴŀ ǊŜƭŀǘƛǾƴƝ ǾŜƭƛƪƻǎǘƛ ƛƴǾŜǊȊŜ 

ŀ ƴŀ ŀƴŀƳƴŞȊŜΦ hōŜŎƴŠ ǇƭŀǘƝΣ ȌŜ őƝƳ ǾŠǘǑƝ ƧŜ ƛƴǾŜǊǘƻǾŀƴȇ ǵǎŜƪΣ ǘƝƳ ƧŜ ǾȅǑǑƝ ǊƛȊƛƪƻ ƴŀǊƻȊŜƴƝ ŘƝǘŠǘŜ ǎ nebalancovanou 

ŎƘǊƻƳƻǎƻƳłƭƴƝ ǾȇōŀǾƻǳΦ tƻƪǳŘ ƧŜ ƛƴǾŜǊȊŜ ƳŀƭŞƘƻ ǊƻȊǎŀƘǳΣ ȊƝǎƪŀƧƝ ǊŜƪƻƳōƛƴƻǾŀƴŞ ŎƘǊƻƳƻǎƻƳȅ ƴłǎƭŜŘƪŜƳ ŎǊƻǎǎƛƴƎ-overu 

ǊŜƭŀǘƛǾƴŠ ŘƭƻǳƘŞ ŘŜƭŜǘƻǾŀƴŞΣ ǊŜǎǇΦ ŘǳǇƭƛƪƻǾŀƴŞ ǎŜƎƳŜƴǘȅΦ 9ƳōǊȅƻ ǎ ǘŀƪǘƻ ǾȇǊŀȊƴŠ ƴŜōŀƭŀƴŎƻǾŀƴƻǳ ǾȇōŀǾƻǳ ōǳŘŜ ǎ velkou 

ǇǊŀǾŘŠǇƻŘƻōƴƻǎǘƝ őŀǎƴŠ ǇƻǘǊŀŎŜƴƻ ŀ Ǿ ŀƴŀƳƴŞȊŜ ǘŠŎƘǘƻ ƴƻǎƛǘŜƭǻ ƴŀƭŜȊƴŜƳŜ ƻǇŀƪƻǾŀƴŞ ǎǇƻƴǘłƴƴƝ ŀōƻǊǘȅΦ  

 

tǌƛ ƛƴǾŜǊȊƛ ǾŠǘǑƝ őłǎǘƛ ŎƘǊƻƳƻǎƻƳǳ ōǳŘƻǳ ŘŜƭŜǘƻǾŀƴŞ ŀ ŘǳǇƭƛƪƻǾŀƴŞ ǵǎŜƪȅ ǊŜƭŀǘƛǾƴŠ ƪǊłǘƪŞ ŀ ǇǊŀǾŘŠǇƻŘƻōƴƻōƴƻǎǘ ƴŀǊƻȊŜƴƝ 

plodu s ǘŠȌƪȇƳƛ ǾȇǾƻƧƻǾȇƳƛ ǾŀŘŀƳƛ ǾȅǑǑƝΦ ¦ ǇŀǊŀŎŜƴǘǊƛŎƪŞ ƛƴǾŜǊȊŜ ƴłǎƭŜŘƪŜƳ ƛƴŜƪǾłƭƴƝƘƻ ŎǊƻǎǎƛƴƎ-ƻǾŜǊǳ ǾȊƴƛƪŀƧƝ ŀŎŜƴǘǊƛŎƪŞ 

ŀ ŘƛŎŜƴǘǊƛŎƪŞ ǊŜƪƻƳōƛƴŀƴǘƴƝ ŎƘǊƻƳƻǎƻƳȅ ǎ ƭŜǘłƭƴƝƳ ǵőƛƴƪŜƳ ǇǊƻ ŜƳōǊȅƻΦ bƻǎƛǘŜƭŞ ǇŀǊŀŎŜƴǘǊƛŎƪŞ ƛƴǾŜǊȊŜ ƳŀƧƝ ǎƴƝȌŜƴƻǳ 

ǇƭƻŘƴƻǎǘΣ ŀǾǑŀƪ ǊƛȊƛƪƻ ƴŀǊƻȊŜƴƝ ǇƻǎǘƛȌŜƴŞƘƻ ŘƝǘŠǘŜ ƧŜ ǳ ƴƛŎƘ ŜȄǘǊŞƳƴŠ ƴƝȊƪŞΦ 2ŀǎǘȇƳ ƴłƭŜȊŜƳ Ǉǌƛ ŎȅǘƻƎŜƴŜǘƛŎƪŞƳ ǾȅǑŜǘǌŜƴƝ 

ǇŜǊƛŦŜǊƴƝ ƪǊǾŜ ƧŜ ǇŜǊƛŎŜƴǘǊƛŎƪł ƛƴǾŜǊȊŜ ƘŜǘŜǊƻŎƘǊƻƳŀǘƛƴƻǾŞ ƻōƭŀǎǘƛ chromosomu 9. WŜ ǇƻǾŀȌƻǾłƴŀ Ȋŀ ǾŀǊƛŀƴǘǳ ƴŜōƻ 

ǇƻƭȅƳƻǊŦƛǎƳǳǎ ōŜȊ ŦŜƴƻǘȅǇƻǾȇŎƘ ƴłǎƭŜŘƪǻ ǇǊƻ ǎǾŞƘƻ ƴƻǎƛǘŜƭŜΦ bŀ ǊƻȊŘƝƭ ƻŘ ƻǎǘŀǘƴƝŎƘ ƛƴǾŜǊȊƝ ƴŜƴƝ ǘŀǘƻ ǎǇƻƧŜƴŀ ǎŜ ȊǾȇǑŜƴȇƳ 

ǊƛȊƛƪŜƳ ǎǇƻƴǘłƴƴƝŎƘ ǇƻǘǊŀǘǻ ŀƴƛ ǇƻǎǘƛȌŜƴƝ ǇƻǘƻƳǎǘǾŀΦ 

 

 

 



4. TRANSLOKACE 

Translokace ƧŜ ōŀƭŀƴŎƻǾŀƴł ǎǘǊǳƪǘǳǊłƭƴƝ ǇǌŜǎǘŀǾōŀΣ Ǉǌƛ ƴƝȌ ŘƻŎƘłȊƝ ƪ ǇǌŜƳƝǎǘŠƴƝ ƎŜƴŜǘƛŎƪŞƘƻ ƳŀǘŜǊƛłƭǳ Ȋ jednoho 

ŎƘǊƻƳƻǎƻƳǳ ƴŀ ŘǊǳƘȇΦ wƻȊƭƛǑǳƧŜƳŜ ǘǊŀƴǎƭƻƪŀŎŜ ǊŜŎƛǇǊƻƪŞ ŀ wƻōŜǊǘǎƻƴƻǾȅΦ wŜŎƛǇǊƻƪł ǘǊŀƴǎƭƻƪŀŎŜ ƧŜ ǇƻŘƳƝƴŠƴŀ ȊƭƻƳŜƳ 

ŘǾƻǳ ƴŜƘƻƳƻƭƻƎƴƝŎƘ ŎƘǊƻƳƻǎƻƳǻ ŀ ǾȊłƧŜƳƴƻǳ ǾȇƳŠƴƻǳ ƻŘŘŠƭŜƴȇŎƘ őłǎǘƝ Ȋŀ ǾȊƴƛƪǳ ŘǾƻǳ ƴƻǾȇŎƘ ŘŜǊƛǾƻǾŀƴȇŎƘ 

ŎƘǊƻƳƻǎƻƳǻΦ Robertsonova translokace ƧŜ ȊǾƭłǑǘƴƝ ǘȅǇ ǘǊŀƴǎƭƻƪŀŎŜΣ ƪǘŜǊł ǾȊƴƛƪł ǇƻǳȊŜ ƳŜȊƛ ŀƪǊƻŎŜƴǘǊƛŎƪȇƳƛ ŎƘǊƻƳƻsomy 

ƧŜƧƛŎƘ ǘȊǾΦ ŎŜƴǘǊƛŎƪƻǳ ŦǵȊƝΦ 

 

w9/LtwhY# ¢w!b{[hY!/9 

±Ȋƴƛƪł ǎƻǳőŀǎƴȇƳ ȊƭƻƳŜƳ ŘǾƻǳ ƴŜƘƻƳƻƭƻƎƴƝŎƘ ŎƘǊƻƳƻǎƻƳǻ ŀ ǾȊłƧŜƳƴƻǳ ǾȇƳŠƴƻǳ ŦǊŀƎƳŜƴǘǻΦ aŞƴŠ őŀǎǘƻ ǾȊƴƛƪŀƧƝ 

ƪƻƳǇƭŜȄƴƝ ǇǌŜǎǘŀǾōȅ Ȋŀ ǵőŀǎǘƛ ǾƝŎŜ ŎƘǊƻƳƻǎƻƳǻΣ ǘȅǇƛŎƪŞ Ƨǎƻǳ ȊŜƧƳŞƴŀ ǇǊƻ ƴłŘƻǊƻǾȇ ƪŀǊȅƻǘȅǇΦ /ŜƭƪƻǾȇ ǇƻőŜǘ ŎƘǊƻƳƻǎƻƳǻ 

ȊǻǎǘłǾł псΦ wŜŎƛǇǊƻƪŞ ǘǊŀƴǎƭƻƪŀŎŜ Ƨǎƻǳ ǇƻƳŠǊƴŠ őŀǎǘŞΣ Ǿȇǎƪȅǘ Ǿ ǇƻǇǳƭŀŎƛ ƧŜ ŀǎƛ мΥрллΦ bŜƧőŀǎǘŠƧƛ Ƨǎƻǳ ŘƛŀƎƴƻǎǘƛƪƻǾłƴȅ ǳ ǇłǊǻ 

s ƻǇŀƪƻǾŀƴȇƳƛ ǎǇƻƴǘłƴƴƝƳƛ ǇƻǘǊŀǘȅ v ŀƴŀƳƴŞȊŜ ƴŜōƻ Ǉƻ ƴŀǊƻȊŜƴƝ ŘƝǘŠǘŜ ǎ ǾǊƻȊŜƴȇƳƛ ǾȇǾƻƧƻǾȇƳƛ ǾŀŘŀƳƛ όǾ ŘǻǎƭŜŘƪu 

ƴŜōŀƭŀƴŎƻǾŀƴŞ ŎƘǊƻƳƻǎƻƳłƭƴƝ ǾȇōŀǾȅύΦ tƻ ȊƧƛǑǘŠƴƝ ƴƻǎƛőǎǘǾƝ ōŀƭŀƴŎƻǾŀƴƴŞ ǘǊŀƴǎƭƻƪŀŎŜ ƧŜ ƳƻȌƴŞ Ǿ ǊłƳŎƛ ƎŜƴŜǘƛŎƪŞƘƻ 

ǇƻǊŀŘŜƴǎǘǾƝ ǎǘŀƴƻǾƛǘ ǊƛȊƛƪƻ ƴŀǊƻȊŜƴƝ ǇƻǎǘƛȌŜƴŞƘƻ ŘƝǘŠǘŜΦ ¢ƻǘƻ ǊƛȊƛƪƻ ǎŜ ǇǊǻƳŠǊƴŠ ǇƻƘȅōǳƧŜ Ǿ ǊƻȊƳŜȊƝ м-мл҈Φ .ŀƭŀƴŎƻǾŀƴł 

translokace zpravidla ƴŜƻǾƭƛǾƶǳƧŜ ŦŜƴƻǘȅǇΣ ǾȇƧƛƳƪƻǳ ƧŜ ǘȊǾΦ efekt pozice. tǌƛ ǇǌŜƳƝǎǘŠƴƝ ǳǊőƛǘŞƘƻ ƎŜƴǳ ƴŀ ƳƝǎǘƻΣ ƪŘŜ ǇƻŘƭŞƘł 

ǊŜƎǳƭŀőƴƝƳǳ ǾƭƛǾǳ ƧƛƴŞƘƻ ƎŜƴǳΣ ǎŜ ƳǻȌŜ ǾȇȊƴŀƳƴŠ ȊƳŠƴƛǘ ƧŜƘƻ ŜȄǇǊŜǎŜ ŀ ŦǳƴƪŎŜΦ 

 

tǌƝƪƭŀŘŜƳ ƧŜ ǘǊŀƴǎƭƻƪŀŎŜ ǘόфΤннύ ǳ ŎƘǊƻƴƛŎƪŞ ƳȅŜƭƻƛŘƴƝ ƭŜǳƪŞƳƛŜ ς Filadelfǎƪȇ ŎƘǊƻƳƻǎƻƳΣ ǘόуΤмпύ ǳ .ǳǊƪƛǘǘƻǾŀ ƭȅƳŦƻƳǳ ŀ 

ǌŀŘŀ ŘŀƭǑƝŎƘΦ ½łǾŀȌƴƻǎǘ ōŀƭŀƴŎƻǾŀƴŞ ǘǊŀƴǎƭƻƪŀŎŜ ǎǇƻőƝǾł Ǿ ŎƘƻǾłƴƝ ǇƻǎǘƛȌŜƴȇŎƘ ŎƘǊƻƳƻǎƻƳǻ Ǿ ƳŜƛƽȊŜΦ ± ǇǊƻŦłȊƛ LΦ ȊǊŀŎƝƘƻ 

ŘŠƭŜƴƝ ǎŜ ǾȅǘǾłǌŜƧƝ Ǿ ǇǊǻōŠƘǳ ǎȅƴŀǇǎŜ ǎƭƻȌƛǘŞ ŦƛƎǳǊȅΣ ƻȊƴŀőƻǾŀƴŞ Ƨŀƪƻ tetravalenty. TetravŀƭŜƴǘ ǾȊƴƛƪł ǇłǊƻǾłƴƝƳ 

ƘƻƳƻƭƻƎƴƝŎƘ ǵǎŜƪǻ ȊǵőŀǎǘƴŠƴȇŎƘ ŎƘǊƻƳƻǎƻƳǻΦ tǊŀǾƛŘŜƭƴł ǎŜƎǊŜƎŀŎŜ Řƻ ŘŎŜǌƛƴƴȇŎƘ ōǳƴŠƪ ƧŜ ƴŀǊǳǑŜƴŀ ŀ ǇǊƻōƝƘł ƻŘƭƛǑƴȇƳ 

ȊǇǻǎƻōŜƳΦ hōǾȅƪƭŜ ǎŜ ƧŜŘƴł ƻ ǎŜƎǊŜƎŀŎƛ ǘȅǇǳ нΥнΣ Ǉǌƛ ƪǘŜǊŞ ǎŜ Řƻ ƪŀȌŘŞ ƎŀƳŜǘȅ ǊƻȊŎƘłȊŜƧƝ ǾȌŘȅ ŘǾŀ ȊǵőŀǎǘƴŠƴŞ 

chromosomy. 

 

wƻȊƭƛǑǳƧŜƳŜ ǘǌƛ ƳƻȌƴŞ ȊǇǻǎƻōȅ ǘŞǘƻ ǎŜƎǊŜƎŀŎŜΥ ǎǘǌƝŘŀǾƻǳΣ ǎƻǳǎŜŘƴƝ-м ŀ ǎƻǳǎŜŘƴƝ-2. 

¶ tǌƛ ǎǘǌƝŘŀǾŞ όŀƭǘŜǊƴŀǘŜύ ǎŜƎǊŜƎŀŎƛ ǾȊƴƛƪŀƧƝ ƎŀƳŜǘȅ ǎ ƴƻǊƳłƭƴƝ ƴŜōƻ ōŀƭŀƴŎƻǾŀƴƻǳ ƘŀǇƭƻƛŘƴƝ ǎŀŘƻǳΦ 9ƳōǊȅƻ ǇƻőŀǘŞ 

ǘŀƪǘƻ ǾȅǘǾƻǌŜƴƻǳ ƎŀƳŜǘƻǳ ōǳŘŜ ƻōǎŀƘƻǾŀǘ ƴƻǊƳłƭƴƝ ŎƘǊƻƳƻǎƻƳȅ ƴŜōƻ ƻǇŠǘ ōŀƭŀƴŎƻǾŀƴƻǳ ǘǊŀƴǎƭƻƪŀŎƛ Ƨŀƪƻ 

jeden z ǊƻŘƛőǻΦ 

¶ {ƻǳǎŜŘƴƝ-1 (adjacent-мύ ǎŜƎǊŜƎŀŎŜ ȊƴŀƳŜƴł ǊƻȊŎƘƻŘ ŎƘǊƻƳƻǎƻƳǻ ǎ ƘƻƳƻƭƻƎƴƝƳƛ ŎŜƴǘǊƻƳŜǊŀƳƛ ŀ Ǉǌƛ ǾȊłŎƴŞ 

ǎƻǳǎŜŘƴƝ-2 (adjacent-нύ ǎŜƎǊŜƎŀŎƛ ǎŜ ƻŘŘŠƭǳƧƝ ŎƘǊƻƳƻǎƻƳȅ ǎ ƴŜƘƻƳƻƭƻƎƴƝƳƛ ŎŜƴǘǊƻƳŜǊŀƳƛ όŎƘǊƻƳƻǎƻƳȅ 

s ƘƻƳƻƭƻƎƴƝƳƛ ŎŜƴǘǊƻƳŜǊŀƳƛ ǇǳǘǳƧƝ ǎǇƻƭǳ ƪ ƧŜŘƴƻƳǳ ǇƽƭǳύΦ 

 

DŀƳŜǘȅ ǾȊƴƛƪŀƧƝŎƝ ǎƻǳǎŜŘƴƝ ǎŜƎǊŜƎŀŎƝ Ƨǎƻǳ ǾȌŘȅ ƴŜōŀƭŀƴŎƻǾŀƴŞΣ ƴŜǎƻǳ ŘŜƭŜŎŜ ƴŜōƻ ŘǳǇƭƛƪŀŎŜΦ 9ƳōǊȅŀ ǇƻŎƘłȊŜƧƝŎƝ 

z ƴŜōŀƭŀƴŎƻǾŀƴȇŎƘ ƎŀƳŜǘ ƳŀƧƝ Ǉŀƪ ƪƻƳōƛƴŀŎƛ ǇŀǊŎƛłƭƴƝ ƳƻƴƻǎƻƳƛŜ ŀ ǘǊƛǎƻƳƛŜ ǵǎŜƪǻ ŘƛǎǘłƭƴƝŎƘ ƻŘ ƳƝǎǘŀ ȊƭƻƳǳΦ 

tǊŀǾŘŠǇƻŘƻōƴƻǎǘ ǾȅǘǾƻǌŜƴƝ ƎŀƳŜǘ ǎ ƴƻǊƳłƭƴƝΣ ōŀƭŀƴŎƻǾŀƴƻǳ ŀ ƴŜōŀƭŀƴŎƻǾŀƴƻǳ ŎƘǊƻƳƻǎƻƳłƭƴƝ ǾȇōŀǾƻǳ ǎŜ ƭƛǑƝ Ǿ ȊłǾƛǎƭƻǎǘƛ 

ƴŀ ǾŜƭƛƪƻǎǘƛ ǘǊŀƴǎƭƻƪƻǾŀƴȇŎƘ ǎŜƎƳŜƴǘǻΦ 5ŀƭǑƝ ƳƻȌƴƻǎǘƝ ƧŜ ǎŜƎǊŜƎŀŎŜ ǘǌƝ ŎƘǊƻƳƻǎƻƳǻ Řƻ ƧŜŘƴŞ ƎŀƳŜǘȅ ŀ ƧŜŘƴƻƘƻ 

ŎƘǊƻƳƻǎƻƳǳ Řƻ ŘǊǳƘŞ όǘȅǇ ǎŜƎǊŜƎŀŎŜ оΥмύΦ ±ŠǘǑƛƴŀ ƪƻƳōƛƴŀŎƝ ǾȅǘǾƻǌŜƴȇŎƘ ǘƝƳǘƻ ƳŜŎƘŀƴƛǎƳŜƳ ƧŜ ƴŜǎƭǳőƛǘŜƭƴł ǎŜ Ȍƛvotem, 

Ƴŀƭł őłǎǘ ǾŜŘŜ ƪ ǘŠȌƪŞƳǳ ƳƴƻƘƻőŜǘƴŞƳǳ ǇƻǎǘƛȌŜƴƝ όƴŠƪǘŜǊŞ ǘȊǾΦ ǘŜǊŎƛłǊƴƝ ǘǊƛǎƻƳƛŜύΦ 

 

ROBERTSONOVA TRANSLOKACE 

wƻōŜǊǘǎƻƴƻǾŀ ǘǊŀƴǎƭƻƪŀŎŜ ǾȊƴƛƪł ȊƭƻƳŜƳ ŘǾƻǳ ŀƪǊƻŎŜƴǘǊƛŎƪȇŎƘ ŎƘǊƻƳƻǎƻƳǻ όмоΣмпΣмрΣнм ŀ ннύ Ǿ oblasti centromery a 

ƴłǎƭŜŘƴȇƳ ǎǇƻƧŜƴƝƳ ŘƭƻǳƘȇŎƘ ǊŀƳŜƴΦ tǌŜǎǘŀǾōŀ ǎŜ ǘŞȌ ƻȊƴŀőǳƧŜ Ƨŀƪƻ ŎŜƴǘǊƛŎƪł ŦǵȊŜΦ YǊłǘƪł ǊŀƳŜƴŀ ƻōƻǳ ŎƘǊƻƳƻǎƻƳǻ Ƨǎƻǳ 

ȊǘǊŀŎŜƴŀΦ ½ǘǊłǘŀ ƳŀǘŜǊƛłƭǳ ƪǊłǘƪȇŎƘ ǊŀƳŜƴ ŀƪǊƻŎŜƴǘǊƛŎƪȇŎƘ ŎƘǊƻƳƻǎƻƳǻ ƴŜȊǇǻǎƻōǳƧŜ ƪƭƛƴƛŎƪŞ ǇǊƻƧŜǾȅΣ ƴŜōƻǙ ƻōǎŀƘǳƧƝ ƎŜƴȅ 

ǇǊƻ ǊƛōƻǎƻƳłƭƴƝ wb!Σ ƪǘŜǊŞ ǎŜ ǾȅǎƪȅǘǳƧƝ Ǿ mnohoƴłǎƻōƴȇŎƘ ƪƻǇƛƝŎƘ ŀ ƴŀ ƻǎǘŀǘƴƝŎƘ ŀƪǊƻŎŜƴǘǊŜŎƘΦ /ŜƭƪƻǾȇ ǇƻőŜǘ 

ŎƘǊƻƳƻǎƻƳǻ ƧŜ ǎƴƝȌŜƴ ƴŀ прΣ ŀƭŜ ǇǌŜǎǘŀǾōŀ ƧŜ ŦǳƴƪőƴŠ ōŀƭŀƴŎƻǾŀƴł ŀ ŦŜƴƻǘȅǇ ƴƻǎƛǘŜƭŜ ƴŜƻǾƭƛǾƴŠƴΦ 

 

±ȇȊƴŀƳƴł ƧŜ ƻǇŠǘ ƴŜǇǊŀǾƛŘŜƭƴł ǎŜƎǊŜƎŀŎŜ ŎƘǊƻƳƻǎƻƳǻ Řƻ ƎŀƳŜǘΦ ¢ŞƳŠǌ ǾŜ ǾǑŜŎƘ ǇǌƝǇŀŘŜŎƘ wƻōŜǊǘǎƻƴƻǾȅ translokace se 

ǘǾƻǌƝ ǑŜǎǘ ǘȅǇǻ ƎŀƳŜǘ ǘǌŜƳƛ ƳƻȌƴȇƳƛ ȊǇǻǎƻōȅ ǎŜƎǊŜƎŀŎŜ όǇƻŘƻōƴŠ Ƨŀƪƻ ǳ ǊŜŎƛǇǊƻƪŞ ǘǊŀƴǎƭƻƪŀŎŜύΦ ±ŠǘǑƛƴŀ ƎŀƳŜǘ Ƴł 

ƴŜōŀƭŀƴŎƻǾŀƴƻǳ ŎƘǊƻƳƻǎƻƳłƭƴƝ ǾȇōŀǾǳΣ Ƨǎƻǳ ŘƛǎƻƳƛŎƪŞ a ƴǳƭƭƛǎƻƳƛŎƪŞΣ ƳŜƴǑƝ őłǎǘ ƻōǎŀƘǳƧŜ ƴƻǊƳłƭƴƝ ƴŜōƻ ōŀƭŀƴŎƻǾŀƴȇ 

ƘŀǇƭƻƛŘƴƝ ƪƻƳǇƭŜƳŜƴǘΦ hǎǳŘ ǘŠƘƻǘŜƴǎǘǾƝ ǊƻŘƛőǻ ǎ wƻōŜǊǘǎƻƴƻǾƻǳ ǘǊŀƴǎƭƻƪŀŎƝ ƧŜ ȊłǾƛǎƭȇ ƴŀ ŘǊǳƘǳ ǇƻǎǘƛȌŜƴȇŎƘ ŎƘǊƻƳƻǎƻƳǻΣ 

ƻōŜŎƴŠ ƧŜ ǾȅǑǑƝ Ǿȇǎƪȅǘ ǎǇƻƴǘłƴƴƝŎƘ ǇƻǘǊŀǘǻΦ  

 

bŜōŀƭŀƴŎƻǾŀƴŞ ƎŀƳŜǘȅ ȊǇǻǎƻōǳƧƝ őŀǎƴŠ ƭŜǘłƭƴƝ ƳƻƴƻǎƻƳƛŜ моΣмпΣмрΣнм ŀ нн ŀ ǘǊƛǎƻƳƛŜ мпΣмр ŀ ннΦ 5ƛǎƻƳƛŎƪŞ Ǝŀmety 

s ŎƘǊƻƳƻǎƻƳȅ мо ŀ нм ǇƻŘƳƛƶǳƧƝ ǾȊƴƛƪ trisomie 13 όtŀǘŀǳǻǾ ǎȅƴŘǊƻƳύ ŀ trisomie 21 ό5ƻǿƴǻǾ ǎȅƴŘǊƻƳύΣ ǎƭǳőƛǘŜƭƴŞ ǎŜ 



ȌƛǾƻǘŜƳΦ Wƛƴł ǎƛǘǳŀŎŜ ƴŀǎǘłǾł ǳ ƴƻǎƛǘŜƭŜ ǘǊŀƴǎƭƻƪŀŎŜ нмΤнмΣ ƪŘȅ ǾȊƴƛƪŀƧƝ ǇƻǳȊŜ ŘǾŀ ǘȅǇȅ ƎŀƳŜǘΣ ŘƛǎƻƳƛŎƪŞ ƴŜōƻ ƴǳƭƭƛǎƻƳƛŎƪŞΦ 

V ǘƻƳǘƻ ǇǌƝǇŀŘŠ ƧŜ ǊƛȊƛƪƻ ƴŀǊƻȊŜƴƝ ŘƝǘŠǘŜ ǎ 5ƻǿƴƻǾȇƳ ǎȅƴŘǊƻƳŜƳ млл ҈Σ ōŜȊ ƻƘƭŜŘǳ ƴŀ ǇƻƘƭŀǾƝ ƴƻǎƛǘŜƭŜΦ 

 

5ƻǿƴǻǾ ǎȅƴŘǊƻƳ ς ǘǊŀƴǎƭƻƪŀőƴƝ ŦƻǊƳŀ 

U 4-р ҈ ƧŜŘƛƴŎǻ ǎ 5ƻǿƴƻǾȇƳ ǎȅƴŘǊƻƳŜƳ ƴŀŎƘłȊƝƳŜ ǘǊŀƴǎƭƻƪŀőƴƝ ŦƻǊƳǳ ǘǊƛǎƻƳƛŜ нмΣ ƪŘȅ ǘǌŜǘƝ ƪƻǇƛŜ нмΦ ŎƘǊƻƳƻǎƻƳǳ ƧŜ 

ǘǊŀƴǎƭƻƪƻǾŀƴł ƴŀ ƴŠƪǘŜǊȇ Ƨƛƴȇ ŀƪǊƻŎŜƴǘǊƛŎƪȇ ŎƘǊƻƳƻǎƻƳΦ ¢ŀǘƻ ŦƻǊƳŀ ōȇǾł őŀǎǘƻ ŦŀƳƛƭƛłǊƴƝΣ ƧŜŘŜƴ Ȋ ǊƻŘƛőǻ ƧŜ ƴƻǎƛǘŜƭ 

ōŀƭŀƴŎƻǾŀƴŞ wƻōŜǊǘǎƻƴƻǾȅ ǘǊŀƴǎƭƻƪŀŎŜΦ wƛȊƛƪƻ ƻǇŀƪƻǾłƴƝ ƴŀǊƻȊŜƴƝ ŘƝǘŠǘŜ ǎ 5ƻǿƴƻǾȇƳ ǎȅƴŘǊƻƳŜƳ ȊłǾƛǎƝ ƴŀ ǘȅǇǳ 

ǘǊŀƴǎƭƻƪŀŎŜ ŀ ƴŀ ǇƻƘƭŀǾƝ ƴƻǎƛǘŜƭŜ ǘǊŀƴǎƭƻƪŀŎŜΦ 

 

TeorŜǘƛŎƪŞ ǊƛȊƛƪƻ Ǉǌƛ ǘǊŀƴǎƭƻƪŀŎƛ ŎƘǊƻƳƻǎƻƳǳ нм ǎ ŎƘǊƻƳƻǎƻƳŜƳ моΣмпΣ мр ƴŜōƻ нн ƧŜ мκоΣ ŀǾǑŀƪ Ǿ ǇǊŀȄƛ ƧŜ ǊƛȊƛƪƻ ƻōŜŎƴŠ 

ƴƛȌǑƝΦ tƻƪǳŘ ƧŜ ƴƻǎƛǘŜƭŜƳ ǘǊŀƴǎƭƻƪŀŎŜ ƻǘŜŎΣ ǳǾłŘƝ ǎŜ ǊƛȊƛƪƻ р-т҈Σ Ǉǌƛ ǘǊŀƴǎƭƻƪŀŎƛ ǳ Ƴŀǘƪȅ ƧŜ ǊƛȊƛƪƻ ǾȅǑǑƝ ς ǇǌƛōƭƛȌƴŠ мл-15 %. U 

translokace нмΤнм ƧŜ ǇǊŀǾŘŠǇƻŘƻōƴƻǎǘ ƴŀǊƻȊŜƴƝ ŘƝǘŠǘŜ ǎ 5ƻǿƴƻǾȇƳ ǎȅƴŘǊƻƳŜƳ млл҈Φ 

 

5. ISOCHROMOSOM 

Isochromosom ƧŜ ƳŜŘƛƻŎŜƴǘǊƛŎƪȇ ŎƘǊƻƳƻǎƻƳ ǘǾƻǌŜƴȇ ŘǾŠƳŀ ƪǊłǘƪȇƳƛ ƴŜōƻ ŘǾŠƳŀ ŘƭƻǳƘȇƳƛ ǊŀƳŜƴȅ ǘŞƘƻȌ ŎƘǊƻƳƻǎƻƳǳΦ 

±Ȋƴƛƪł ǇǊŀǾŘŠǇƻŘƻōƴŠ ǇǌƝőƴȇƳ ǊƻȊŘŠƭŜƴƝƳ Ǿ ƳƝǎǘŠ ŎŜƴǘǊƻƳŜǊȅ ōŠƘŜƳ LLΦ ƳŜƛƻǘƛŎƪŞƘƻ ŘŠƭŜƴƝΦ wƻȊŘŠƭŜƴƝ ǎŜǎǘŜǊǎƪȇŎƘ 

ŎƘǊƻƳŀǘƛŘ ǇǊƻōŠƘƴŠ ŎƘȅōƴŠ όǇǌƝőƴŠΣ ƘƻǊƛȊƻƴǘłƭƴŠύ ŀ ǾȇǎƭŜŘƴȇ ŎƘǊƻƳƻǎƻƳ ƻōǎŀƘǳƧŜ ŘǾŠ ƪƻǇƛŜ ƪǊłǘƪȇŎƘ ƴŜōƻ ŘǾŠ ƪƻǇƛŜ 

ŘƭƻǳƘȇŎƘ ǊŀƳŜƴΦ ± ƪŀǊȅƻǘȅǇǳ ȊǇǻǎƻōǳƧŜ ǇŀǊŎƛłƭƴƝ ƳƻƴƻǎƻƳƛƛ ƧŜŘƴƻƘƻ ǊŀƳŜƴŜ ŀ ǇŀǊŎƛłƭƴƝ ǘǊƛǎƻƳƛƛ ŘǊǳƘŞƘƻ ǊŀƳŜƴŜ ŘŀƴŞƘƻ 

ŎƘǊƻƳƻǎƻƳǳΦ WŜ ǇƻǇƛǎƻǾłƴ ǳ ǌŀŘȅ ǎȅƴŘǊƻƳǻΦ bŜƧőŀǎǘŠƧǑƝ ƧŜ ƛǎƻŎƘǊƻƳƻǎƻƳ ŘƭƻǳƘȇŎƘ ǊŀƳŜƴ ŎƘǊƻƳƻǎƻƳǳ · ǎ ŦŜƴƻǘȅǇƻǾȇƳƛ 

Ȋƴŀƪȅ ¢ǳǊƴŜǊƻǾŀ ǎȅƴŘǊƻƳǳΣ ǇǌŜŘǎǘŀǾǳƧŜ ŀǎƛ мр ҈ Ȋ ŎŜƭƪƻǾŞƘƻ ǾȇǎƪȅǘǳΦ 

 

LǎƻŎƘǊƻƳƻǎƻƳ ·Ǉ ƧŜ ǾȊłŎƴŠƧǑƝΣ ǇƻŘƳƛƶǳƧŜ ƎƻƴŀŘłƭƴƝ Řȅsgenezi. 2ŀǎǘƻ ǎŜ ƛǎƻŎƘǊƻƳƻǎƻƳȅ ǾȅǎƪȅǘǳƧƝ Ǿ karyotypech 

ƴłŘƻǊƻǾȇŎƘ ōǳƴŠƪΦ 

 

6. INSERCE 

Inserce ȊƴŀƳŜƴł ǾƭƻȌŜƴƝ ŎƘǊƻƳƻǎƻƳƻǾŞƘƻ ǎŜƎƳŜƴǘǳ ƴŀ ƪǘŜǊŞƪƻƭƛ ƳƝǎǘƻ ƧƛƴŞƘƻ ƴŜōƻ ǘŞƘƻȌ ŎƘǊƻƳƻǎƻƳǳΦ ¢ŀǘƻ ǇǌŜǎǘŀǾōŀ 

ǾȅȌŀŘǳƧŜ ƴŜƧƳŞƴŠ ǘǌƛ ȊƭƻƳȅ ŀ ǇƻǎǘƛƘǳƧŜ ƧŜŘŜƴ ƴŜōƻ ŘǾŀ ŎƘǊƻmosomy. 

LƴǎŜǊǘƻǾŀƴȇ ǵǎŜƪ ƳǻȌŜ ōȇǘ ƴŀ ƴƻǾŞƳ ƳƝǎǘŠ Ǿ ƴƻǊƳłƭƴƝ ƴŜōƻ ƻōǊłŎŜƴŞ ǇƻƭƻȊŜ όǇǌƝƳłΣ ǊŜǎǇΦ ƛƴǾŜǊǘƻǾŀƴł ƛƴǎŜǊŎŜύΦ LƴǎŜǊŎŜ ƧŜ 

ōŀƭŀƴŎƻǾŀƴł ǇǌŜǎǘŀǾōŀ ōŜȊ ƻǾƭƛǾƴŠƴƝ ŦŜƴƻǘȅǇǳΦ tǌƛ ǇƻǎǘƛȌŜƴƝ ŘǾƻǳ ǊǻȊƴȇŎƘ ŎƘǊƻƳƻǎƻƳǻ ǇǌŜŘǎǘŀǾǳƧŜ ǇǊƻ ǎǾŞƘƻ ƴƻǎƛǘŜƭŜ рл 

% riziko tǾƻǊōȅ ƴŜōŀƭŀƴŎƻǾŀƴȇŎƘ ƎŀƳŜǘΣ ƴŜǎƻǳŎƝŎƘ ōǳř ŘŜƭŜǘƻǾŀƴȇ nebo ƛƴǎŜǊǘƻǾŀƴȇ chromosom. 

 

7. DUPLIKACE 

/ƘǊƻƳƻǎƻƳƻǾŞ duplikace ƻȊƴŀőǳƧƝ ȊŘǾƻƧŜƴƝ ǳǊőƛǘŞƘƻ ǵǎŜƪǳ ŎƘǊƻƳƻǎƻƳǳΦ ±ȊƴƛƪŀƧƝ ƛƴŜƪǾłƭƴƝƳ ŎǊƻǎǎƛƴƎ-overem za 

ǎƻǳőŀǎƴŞƘƻ ǾȊƴƛƪǳ ŘŜƭŜŎŜ ƴŀ ǇłǊƻǾŞƳ ŎƘǊƻƳƻǎƻƳǳΦ WƛƴȇƳ ƳŜŎƘŀƴƛǎƳŜƳ ƧŜ ǎŜƎǊŜƎŀŎŜ ŎƘǊƻƳƻǎƻƳǻ ŘŜǊƛǾƻǾŀƴȇŎƘ ƴŜōƻ 

ǊŜƪƻƳōƛƴƻǾŀƴȇŎƘ Ǿ ŘǻǎƭŜŘƪǳ ǎǘǊǳƪǘǳǊłƭƴƝ ǇǌŜǎǘŀǾōȅ όǘǊŀƴǎƭƻƪŀŎŜΣ inverze). Duplikace se vyskytuje jako ǘŀƴŘŜƳƻǾł, kdy jsou 

ȊŘǾƻƧŜƴŞ ǵǎŜƪȅ ǳƳƝǎǘŠƴȅ ǾŜŘƭŜ ǎŜōŜΣ ƴŜōƻ ƛƴǎŜǊőƴƝΣ Ǉǌƛ ƴƝȌ ƧŜ ƴŀŘǇƻőŜǘƴȇ ǵǎŜƪ ƭƻƪŀƭƛȊƻǾłƴ ƴŀ ƪǘŜǊŞƳƪƻƭƛ ƳƝǎǘŠ ƎŜƴƻƳǳΦ tǊƻ 

ǎǾŞƘƻ ƴƻǎƛǘŜƭŜ ƳŀƧƝ ŘǳǇƭƛƪŀŎŜ ƳŞƴŠ ȊłǾŀȌƴŞ ƪƭƛƴƛŎƪŞ ǇǊƻƧŜǾȅ ƴŜȌ ŘŜƭŜŎŜΦ hōŜŎƴŠ ōȇǾł ƭŜǘłƭƴƝ ŘŜƭŜŎŜ ƻ ǊƻȊǎŀƘǳ о ҈ 

ƘŀǇƭƻƛŘƴƝƘƻ ƎŜƴƻƳǳΣ ȊŀǘƝƳŎƻ ŘǳǇƭƛƪŀŎŜ ŀȌ р ҈Σ ŀƭŜ ȊłƭŜȌƝ ƴŀ ƪƻƴƪǊŞǘƴƝƳ ǇƻǎǘƛȌŜƴŞƳ ŎƘǊƻƳƻǎƻƳǳΦ CŜƴƻǘȅǇƻǾȇ ƻōǊŀȊ 

ƻŘǇƻǾƝŘł Ȋőłǎǘƛ ǇǌƝȊƴŀƪǻƳ ǘǊƛǎƻƳƛŜ ŘŀƴŞƘƻ ŎƘǊƻƳƻǎƻƳǳΣ ƳƭǳǾƝƳŜ ǘŀƪŞ ƻ ǇŀǊŎƛłƭƴƝ ǘǊƛǎƻƳƛƛΦ 

 

8. MARKER CHROMOSOM 

Jako marker chromosomy se z ŎȅǘƻƎŜƴŜǘƛŎƪŞƘƻ ƘƭŜŘƛǎƪŀ ƻȊƴŀőǳƧƝ ƳŀƭŞ ƴŀŘǇƻőŜǘƴŞ ŎƘǊƻƳƻǎƻƳȅ Ǿ ƪŀǊȅƻǘȅǇǳΦ Wǎƻǳ ǘǾƻǌŜƴȅ 

ǳǊőƛǘȇƳ ŎƘǊƻƳƻǎƻƳƻǾȇƳ ǎŜƎƳŜƴǘŜƳΣ ƧŜƘƻȌ ǇǻǾƻŘ ǾŠǘǑƛƴƻǳ ƴŜƭȊŜ ƪƻƴǾŜƴőƴƝƳƛ ŎȅǘƻƎŜƴŜǘƛŎƪȇƳƛ ƳŜǘƻŘŀƳƛ ōƭƝȌŜ 

ǎǇŜŎƛŦƛƪƻǾŀǘΦ {ǘŀƴƻǾŜƴƝ ǊƛȊƛƪŀ ǇƻǎǘƛȌŜƴƝ ǇƭƻŘǳ Ǉǌƛ ƴłƭŜȊǳ ƳŀǊƪŜǊ ŎƘǊƻƳƻǎƻƳǳ Ǿ ǇƭƻŘƻǾŞ ǾƻŘŠ ƧŜ ƻǾƭƛǾƴŠƴƻ ǾƝŎŜ ŦŀƪǘƻǊȅΦ 

tƻƪǳŘ ǎǘŜƧƴȇ ƳŀǊƪŜǊ ŎƘǊƻƳƻǎƻƳ ƴŜǎŜ ƛ ƧŜŘŜƴ Ȋ ǊƻŘƛőǻΣ ǇǊŀǾŘŠǇƻŘƻōƴŠ ǎŜ ƴŜǇǊƻƧŜǾƝ ŀƴƛ ǾŜ ŦŜƴƻǘȅǇǳ ǇƭƻŘǳΦ ± ǇǌƝǇŀŘŠ 

ƴłƭŜȊǳ de novo ǎŜ ƻōŜŎƴŠ ǳǾłŘƝ ǊƛȊƛƪƻ ǇƻǎǘƛȌŜƴƝ ŀȌ мр ҈Φ ±ȇȊƴŀƳ Ƴł ǘŀƪŞ ƳƻǊŦƻƭƻƎƛŜ ƳŀǊƪŜǊ ŎƘǊƻƳƻǎƻƳǳΦ wƛȊƛƪƻ ƧŜ ƴƛȌǑƝΣ 

pokud obsahuje satelity ŀ ƧŜ ǘǾƻǌŜƴ ǇǌŜǾłȌƴŠ ƘŜǘŜǊƻŎƘǊƻƳŀǘƛƴƻǾȇƳ ƳŀǘŜǊƛłƭŜƳΦ bŀƻǇŀƪ ǾȅǑǑƝ ǊƛȊƛƪƻ ǇǌŜŘǎǘŀǾǳƧŜ ƳŀǊƪŜǊ 

ŎƘǊƻƳƻǎƻƳΣ ƪǘŜǊȇ ƴŜƻōǎŀƘǳƧŜ ǎŀǘŜƭƛǘȅ ŀ ƧŜ ǘǾƻǌŜƴ euchromatinem. tƻǘƻƳ ƪƭƛƴƛŎƪȇ ƻōǊŀȊ ƻŘǇƻǾƝŘł ǇŀǊŎƛłƭƴƝ ǘǊƛǎƻƳƛƛ ǘŞǘƻ 

oblasti. 

 

wŜƭŀǘƛǾƴŠ őŀǎǘȇ ƧŜ Ǿȇǎƪȅǘ ƳŀǊƪŜǊ ŎƘǊƻƳƻǎƻƳǳ Ǿ mozaice. ½ŀǾŜŘŜƴƝ CL{I ƳŜǘƻŘ ǳƳƻȌƶǳƧŜ ǇǌŜǎƴŠƧǑƝ ǳǊőŜƴƝ ǇǻǾƻŘǳ ƳŀǊƪŜǊ 

ŎƘǊƻƳƻǎƻƳǻ ŀ ǘƝƳ ƛ ƭŜǇǑƝ ǇǊƻƎƴƻǎǘƛŎƪȇ ƻŘƘŀŘΦ bŜƧőŀǎǘŠƧǑƝƳ ƴłƭŜȊŜƳ ōȇǾł ƳŀǊƪŜǊ ŎƘǊƻƳƻǎƻƳ ǇƻŎƘłȊŜƧƝŎƝ Ȋ őłǎǘƛ ƳŀǘŜǊƛłƭǳ 

15 chromosomu. tƻƧŜƳ αƳŀǊƪŜǊάΣ ǇǌƝǇŀŘƴŠ ƛ αƳŀǊƪŜǊ ŎƘǊƻƳƻǎƻƳά ƧŜ ǘŀƪŞ ǳȌƝǾłƴ Ǿ ƧƛƴŞƳ ǾȇȊƴŀƳǳ όǇƻȊƻǊ ƴŀ ȊłƳŠƴǳΗύ ŀ ǘƻ 

ǇǊƻ ƻȊƴŀőŜƴƝ ǳǊőƛǘŞƘƻ ƧŜǾǳ ƴŜōƻ ƴłƭŜȊǳΣ ƪǘŜǊȇ ƧŜ ŀǎƻŎƛƻǾłƴ ǎ ǳǊőƛǘƻǳ ŎƘƻǊƻōƻǳΣ ŘƛŀƎƴƽȊƻǳ ŀǇƻŘΦ YƭŀǎƛŎƪȇƳ ǇǌƝƪƭŀŘŜƳ ƳǻȌŜ 

ōȇǘ ǘȊǾΦ CƛƭŀŘŜƭŦǎƪȇ ŎƘǊƻƳƻǎƻƳ ς αƳŀǊƪŜǊά ŎƘǊƻƴƛŎƪŞ ƳȅŜƭƻƛŘƴƝ ƭŜǳƪŞƳƛŜΦ 



9. Cw!DL[bN aN{¢! 

tǌƛ ŎȅǘƻƎŜƴŜǘƛŎƪŞƳ ǾȅǑŜǘǌŜƴƝ ƴŀŎƘłȊƝƳŜ ƴŀ ƴŠƪǘŜǊȇŎƘ ŎƘǊƻƳƻǎƻƳŜŎƘ ƻōƭŀǎǘƛΣ ǾŜ ƪǘŜǊȇŎƘ ƴŜƴƝ ŎƘǊƻƳŀǘƛƴ ǇƭƴŠ ǎǇƛǊŀƭƛȊƻǾłƴ ŀ 

ƻōŠ ŎƘǊƻƳŀǘƛŘȅ Ƨǎƻǳ Ƨŀƪƻōȅ ǇǌŜǊǳǑŜƴȅΦ ¢ȅǘƻ ƴŜōŀǊǾƝŎƝ ǎŜ αƳŜȊŜǊȅά όƎŀǇȅύ ǎŜ ƴŀȊȇǾŀƧƝ ŦǊŀƎƛƭƴƝ ƳƝǎǘŀ όŦǊŀƎƛƭŜ ǎƛǘŜύΦ V ǘŠŎƘǘƻ 

ōƻŘŜŎƘ Ƨǎƻǳ ƧŜŘƴƻǘƭƛǾŞ ŎƘǊƻƳŀǘƛŘȅ ƴłŎƘȅƭƴŠƧǑƝ ƪŜ ȊƭƻƳǻƳΦ tƻŘƭŜ ƴŠƪǘŜǊȇŎƘ ƘȅǇƻǘŞȊ ƳŀƧƝ ŦǊŀƎƛƭƴƝ ƳƝǎǘŀ ƴŀ ŀǳǘƻǎƻƳŜŎƘ 

ǇǌƝƳƻǳ ǎƻǳǾƛǎƭƻǎǘ ǎŜ ȊƭƻƳȅ ŎƘǊƻƳƻǎƻƳǻ Ǉǌƛ ǎǇŜŎƛŦƛŎƪȇŎƘ ǎǘǊǳƪǘǳǊłƭƴƝŎƘ ǇǌŜǎǘŀǾōłŎƘ Ǿ ōǳƶƪłŎƘ ƳŀƭƛƎƴƝŎƘ ƴłŘƻǊǻΣ ǘȊǾΦ 

hotspots. tǌƝǘƻƳƴƻǎǘ ŦǊŀƎƛƭƴƝŎƘ ƳƝǎǘ ƧŜ ŎȅǘƻƎŜƴŜǘƛŎƪȅ ǇǊƻƪŀȊŀǘŜƭƴł Ǉƻ ƪǳƭǘƛǾŀŎƛ ōǳƴŠƪ Ǿ ƳŞŘƛǳ ǎŜ ǎƴƝȌŜƴȇƳ ƻōǎŀƘŜƳ 

ƪȅǎŜƭƛƴȅ ƭƛǎǘƻǾŞ ƴŜōƻ ǘƘȅƳƛŘƛƴǳΦ ± ǎƻǳőŀǎƴŞ ŘƻōŠ ǎŜ ǇǊƻ ŘŜǘŜƪŎƛ őŀǎǘŠƧƛ ǇƻǳȌƝǾŀƧƝ ǘŜŎƘƴƛƪȅ ƳƻƭŜƪǳƭłǊƴƝ ŘƛŀƎƴƻǎǘƛƪȅΦ CǊŀƎƛƭƴƝ 

ƳƝǎǘŀ ǎŜ ǾȅǎƪȅǘǳƧƝ ǇƻƳŠǊƴŠ ǾȊłŎƴŠΣ ȊǾƭłǑǘƴƝ ǇƻǎǘŀǾŜƴƝ Ƴł ŦǊŀƎƛƭƴƝ ƳƝǎǘƻ ƴŀ ŘƭƻǳƘŞƳ ǊŀƳŜƴƛ ŎƘǊƻƳƻǎƻƳǳ ·Φ 

 

{¸b5wha Cw!DL[bNIh · όCw! · ǎȅƴŘǊƻƳύ 

{ȅƴŘǊƻƳ ŦǊŀƎƛƭƴƝƘƻ · ǇǌŜŘǎǘŀǾǳƧŜ ƴŜƧőŀǎǘŠƧǑƝ ǾǊƻȊŜƴƻǳ ǇǌƝőƛƴǳ ƳŜƴǘłƭƴƝ ǊŜǘŀrdace u ŎƘƭŀǇŎǻ s ǾȇǎƪȅǘŜƳ ŀǎƛ мΥп лллΦ 

5ŠŘƛőƴƻǎǘ ƧŜ ƎƻƴƻǎƻƳłƭƴŠ ǊŜŎŜǎƛǾƴƝΣ ǇƻǎǘƛȌŜƴƝ Ƨǎƻǳ ǾŠǘǑƛƴƻǳ ŎƘƭŀǇŎƛΦ ¿Ŝƴȅ ōȇǾŀƧƝ ǇǌŜƴŀǑŜőƪŀƳƛΣ ŀƭŜ ƳƻƘƻǳ ōȇǘ ƛ ǇƻǎǘƛȌŜƴŞΣ 

ƻōǾȅƪƭŜ ǾǑŀƪ ƳŞƴŠ ȊłǾŀȌƴƻǳ ŦƻǊƳƻǳΦ YƭƛƴƛŎƪȅ ƴŀŎƘłȊƝƳŜ ǘȅǇƛŎƪȇ ƴłǇŀŘƴŠ ǇǊƻǘłƘƭȇ ƻōƭƛőŜƧΣ ǾŜƭƪŞ ǳǑƴƝ ōƻƭǘŎŜ ŀ ȊǾŠǘǑŜƴł 

ǘŜǎǘŜǎΦ 5ƛŀƎƴƻǎǘƛƪŀ ōȅƭŀ ŘǌƝǾŜ ŎȅǘƻƎŜƴŜǘƛŎƪłΣ Ǉƻ ǎǇŜŎƛłƭƴƝ ƪǳƭǘƛǾŀŎƛ ǎ deficitem ƪȅǎŜƭƛƴȅ ƭƛǎǘƻǾŞ v ƳŞŘƛǳ ǎŜ ȊƧƛǑǙƻǾŀƭŀ 

ǇǌƝǘƻƳƴƻǎǘ ŦǊŀƎƛƭƴƝƘƻ ƳƝǎǘŀ ƴŀ ŘƛǎǘłƭƴƝƳ ƪƻƴŎƛ ŘƭƻǳƘŞƘƻ ǊŀƳŜƴŜ ŎƘǊƻƳƻǎƻƳǳ · ς fra(X)(q27.3). 

 

±ȅǑŜǘǌŜƴƝ ōȅƭƻ ȊƴŀőƴŠ ƴŜǎǇƻƭŜƘƭƛǾŞΣ ƴŜōƻǙ ŦǊŀƎƛƭƴƝ ƳƝǎǘƻ ōȇǾŀƭƻ ȊŀŎƘȅŎŜƴƻ ƧŜƴ ǾŜ ǾŜƭƳƛ ƳŀƭŞƳ Ǉƻőǘǳ ƳƛǘƽȊΦ ± ǎƻǳőŀǎƴƻǎǘƛ ƧŜ 

ŘƛŀƎƴƻǎǘƛƪŀ ǾȇƘǊŀŘƴŠ ƳƻƭŜƪǳƭłǊƴƝΣ ȊŀƭƻȌŜƴł ƴŀ ǇǌƝƳŞ ŘŜǘŜƪŎƛ ǾƭŀǎǘƴƝ ǇǌƝőƛƴȅ ς ŀƳǇƭƛŦƛƪŀŎƛ ǘǊƛƴǳƪƭŜƻǘƛŘƻǾȇŎƘ ǊŜǇŜǘƛŎ //D 

v genu FMR1 ƭŜȌƝŎƝƳ Ǿ ŘŀƴŞ ƻōƭŀǎti). 

 

37. tyN2Lb¸ ±½bLY¦ /Iwhah{ha#[bN/I !.9w!/N 

 
b¦a9wL/Y; /Iwhah{ha#[bN !.9w!/9 

 

ANEUPLOIDIE - ƴŜƧőŀǎǘŠƧǑƝ ǇǌƝőƛƴƻǳ ǾȊƴƛƪǳ ŀƴŜǳǇƭƻƛŘƛƝ ǳ őƭƻǾŠƪŀ ƧŜ nondisjunkceΣ ǘƧΦ ǇƻǊǳŎƘŀ ƻŘŘŠƭŜƴƝ ƘƻƳƻƭƻƎƴƝŎƘ 

ŎƘǊƻƳƻǎƻƳǻ Ǿ LΦ ȊǊŀŎƝƳ ŘŠƭŜƴƝ ƴŜōƻ ǎŜǎǘŜǊǎƪȇŎƘ ŎƘǊƻƳŀǘƛŘ v LLΦ ȊǊŀŎƝƳ ŘŠƭŜƴƝΦ bƻƴŘƛǎƧǳƴƪŎŜ Ǿ ƳŜƛƽȊŜ L ǾŜŘŜ ƪŜ ǾȊƴƛƪǳ 

ŘƛǎƻƳƛŎƪȇŎƘ ƎŀƳŜǘ ƻōǎŀƘǳƧƝŎƝŎƘ ŎŜƭȇ ǇłǊ ƘƻƳƻƭƻƎƴƝŎƘ ŎƘǊƻƳƻǎƻƳǻΣ ƻǇǊƻǘƛ ǘƻƳǳ ŎƘȅōŀ Ǿ ƳŜƛƽȊŜ LL ȊǇǻǎƻōǳƧŜ ǘǾƻǊōǳ ƎŀƳŜǘ 

ƴŜǎƻǳŎƝŎƘ ŘǾŠ ǎǘŜƧƴŞ ƪƻǇƛŜ ƧŜŘƴƻƘƻ ŎƘǊƻƳƻǎƻƳǳΦ Wŀƪƻ ŘƻǇƭƴŠƪ Ǉǌƛ ƴƻƴŘƛǎƧǳƴƪŎƛ Ǿ ƻōƻǳ ŦłȊƝŎƘ ȊǊŀŎƝƘƻ ŘŠƭŜƴƝ ǾȊƴƛƪŀƧƝ ƛ 

ƎŀƳŜǘȅ ƴǳƭƭƛǎƻƳƛŎƪŞΣ ƪǘŜǊŞ ƴŜƻōǎŀƘǳƧƝ ȌłŘƴƻǳ ƪƻǇƛƛ ŎƘǊƻƳƻǎƻƳǳ ǇǌƝǎƭǳǑƴŞƘƻ ǇłǊǳΦ aƻƴƻǎƻƳƛŜ ƳƻƘƻǳ ōȇǘ ȊǇǻǎƻōŜƴȅ ǘŀƪŞ 

ȊǘǊłǘƻǳ ŎƘǊƻƳƻǎƻƳǳ Ǉǌƛ ǇƻƘȅōǳ ƪ Ǉƽƭǳ ōǳƶƪȅ ōŠƘŜƳ ŀƴŀŦłȊŜΦ tƻŘƭŜ ǾȇǎƭŜŘƪǻ ǎǘǳŘƛƝ ǎ ǾȅǳȌƛǘƝƳ 5b! ƳŀǊƪŜǊǻ 2/3 

ŀƴŜǳǇƭƻƛŘƛƝ ǳ ǇƭƻŘǻ ƴŜōƻ ƴƻǾƻǊƻȊŜƴŎǻ ƳŀƧƝ ƳŀǘŜǊƴłƭƴƝ ǇǻǾƻŘΣ Ȋ ǘƻƘƻ ƻǇŠǘ нκо ǾȊƴƛƪŀƧƝ ŎƘȅōƻǳ Ǿ LΦ ƳŜƛƻǘƛŎƪŞƳ ŘŠƭŜƴƝΦ 

 

K ƴƻƴŘƛǎƧǳƴƪŎƛ ƳǻȌŜ ŘƻƧƝǘ ƛ Ǿ ƳƛǘƽȊŜ ōŠƘŜƳ őŀǎƴŞƘƻ ǾȇǾƻƧŜ ȊłǊƻŘƪǳΦ 5ǻǎƭŜŘƪŜƳ ǘŀƪƻǾŞ ŎƘȅōȅ ƧŜ ȊŀǎǘƻǳǇŜƴƝ ŘǾƻǳ ƴŜōƻ ǾƝŎŜ 

ōǳƴŠőƴȇŎƘ ƭƛƴƛƝ s ǊǻȊƴȇƳ ǇƻőǘŜƳ ŎƘǊƻƳƻǎƻƳǻΣ ǘȊǾΦ mozaicismus. wƛȊƛƪƻ ǇƻǎǘƛȌŜƴƝ ǇƭƻŘǳ ǘǊƛǎƻƳƛƝ ǎǘƻǳǇł ǎ ǾŠƪŜƳ Ƴŀǘƪȅ 

ό5ƻǿƴǻǾ ǎȅƴŘǊƻƳύΦ tƻŘƻōƴł ȊłǾƛǎƭƻǎǘ ōȅƭŀ ȊŀȊƴŀƳŜƴłƴŀ ƛ ǳ ǘǊƛǎƻƳƛŜ муΦ ŀ моΦ ŎƘǊƻƳƻǎƻƳǳΦ ±ȊǘŀƘ ƳŜȊƛ ǾȊƴƛƪŜƳ 

ŀƴŜǳǇƭƻƛŘƛƝ ŀ ǾŠƪŜƳ ƻǘŎŜ ǇǊƻƪłȊłƴ ƴŜōȅƭΦ tǌƝőƛƴŀ ǘƻƘƻǘƻ ǊƻȊŘƝƭǳ ƧŜ ǇǊŀǾŘŠǇƻŘƻōƴŠ Ǿ ƻŘƭƛǑƴŞƳ őŀǎƻǾŞƳ ǇǊǻōŠƘǳ 

ƎŀƳŜǘƻƎŜƴŜȊŜ ǳ ƳǳȌŜ ŀ ǳ ȌŜƴȅΦ tǌƝőƛƴŀ ǾȊƴƛƪǳ ƴƻƴŘƛǎƧǳƴƪŎŜ ƧŜ ŘƻǎǳŘ ƴŜȊƴłƳłΦ 

 

hǇŀƪƻǾłƴƝ Ǿȇǎƪȅǘǳ ǘǊƛǎƻƳƛŜ Ǿ ƴŠƪǘŜǊȇŎƘ ǊƻŘƛƴłŎƘΣ ŀǙ ǳȌ ǎŜ ƧŜŘƴł ƻ ƘƻƳƻǘǊƛǎƻƳƛƛ όƻǇŀƪƻǾłƴƝ ǘǊƛǎƻƳƛŜ ǘŞƘƻȌ ŎƘǊƻƳƻǎƻƳǳύ 

nebo ƘŜǘŜǊƻǘǊƛǎƻƳƛƛΣ ǾǑŀƪ ǇƻŘǇƻǊǳƧŜ ŘƻƳƴŠƴƪȅΣ ȌŜ ǎŜ ȊŘŜ ǳǇƭŀǘƶǳƧƝ ƛ ŘŀƭǑƝ ǾƭƛǾȅΣ ǇǊŀǾŘŠǇƻŘƻōƴŠ ƻǇŜǘ ƳŀǘŜǊƴłƭƴƝΦ DƻƴŀŘłƭƴƝ 

ƳƻȊŀƛŎƛȊƳǳǎ ƳǻȌŜ ǾȅǎǾŠǘƭƛǘ ƧŜƴ ƴŠƪǘŜǊŞ ƻƧŜŘƛƴŠƭŞ ǇǌƝǇŀŘȅ ƘƻƳƻǘǊƛǎƻƳƛŜΣ ƻǎǘŀǘƴƝ Ƨǎƻǳ ǇǌŜŘƳŠǘŜƳ ƛƴǘŜƴȊƛǾƴƝƘƻ ǎǘǳŘƛŀΦ tƻŘƭŜ 

ƴƻǾŠƧǑƝŎƘ ǾȇȊƪǳƳǻ ǎŜ ǳƪŀȊǳƧŜΣ ȌŜ ŎƘǊƻƳƻǎƻƳȅΣ ǳ ƪǘŜǊȇŎƘ ƴŜŘƻǑƭƻ Ǿ ǇǊƻŦłȊƛ LΦ ƳŜƛƻǘƛŎƪŞƘƻ ŘŠƭŜƴƝ ƪ rekombinaci, jsou 

ƴłŎƘȅƭƴŠƧǑƝ ƪ ǎǇƻƴǘłƴƴƝ ƴƻƴŘƛǎƧǳƴƪŎƛΦ 

 

/ƘƛŀǎƳŀǘŀ ǾȊƴƛƪŀƧƝŎƝ Ǿ souvislosti s ǊŜƪƻƳōƛƴŀŎƝ όŎǊƻǎǎƛƴƎ-ƻǾŜǊŜƳύ ǳŘǊȌǳƧƝ ƘƻƳƻƭƻƎƴƝ ŎƘǊƻƳƻǎƻƳȅ ǳ ǎŜōŜ ŀȌ Řƻ ƧŜƧƛŎƘ 

rozchodu v ŘƛŀƪƛƴŜȊƛΦ tǌƛ ǎŜƭƘłƴƝ ǘǾƻǊōȅ ŎƘƛŀǎƳŀǘ ƳǻȌŜ ŘƻŎƘłȊŜǘ ƪ ǇǌŜŘőŀǎƴŞƳǳ ƻŘŘŠƭŜƴƝ ŎƘǊƻƳƻǎƻƳǻ ŀ ƪ jejich 

ƴŜǇǊŀǾƛŘŜƭƴŞ ǎŜƎǊŜƎŀŎƛ Řƻ ŘŎŜǌƛƴƴȇŎƘ ōǳƴŠƪΦ .ŠƘŜƳ ƻƻƎŜƴŜȊŜ ǇǊƻōƝƘł ǇǊƻŎŜǎ ǊŜƪƻƳōƛƴŀŎŜ Ǿ ǇǊŜƴŀǘłƭƴƝƳ ƻōŘƻōƝΣ ȊŀǘƝƳŎƻ 

k ƴƻƴŘƛǎƧǳƴƪŎƛ ŘƻŎƘłȊƝ ƪŘȅƪƻƭƛ Ǿ dƻōŠ ǇǌƛōƭƛȌƴŠ od 15 do 50 let όƻōŘƻōƝ ǇƭƴŞ ƻǾŀǊƛłƭƴƝ ŀƪǘƛǾƛǘȅύΦ ¢ŀǘƻ ȊƧƛǑǘŠƴƝ ǎƳŠǌǳƧƝ 

k ǇǌŜŘǇƻƪƭŀŘǳΣ ȌŜ ƴƻƴŘƛǎƧǳƴƪŎŜ ƳǻȌŜ ōȇǘ ǾȅǾƻƭłƴŀ ƘƴŜŘ ŘǾŠƳŀ ŦŀƪǘƻǊȅΦ  

 

tǊǾƴƝƳ ƧŜ ŎƘȅōŠƴƝ ǊŜƪƻƳōƛƴŀŎŜ ƳŜȊƛ ƘƻƳƻƭƻƎƴƝƳƛ ŎƘǊƻƳƻǎƻƳȅ ǾŜ ŦŜǘłƭƴƝŎƘ ƻǾŀǊƛƝŎƘ ŀ ŘǊǳƘȇƳ ǇǊŀǾŘŠǇƻŘƻōƴł ǇƻǊǳŎƘŀ 

ǘǾƻǊōȅ ŀ ŦǳƴƪŎŜ ŘŠƭƝŎƝƘƻ ǾǌŜǘŞƴƪŀ ōŠƘŜƳ ŘƻȊǊłǾłƴƝ ŦƻƭƛƪǳƭǻΦ 5ŀƭǑƝ ƳƻȌƴƻǳ ŀƭǘŜǊƴŀǘƛǾƻǳ ƧŜ ƘȅǇƻǘŞȊŀ ƻǇƻȌŘŠƴŞƘƻ ƻǇƭƻȊŜƴƝ 

(delayed fertilization). U ƴŠƪǘŜǊȇŎƘ ȊǾƝǌŀǘ όƻōƻƧȌƛǾŜƭƴƝŎƛΣ ƳȅǑƛΣ ǇƻǘƪŀƴƛΣ ƪǊłƭƝŎƛΣΦΦΦύ ōȅƭƻ ǇǊƻƪłȊłƴƻΣ ȌŜ ǇǊƻŘƭƻǳȌŜƴƝ Řƻōȅ ƳŜȊƛ 



ƻǾǳƭŀŎƝ ŀ ƻǇƭƻȊŜƴƝƳ ǾŀƧƝőƪŀ ǾŜŘŜ ƪ őŀǎǘŠƧǑƝƳǳ Ǿȇǎƪȅǘǳ ŀƴŜǳǇƭƻƛŘƛƝ ŀ ǇƻƭȅǇƭƻƛŘƛƝΦ bŠƪǘŜǌƝ ǾŠŘŎƛ ǇƻǾŀȌǳƧƝ ŦŜǊǘƛƭƛȊŀŎƛ Ǉƻ ǾƝŎŜ ƴŜȌ 

пу ƘƻŘƛƴłŎƘ Ǉƻ ƻǾǳƭŀŎƛ Ȋŀ ǇǌƝőƛƴǳ ŀƴŜǳǇƭƻƛŘƛƝ ƛ ǳ őƭƻǾŠƪŀΦ {ƻǳǾƛǎƭƻǎǘ ǎ ǾŠƪŜƳ Ƴŀǘƪȅ ƭȊŜ ǇƻȊƻǊƻǾŀǘ ƛ Ǿ ǘƻƳǘƻ ǇǌƝǇŀŘŠΦ 

 

{ŜȄǳłƭƴƝ ŀƪǘƛǾƛǘŀ ȌŜƴ Ƴł ǎ ǊƻǎǘƻǳŎƝƳ ǾŠƪŜƳ Ǿ ǇǊǻƳŠǊǳ ƪƭŜǎŀƧƝŎƝ ǘŜƴŘŜƴŎƛΣ ŀ ǇǊƻǘƻ ƧŜ ǇǊŀǾŘŠǇƻŘƻōƴƻǎǘ ƻǇƻȌŘŠƴŞƘƻ ƻǇƭƻȊŜƴƝ 

ǳ ǎǘŀǊǑƝŎƘ ȌŜƴ ƳƴƻƘŜƳ ǾȅǑǑƝΦ ¢ŀǘƻ ǘŜƻǊƛŜ Ƴł ǾǑŀƪ ŘƻǎǳŘ ŎŜƭƻǳ ǌŀŘǳ ƻŘǇǻǊŎǻΦ 

bŠƪǘŜǌƝ Ȋ ƴƛŎƘ ǇǌŜŘǇƻƪƭłŘŀƧƝ ǎǇƝǑŜ ǾƭƛǾ ǎǘłǊƴǳǘƝ ǎǇŜǊƳƛƝ Ǉǌƛ ƴƛȌǑƝ ŦǊŜƪǾŜƴŎƛ ǇƻƘƭŀǾƴƝŎƘ ǎǘȅƪǻΦ WŜƧƛŎƘ ƘȅǇƻǘŞȊǳ ǇƻŘǇƻǊǳƧƝ ƛ 

ǾȇǎƭŜŘƪȅ ǎǘǳŘƛƝ ǳ ȊǾƝǌŜŎƝŎƘ ƳƻŘŜƭǻ ŀ ƴłƭŜȊȅ ǇŀǘŜǊƴłƭƴƝƘƻ ǇǻǾƻŘǳ 5ƻǿƴƻǾŀ ǎȅƴŘǊƻƳǳ όŀǎƛ ǾŜ нл҈ ǇǌƝǇŀŘǻύΦ ¦ ƴŠƪǘŜǊȇŎƘ 

ŘǊǳƘǻ όǇǌΦ 5ǊƻǎƻǇƘƛƭŀύ ōȅƭŀ ǇǊƻƪłȊłƴŀ ƎŜƴŜǘƛŎƪł ƪƻƴǘǊƻƭŀ ƴƻƴŘƛǎƧǳƴƪŎŜΦ ¢Ŝƴǘƻ Ŧŀƪǘ ōȅ ƳƻƘƭ ǾȅǎǾŠǘƭƛǘ ƻǇŀƪƻǾŀƴȇ Ǿȇǎƪȅǘ 

ƴƻƴŘƛǎƧǳƴƪŎƝ Ǿ ƴŠƪǘŜǊȇŎƘ ǊƻŘƛƴłŎƘΦ 

 

POLYPLOIDIE - ǎŜƭƘłƴƝ ǊŜŘǳƪőƴƝƘƻ ŘŠƭŜƴƝ ƴŜōƻ ŜƴŘƻǊŜŘǳǇƭƛƪŀŎŜ ǾŜŘƻǳ ƪŜ ȊƳƴƻȌŜƴƝ ǎŀŘ ŎƘǊƻƳƻǎƻƳǻΦ ¢wLt[hL5L9 - ƳǻȌŜ 

ǾȊƴƛƪƴƻǳǘ ǇƻǊǳŎƘƻǳ LΦ ŀ LLΦ ȊǊŀŎƝƘƻ ŘŠƭŜƴƝ ǾŀƧƝőƪŀ όǇǌΦ ȊŀŎƘƻǾłƴƝ ǇƻƭłǊƴƝƘƻ ǘŠƭƝǎƪŀύ ƴŜōƻ ǎǇŜǊƳƛŜ όǇǊƻŘǳƪŎŜ ŘƛǇƭƻƛŘƴƝŎƘ 

gamet).  

5ŀƭǑƝ ŀ ƴŜƧőŀǎǘŠƧǑƝ ƳƻȌƴƻǎǘƝ ƧŜ ƻǇƭƻȊŜƴƝ ǾŀƧƝőƪŀ ŘǾŠƳŀ ǎǇŜǊƳƛŜƳƛΣ ǘȊǾΦ ŘƛǎǇŜǊƳƛŜΦ ¢9¢w!t[hL5L9 - ǇǌƝőƛƴƻu je porucha 

v ǇǊǾƴƝƳ ƳƛǘƻǘƛŎƪŞƳ ŘŠƭŜƴƝ ƴƻǊƳłƭƴƝ ȊȅƎƻǘȅΦ ¢Ŝƴǘƻ ǎǘŀǾ ƧŜ őŀǎǘƻ ƭŜǘłƭƴƝΦ 
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½łƪƭŀŘƴƝ ǇƻŘƳƝƴƪƻǳ ǾȊƴƛƪǳ ǎǘǊǳƪǘǳǊłƭƴƝŎƘ ŀōŜǊŀŎƝ ƧŜ ǇǌŜǊǳǑŜƴƝ ƪƻƴǘƛƴǳƛǘȅ ŎƘǊƻƳƻǎƻƳǻΦ ¢ŀǘƻ ƪƻƴǘƛƴǳƛǘŀ ƳǻȌŜ ōȇǘ ǇǌŜǊǳǑŜƴŀ 

ǎǇƻƴǘłƴƴŠ nebo pǻǎƻōŜƴƝƳ ƛƴŘǳƪǳƧƝŎƝŎƘ ƳǳǘŀƎŜƴƴƝŎƘ ǾƭƛǾǻ όƛƻƴƛȊǳƧƝŎƝ ȊłǌŜƴƝΣ ŎƘŜƳƛŎƪŞ ƭłǘƪȅύΦ ±ȊƴƛƪŀƧƝ ǘŀƪ ŎƘǊƻƳƻǎƻƳƻǾŞ 

nebo ŎƘǊƻƳŀǘƛŘƻǾŞ ȊƭƻƳȅΦ αhōƴŀȌŜƴŞέ ƪƻƴŎŜ 5b! ƳŀƧƝ ǘŜƴŘŜƴŎƛ ƪ ƻǇŠǘƻǾƴŞƳǳ ƴŀǇƻƧŜƴƝ ƴŀ ǇǻǾƻŘƴƝ ƴŜōƻ Ƨƛƴȇ Ǿƻƭƴȇ 

ƪƻƴŜŎ ƴŀ ȊłƪƭŀŘŠ ƪƻƳǇƭŜƳŜƴǘŀǊƛǘȅ ǘŜǊƳƛƴłƭƴƝŎƘ ōŀȊƝΦ 5ƻŎƘłȊƝ ǘŀƪ ƪŜ ǾȊƴƛƪǳ ǊǻȊƴȇŎƘ ŀōƴƻǊƳłƭƴƝŎƘ ǎǘǊǳƪǘǳǊΣ Ǉǌƛ ǾŠǘǑƝƳ 

Ǉƻőǘǳ ȊƭƻƳǻ ƴŀŎƘłȊƝƳŜ ƪƻƳǇƭŜȄƴƝ ǎǘǊǳƪǘǳǊłƭƴƝ ǇǌŜǎǘŀǾōȅΦ 

 

½ƳŠƴŠƴȇ ŎƘǊƻƳƻǎƻƳ ƧŜ ǇǌŜŘłǾłƴ ǇǊŀǾƛŘŜƭƴŠ Řƻ ŘŎŜǌƛƴƴȇŎƘ ōǳƴŠƪΣ ǇƻƪǳŘ ƻōǎŀƘǳƧŜ ŎŜƴǘǊƻƳŜǊǳ ŀ ǘŜƭƻƳŜǊȅΦ ¢ŀƪƻǾƻǳ 

ŀōŜǊŀŎƛ ƻȊƴŀőǳƧŜƳŜ jako ǎǘŀōƛƭƴƝΦ tƻƪǳŘ ŘƻƧŘŜ ƪŜ ȊǘǊłǘŠ ŎŜƴǘǊƻƳŜǊȅ όŀŎŜƴǘǊƛŎƪȇ ŦǊŀƎƳŜƴǘύ ƴŜōƻ ǘŜƭƻƳŜǊ όƴŀǇǌΦ ǊƛƴƎ 

ŎƘǊƻƳƻǎƻƳύΣ ǎŜƎǊŜƎŀŎŜ Řƻ ŘŎŜǌƛƴƴȇŎƘ ōǳƴŠƪ ƧŜ ƴŜǇǊŀǾƛŘŜƭƴł ŀ ǾŜŘŜ ƪ ŜƭƛƳƛƴŀŎƛ ƴŜōƻ ŘŀƭǑƝƳ ȊƳŠƴłƳ ǘŠŎƘǘƻ ǎǘǊǳƪǘǳǊΦ 

V ǘŀƪƻǾȇŎƘ ǇǌƝǇŀŘŜŎƘ ƳƭǳǾƝƳŜ ƻ ƴŜǎǘŀōƛƭƴƝŎƘ ǇǌŜǎǘŀǾōłŎƘΦ{ǘǊǳƪǘǳǊłƭƴƝ ŎƘǊƻƳƻǎƻƳłƭƴƝ ŀōŜǊŀŎŜ ƳƻƘƻǳ ōȇǘ ǾǊƻȊŜƴŞ nebo 

ȊƝǎƪŀƴŞΦ CŜƴƻǘȅǇƻǾȇ ŜŦŜƪǘ ǾǊƻȊŜƴȇŎƘ ǎǘǊǳƪǘǳǊłƭƴƝŎƘ ǇǌŜǎǘŀǾŜō ǎŜ ƭƛǑƝ ǳ ƧŜŘƴƻǘƭƛǾȇŎƘ ǘȅǇǻΦ 

 

hōŜŎƴŠ ǊƻȊƭƛǑǳƧŜƳŜ ȊƳŠƴȅ ōŀƭŀƴŎƻǾŀƴŞ ŀ ƴŜōŀƭŀƴŎƻǾŀƴŞΦ U ōŀƭŀƴŎƻǾŀƴŞ ǇǌŜǎǘŀǾōȅ ƧŜ Ǿ ōǳƶƪłŎƘ ƴƻǊƳłƭƴƝ ƳƴƻȌǎǘǾƝ 

ƎŜƴŜǘƛŎƪŞƘƻ ƳŀǘŜǊƛłƭǳΣ ƴŜŘƻǑƭƻ ƪŜ ȊǘǊłǘŠ ŀƴƛ ƪ ǇǌŜōȇǾłƴƝ őłǎǘƛ ŎƘǊƻƳƻǎƻƳłƭƴƝ ǾȇōŀǾȅΦ bƻǎƛǘŜƭŞ ōŀƭŀƴŎƻǾŀƴŞ ŀōŜǊŀŎŜ 

ƻōǾȅƪƭŜ ƴŜƳŀƧƝ ȌłŘƴŞ ŦŜƴƻǘȅǇƻǾŞ ǇǊƻƧŜǾȅ ƪǊƻƳŠ ǾȊłŎƴȇŎƘ ǎƛǘǳŀŎƝΣ ƪŘȅ ǎŜ 

ŎƘǊƻƳƻǎƻƳłƭƴƝƳ ȊƭƻƳŜƳ ǇƻǑƪƻŘƝ ƴŠƧŀƪȇ ǾȇȊƴŀƳƴȇ ŦǳƴƪőƴƝ ƎŜƴΦ ½łǾŀȌƴŞ ƧŜ ǾǑŀƪ ǊƛȊƛƪƻ ǇǊƻ ƧŜƧƛŎƘ ǇƻǘƻƳǎǘǾƻΣ ƴŜōƻǙ ƳǻȌŜ 

ŘƻŎƘłȊŜǘ ƪ ǘǾƻǊōŠ ƎŀƳŜǘ ǎ nebalancovanou ŎƘǊƻƳƻǎƻƳłƭƴƝ ǾȇōŀǾƻǳΦ bŜōŀƭŀƴŎƻǾŀƴł ǎǘǊǳƪǘǳǊłƭƴƝ ǇǌŜǎǘŀǾōŀ ȊƴŀƳŜƴł 

ȊƳŠƴǳ ƎŜƴƻƳǳ ǾŜ ǎƳȅǎƭǳ ŎƘȅōŠƴƝ ƴŜōƻ ƴŀƻǇŀƪ ǇǌŜōȇǾłƴƝ ǳǊőƛǘŞ őłǎǘƛ ƎŜƴŜǘƛŎƪŞƘƻ ƳŀǘŜǊƛłƭǳΦ ¢Ŝƴǘo stav s ǎŜōƻǳ ǇǌƛƴłǑƝ 

ǾŠǘǑƛƴƻǳ ȊłǾŀȌƴŞ ƪƭƛƴƛŎƪŞ ŘǻǎƭŜŘƪȅΦ 

 

½ƝǎƪŀƴŞ ŎƘǊƻƳƻǎƻƳłƭƴƝ ŀōŜǊŀŎŜό½/I!ύ ǎǘŀƴƻǾǳƧŜƳŜ Ǉǌƛ ǘŜǎǘƻǾłƴƝ ƳǳǘŀƎŜƴƴƝŎƘ ŀ ƎŜƴƻǘƻȄƛŎƪȇŎƘ ǵőƛƴƪǻ ŎƘŜƳƛŎƪȇŎƘ ƭłǘŜƪ ŀ 

ȌƛǾƻǘƴƝƘƻ ǇǊƻǎǘǌŜŘƝ ƴŀ őƭƻǾŠƪŀΦ tǊƻ ƘƻŘƴƻŎŜƴƝ Ǉƻőǘǳ ŎƘǊƻƳƻǎƻƳƻǾȇŎƘ ȊƭƻƳǻ ŀ ǇǌŜǎǘŀǾŜō ǾȅǳȌƝǾłƳŜ ƳŜǘƻŘȅ ƪƭŀǎƛŎƪŞ 

ŎȅǘƻƎŜƴŜǘƛŎƪŞ ŀƴŀƭȇȊȅΦ ½/I! ƘƻŘƴƻǘƝƳŜ Ǿ ǇǊŜǇŀǊłǘŜŎƘ Ȋ ƪǊłǘƪƻŘƻōŠ όпу ƘƻŘƛƴύ ƪǳƭǘƛǾƻǾŀƴȇŎƘ ƭȅƳŦƻŎȅǘǻ ǇŜǊƛŦŜǊƴƝ ƪǊǾŜ ŀ 

ȊƧƛǑǙǳƧŜƳŜ ǇƻőŜǘƴƝ ŀ ǎǘǊǳƪǘǳǊłƭƴƝ ƻŘŎƘȅƭƪȅ ǳ млл-нлл ƳƛǘƽȊΦ  

 

CǊŜƪǾŜƴŎŜ ½/I! ƻŘǊłȌƝ ŜȄǇƻȊƛŎƛ ǑƪƻŘƭƛǾȇƳ ƭłǘƪłm v ǇƻǎƭŜŘƴƝŎƘ ƳŠǎƝŎƝŎƘ ǇǌŜŘ ǾȅǑŜǘǌŜƴƝƳΦ tǌƛ ǎƴƝȌŜƴƝ ƴŜōƻ ǾȅǌŀȊŜƴƝ 

ƳǳǘŀƎŜƴƴƝƘƻ ǾƭƛǾǳ Ȋ ǇǊƻǎǘǌŜŘƝ ŘƻŎƘłȊƝ ǇƻǎǘǳǇƴŠ ƪŜ ǎƴƛȌƻǾłƴƝ Ǉƻőǘǳ ǇǌŜǎǘŀǾŜō ŀ ȊƭƻƳǻΦ ¦ǇƭŀǘƶǳƧƝ ǎŜ ȊŘŜ ǊŜǇŀǊŀőƴƝ 

ƳŜŎƘŀƴƛǎƳȅ όƛƴŘƛǾƛŘǳłƭƴŠ ǾŀǊƛŀōƛƭƴƝύ ŀ ǎŜƭŜƪŎŜ ǇƻǎǘƛȌŜƴȇŎƘ ōǳƴŠƪΦ 

 

V praxi teǎǘǳƧŜƳŜ ŜȄǇƻȊƛŎƛ ǊǻȊƴȇƳ ǑƪƻŘƭƛǾƛƴłƳ ƴŀ ǾȅōǊŀƴȇŎƘ ǇǊŀŎƻǾƛǑǘƝŎƘΣ ǾŜ ȊŘǊŀǾƻǘƴƛŎǘǾƝ ȊŜƧƳŞƴŀ ǾƭƛǾ ŎƘŜƳƛŎƪȇŎƘ ƭłǘŜƪΣ 

ƧŜŘǻ ŀ Ŏȅǘƻǎǘŀǘƛƪ Ǿ ƭŀōƻǊŀǘƻǌƝŎƘ ŀ ƴŀ ƪƭƛƴƛŎƪȇŎƘ ƻŘŘŠƭŜƴƝŎƘΦ ± ǘŠŎƘǘƻ ǇǌƝǇŀŘŜŎƘ ƘƻŘƴƻǘƝƳŜ ǘȊǾΦ ǎƪǳǇƛƴƻǾŞ ǊƛȊƛƪƻ pro 

ȊŀƳŠǎǘƴŀƴŎŜ ƧŜŘƴƻƘƻ ǇǊŀŎƻǾƛǑǘŠ Ƨŀƪƻ ǇǊǻƳŠǊƴƻǳ ƘƻŘƴƻǘǳ Ǿȇǎƪȅǘǳ ½/I! Ǿ ŘŀƴŞ ǎƪǳǇƛƴŠΦ ½ŀ ƴƻǊƳłƭƴƝ ƘƻŘƴƻǘȅ ǇƻǾŀȌǳƧŜƳŜ 

ƴłƭŜȊ ŀōŜǊŀƴǘƴƝŎƘ ƳƛǘƽȊ Řƻ н҈Φ ±ȅǑǑƝ ƘƻŘƴƻǘȅ Ƨǎƻǳ ŘǻǾƻŘŜƳ ǇǊƻ ȊǇǌƝǎƴŠƴƝ ōŜȊǇŜőƴƻǎǘƴƝŎƘ ƻǇŀǘǌŜƴƝ ƴŀ ǇǊŀŎƻǾƛǑǘƛΦ ½łǊƻǾŜƶ 

stanovujeme i ǊƛȊƛƪƻ ƛƴŘƛǾƛŘǳłƭƴƝ pro jednotlivce. HǊŀƴƛőƴƝ ƘƻŘƴƻǘȅ όн-р ҈ύ Ƨǎƻǳ ŘǻǾƻŘŜƳ ƪ ƻǇŀƪƻǾłƴƝ ǾȅǑŜǘǌŜƴƝ ǎ ǳǊőƛǘȇƳ 

őŀǎƻǾȇƳ ƻŘǎǘǳǇŜƳΦ błƭŜȊ ǾȅǑǑƝ ƴŜȌ р҈ ǎǾŠŘőƝ ōǳř ƻ ǾȅǎƻƪŞ ƳǳǘŀƎŜƴƴƝ ŜȄǇƻȊƛŎƛ Ǿ ǇǊŀŎƻǾƴƝƳ ǇǊƻǎǘǌŜŘƝ ƴŜōƻ ƻ ƛƴŘƛǾƛŘǳłƭƴƝ 

ȊǾȇǑŜƴŞ ŎƛǘƭƛǾƻǎǘƛ ƧŜŘƛƴŎŜΦ 

 



/ȅǘƻƎŜƴŜǘƛŎƪƻǳ ŀƴŀƭȇȊǳ ƭȊŜ ǇƻǳȌƝǘ ǘŀƪŞ Ƨŀƪƻ ƳŜǘƻŘǳ ōƛƻŘƻȊƛƳŜǘǊƛŜ ǳ ƧŜŘƛƴŎǻ ǾȅǎǘŀǾŜƴȇŎƘ ȊłǌŜƴƝΣ ǳ ƴƛŎƘȌ ōȅƭŀ ȊƧƛǑǘŠƴŀ 

ƭƛƴŜłǊƴŠ ƭƻƎŀǊƛǘƳƛŎƪł ȊłǾƛǎƭƻǎǘ Ǉƻőǘǳ ŀōŜǊŀŎƝ Ǿ ōǳƶŎŜ ƴŀ ŘłǾŎŜΦ 

 

{ŀƳƻǎǘŀǘƴƻǳ ǎƪǳǇƛƴǳ ǇǌŜŘǎǘŀǾǳƧƝ ǎȅƴŘǊƻƳȅ ǎ ƭƻƳƛǾƻǎǘƝ ŎƘǊƻƳƻǎƻƳǻ όǎȅƴŘǊƻƳȅ ŎƘǊƻƳƻǎƻƳłƭƴƝ ƛƴǎǘŀōƛƭƛǘȅύΦ tŀǘǌƝ ǎŜƳ 

FaƴŎƻƴƛƘƻ ŀƴŞƳƛŜ, .ƭƻƻƳǻǾ ǎȅƴŘǊƻƳ, xeroderma pigmentosum a ataxia teleangiektasia. ¢ŀǘƻ ƻƴŜƳƻŎƴŠƴƝ Ƨǎƻǳ AR 

ŘŠŘƛőƴł, s őŀǎǘȇƳ ǾȇǎƪȅǘŜƳ ƴłŘƻǊǻΦ tǊƻ ǾǑŜŎƘƴȅ ǇŀŎƛŜƴǘȅ ǎŜ ǎȅƴŘǊƻƳȅ ŎƘǊƻƳƻǎƻƳłƭƴƝ ƛƴǎǘŀōƛƭƛǘȅ Ƨǎƻǳ ǘȅǇƛŎƪŞ ƴłƭŜȊȅ 

ǾȅǑǑƝƘƻ Ǉƻőǘǳ ŎƘǊƻƳƻǎƻƳƻǾȇŎƘ ȊƭƻƳǻ ŀ ǇǌŜǎǘŀǾŜōΦ 

 

38. {¸b5wha¸ th5aNb=b; !b9¦t[hL5LN !¦¢h{ha® ¦ 2[h±=Y! 

 
5h²b®± {¸b5wha 

Karyotyp: 47,XX,+21 nebo 47,XY,+21 

 

YƭƛƴƛŎƪȅ ōȅƭ ǎȅƴŘǊƻƳ ǇƻǇǊǾŞ ǇƻǇǎłƴ Dr. Langdonem Downem ƧƛȌ Ǿ ǊƻŎŜ муссΣ ŎƘǊƻƳƻǎƻƳłƭƴƝ ǇƻŘǎǘŀǘŀ ǾǑŀƪ ōȅƭŀ ƻōƧŀǎƴŠƴŀ 

Lejeunem ŀȌ Ǿ ǊƻŎŜ мфрфΦ 5ƻǿƴǻǾ ǎȅƴŘǊƻƳ ǎŜ ǾȅǎƪȅǘǳƧŜ ǳ 1:600 ς 1:800 ƴŀǊƻȊŜƴȇŎƘ ŘŠǘƝ ŀ ǾȇǊŀȊƴŠ ȊłǾƛǎƝ ƴŀ ǾŠƪǳ matky 

v ŘƻōŠ ǇƻǊƻŘǳΦ ± ǎƻǳőŀǎƴƻǎǘƛ ƧŜ Ǿ 2w ǇǊŜƴŀǘłƭƴŠ ŘŜǘŜƪƻǾłƴƻ ср-тл҈ ǇǌƝǇŀŘǻ όǵŘŀƧŜ ŘƭŜ ¨½L{ ς prim. MUDr. V. Gregor), 

s ǊƻȊǾƻƧŜƳ ǎƪǊƝƴƛƴƎƻǾȇŎƘ ƳŜǘƻŘ ŀ ƧŜƧƛŎƘ ŎŜƭƻǊŜǇǳōƭƛƪƻǾȇƳ ǊƻȊǑƝǌŜƴƝƳ ǵǎǇŠǑƴƻǎǘ ȊłŎƘȅǘǳ ƧŜǑǘŠ ǎǘƻǳǇłΦ 

 

½łǊƻǾŜƶ ǎŜ ǘŀƪŞ ȊǾȅǑǳƧŜ ǇƻőŜǘ ǇǊŜƴŀǘłƭƴŠ ŘƛŀƎƴƻǎǘƛƪƻǾŀƴȇŎƘΣ ŀǾǑŀƪ ƴŜǳƪƻƴőŜƴȇŎƘ ǘŠƘƻǘŜƴǎǘǾƝ ǎ 5ƻǿƴƻǾȇƳ ǎȅƴŘǊƻƳŜƳ 

όǎǾƻōƻŘƴŞ ǊƻȊƘƻŘƴǳǘƝ ƳŀǘƪȅΣ ǾƝŎŜőŜǘƴŞ ƎǊŀǾƛŘƛǘȅ Ǉƻ L±CύΦ 

 

¦ ƴƻǾƻǊƻȊŜƴŎǻ Ǿ kƭƛƴƛŎƪŞƳ ƻōǊŀȊŜ ŘƻƳƛƴǳƧŜ ǾȇǊŀȊƴł ǎǾŀƭƻǾł ƘȅǇƻǘƻƴƛŜΦ aŜȊƛ ŘŀƭǑƝ ŦŜƴƻǘȅǇƻǾŞ Ȋƴŀƪȅ ǾȅƧłŘǌŜƴŞ Ǿ ǊǻȊƴŞ 

ƳƝǌŜ ǇŀǘǌƝ brachycefalieΣ ŎƘŀǊŀƪǘŜǊƛǎǘƛŎƪŞ ƻōƭƛőŜƧƻǾŞ Ǌȅǎȅ ς ǑƛǊƻƪȇΣ ǇƭƻŎƘȇ ƻōƭƛőŜƧ, ǑƛƪƳŞ ƻőƴƝ ǑǘŠǊōƛƴȅ, epikanty όƪƻȌƴƝ ǌŀǎȅ 

ǇǌŜƳƻǎǙǳƧƝŎƝ ǾƴƛǘǌƴƝ ƪƻǳǘŜƪ ƻƪŀ), ǑƛǊƻƪȇ ƪƻǌŜƴ ƴƻǎǳ, ǾŜƭƪȇ ƧŀȊȅƪ, ŀƴƻƳłƭƛŜ ȊǳōǻΦ !ǎƛ ǳ рл҈ ƧŜŘƛƴŎǻ ǎŜ ǾȅǎƪȅǘǳƧƝ ǇŀƭƳłǊƴƝ 

όαƻǇƛőƝέΣőǘȅǌǇǊǎǘŞύ ǊȇƘȅ ƴŀ ŘƭŀƴƝŎƘΣ ƪǘŜǊŞ ƭȊŜ ǳ ƴƻǊƳłƭƴƝ ǇƻǇǳƭŀŎŜ ƴŀƭŞȊǘ ŎŎŀ Ǿ 2-о҈Φ tǊǎǘȅ ƴŀ Ǌǳƪƻǳ Ƨǎƻǳ ƪǊłǘƪŞΣ ǑƛǊƻƪŞΣ 

ƳŀƭƝőƪȅ ǊƻƘƭƝőƪƻǾƛǘŞ όƪƭƛƴƻŘŀƪǘȅƭƛŜύ ǎ ƪǊłǘƪȇƳ ǎǘǌŜŘƴƝƳ őƭłƴƪŜƳΦ 2ŀǎǘł ƧŜ ǑƛǊƻƪł ƳŜȊŜǊŀ ƳŜȊƛ ǇǊǾƴƝƳ a ŘǊǳƘȇƳ prstem na 

ƴƻƘƻǳΦ tƻǎǘŀǾŀ ƧŜ ƳŜƴǑƝΣ ƻƪƻƭƻ мрл ŎƳΦ 

 

±Ŝ ǾǑŜŎƘ ǇǌƝǇŀŘŜŎƘ ƧŜ ǇǌƝǘƻƳƴŀ ǇǎȅŎƘƻƳƻǘƻǊƛŎƪł ǊŜǘŀǊŘŀŎŜ ǊǻȊƴŞƘƻ ǎǘǳǇƴŠΣ Lv ōȇǾł Ǿ ǊƻȊǇŠǘƝ нр-трΣ ǇǊǻƳŠǊƴŠ пл-45. 

{ǇƻƭŜőŜƴǎƪȅ Ƨǎƻǳ ǇƻƳŠǊƴŠ ŘƻōǌŜ ŀŘŀǇǘŀōƛƭƴƝΦ 5Ɲƪȅ ȊƭŜǇǑǳƧƝŎƝ ǎŜ ȊŘǊŀǾƻǘƴƝ ǇŞőƛ ǎŜ Ǿ ǎƻǳőŀǎƴƻǎǘƛ ǇǊǻƳŠǊƴŠ ŘƻȌƝǾŀƧƝ рл-60 let. 

YǊŀǘǑƝ ŘŞƭƪŀ ȌƛǾƻǘŀ ōȅƭŀ Ǿ Ƴƛƴǳƭƻǎǘƛ ȊǇǻǎƻōŜƴŀ ƪƻƳǇƭƛƪŀŎŜƳƛ Ǿ ŘǻǎƭŜŘƪǳ ǇƻǊǳŎƘ ƛƳǳƴƛǘȅ όǘŠȌƪŞ ƛƴŦŜƪŎŜΣ ƴłŘƻǊƻǾł 

ƻƴŜƳƻŎƴŠƴƝύΣ ǾǊƻȊŜƴȇŎƘ ǎǊŘŜőƴƝŎƘ ǾŀŘ ƛ ǾǊƻȊŜƴȇŎƘ ǾȇǾƻƧƻǾȇŎƘ ǾŀŘ ŘŀƭǑƝŎƘ ƻǊƎłƴǻ όŘƴŜǎ őŀǎǘƻ ƻǇŜǊƻǾŀǘŜƭƴȇŎƘύΦ ¦ ǾŠǘǑƛƴȅ 

ŘƻǎǇŠƭȇŎƘ ǎŜ Ǿ ǇƻȊŘŠƧǑƝƳ ǾŠƪǳ ǾȅǾƛƴŜ Alzheimerova choroba ȊǇǻǎƻōŜƴł ŜŦŜƪǘŜƳ ǘǌŜǘƝ ŘłǾƪȅ ƎŜƴǳ ƴŀ ŎƘǊƻƳƻǎƻƳǳ нм όƎŜƴ 

ǇǊƻ ŀƳȅƭƻƛŘƴƝ ǇǊŜƪǳǊȊƻǊƻǾȇ ǇǊƻǘŜƛƴ ʲ!ttύΦ 

 

Plodnost ƧŜŘƛƴŎǻ ǎ ǘǊƛǎƻƳƛƝ нм ƧŜ ǾȇǊŀȊƴŠ ǎƴƝȌŜƴłΣ ȊŜƧƳŞƴŀ ǳ ƳǳȌǻΣ ƪǘŜǌƝ ōȅƭƛ ŘƻƪƻƴŎŜ ŘƭƻǳƘƻ ǇƻǾŀȌƻǾłƴƛ Ȋŀ ȊŎŜƭŀ ǎǘŜǊƛƭƴƝΦ ¦ 

ȌŜƴ Ƨǎƻǳ ǇǌƝǇŀŘȅ ƎǊŀǾƛŘƛǘȅ őŀǎǘŠƧǑƝΣ ŀǾǑŀƪ ƻƧŜŘƛƴŠƭŞ ǇǌƝǇŀŘȅ ƻǘŎƻǾǎǘǾƝ ōȅƭȅ ǘŀƪŞ ǇƻǇǎłƴȅΦ wƛȊƛƪƻ ǇƻǎǘƛȌŜƴƝ ǇƻǘƻƳƪǻ ǊƻŘƛőǻ 

s 5ƻǿƴƻǾȇƳ ǎȅƴŘǊƻƳŜƳ ƧŜ ƻōǘƝȌƴŞ ǎǘŀƴƻvit vzhledem k ƳŀƭŞƳǳ Ǉƻőǘǳ ǇǌƝǇŀŘǻΣ Ƨǎƻǳ ŀƭŜ ǇƻǇǎłƴȅ ŘŠǘƛ ǇƻǎǘƛȌŜƴŞ ƛ ƴƻǊƳłƭƴƝΦ 

¦ ǾŜƭƪŞ ǾŠǘǑƛƴȅ ǇƻǎǘƛȌŜƴȇŎƘ ǎ 5ƻǿƴƻǾȇƳ ǎȅƴŘǊƻƳŜƳ ƧŜ ǇǌƝǘƻƳƴŀ ǇǊƻǎǘł ǘǊƛǎƻƳƛŜ chromosomu 21 (cca 95%). 

 

Ve  4-р ҈ ǎŜ ƧŜŘƴł ƻ ǘǊŀƴǎƭƻƪŀőƴƝ ŦƻǊƳǳ trisomie 21 a asi v м҈ ƧŜ ȊƧƛǑǘŠn mozaicizmus ǘǊƛǎƻƳƛŎƪŞ ŀ ƴƻǊƳłƭƴƝ ƭƛƴƛŜΦ 

 

95²!w5{®± {¸b5wha 

Karyotyp: 47,XX,+18 nebo 47,XY,+18 

 

±ȇǎƪȅǘ 9ŘǿŀǊŘǎƻǾŀ ǎȅƴŘǊƻƳǳ ƧŜ ǇǌƛōƭƛȌƴŠ 1:5 000 ȌƛǾŠ ƴŀǊƻȊŜƴȇŎƘ ŀ ǇǌƝƳƻ ǎƻǳǾƛǎƝ ǎ ǾŠƪŜƳ ƳŀǘƪȅΦ 

±ŠǘǑƛƴŀ ǘŀƪǘƻ ǇƻőŀǘȇŎƘ ǇƭƻŘǻ ƧŜ ǎǇƻƴǘłƴƴŠ ǇƻǘǊŀŎŜƴŀΦ V ƪƭƛƴƛŎƪŞƳ ƻōǊŀȊŜ ƧŜ ǾȌŘȅ ǇǌƝǘƻƳƴŀ ǘŠȌƪł ǇǎȅŎƘƻƳƻǘƻǊƛŎƪł 

retardace ŀ ƴŜǇǊƻǎǇƝǾłƴƝΦ 2ŀǎǘƻ ƴŀŎƘłȊƝƳŜ ǾǊƻȊŜƴŞ ǾȇǾƻƧƻǾŞ ǾŀŘȅ ǎǊŘŎŜ ŀ ƭŜŘǾƛƴΦ 

{ǘƛƎƳŀǘƛȊŀŎŜ ǘŠŎƘǘƻ ŘŠǘƝ ƧŜ ǇƻƳŠǊƴŠ ǾȇǊŀȊƴł ς ƳƛƪǊƻŎŜŦŀƭƛŜΣ ǇǊƻƳƛƴǳƧƝŎƝ ȊłƘƭŀǾƝΣ ǳǎǘǳǇǳƧƝŎƝ ōǊŀŘŀΣ ƴƝȊƪƻ ƴŀǎŜŘŀƧƝŎƝ 

mŀƭŦƻǊƳƻǾŀƴŞ ōƻƭǘŎŜΦ /ƘŀǊŀƪǘŜǊƛǎǘƛŎƪŞ ƧŜ ŘǊȌŜƴƝ ǇǊǎǘǻ Ǿ ǎŜǾǌŜƴȇŎƘ ǇŠǎǘƝŎƘ ǎ ƪǌƝȌŜƴƝƳ ŘǊǳƘŞƘƻ ǇǊǎǘǳ ǇǌŜǎ ǘǌŜǘƝ ŀ ǇłǘŞƘƻ ǇǌŜǎ 

őǘǾǊǘȇΦ bŜƘǘȅ ōȇǾŀƧƝ ƘȅǇƻǇƭŀǎǘƛŎƪŞΦ tǊƻƎƴƽȊŀ ƧŜŘƛƴŎǻ ǎ ǘǊƛǎƻƳƛƝ му ƧŜ ǑǇŀǘƴłΣ ǾȊłŎƴŠ ǎŜ ŘƻȌƝǾŀƧƝ ǾƝŎŜ ƴŜȌ ƴŠƪƻƭƛƪŀ ƳŠǎƝŎǻ ŀȌ 

jednoho ǊƻƪǳΦ tƻǎǘƛȌŜƴƝ ƴƻǾƻǊƻȊŜƴŎƛ ōȇǾŀƧƝ ŀǎƛ Ǿ ул҈ ȌŜƴǎƪŞƘƻ ǇƻƘƭŀǾƝΣ ŎƘƭŀǇŎƛ ƳŀƧƝ ƻōŜŎƴŠ ƴƛȌǑƝ ǑŀƴŎŜ ƴŀ ǇǌŜȌƛǘƝΦ 

 

 



t!¢!¦®± {¸b5wha 

Karyotyp: 47,XX,+13 nebo 47,XY,+13 

 

¢ǊƛǎƻƳƛŜ мо ǎŜ ǾȅǎƪȅǘǳƧŜ ǾȊłŎƴŠƧƛ ƴŜȌ ǇǌŜŘŎƘƻȊƝ ŘǾŀ ǎȅƴŘǊƻƳȅ όŎŎŀ мΥмл ллл ƴƻǾƻǊƻȊŜƴŎǻύ ŀ Ƴł Ȋ ƴƛŎƘ ƴŜƧƘƻǊǑƝ ǇǊƻƎƴƽȊǳΦ 

±ŠǘǑƛƴŀ ǇƻǎǘƛȌŜƴȇŎƘ ǳƳƝǊł Řƻ ƧŜŘƴƻƘƻ ƳŠǎƝŎŜ Ǉƻ ƴŀǊƻȊŜƴƝΦ ±Ŝ ŦŜƴƻǘȅǇǳ ƧŜ ǾȌŘȅ ǘŠȌƪł ƳŜƴǘłƭƴƝ a ǊǻǎǘƻǾł ǊŜǘŀǊŘŀŎŜΦ 

{ȅƴŘǊƻƳ ƧŜ ǎǇƻƧŜƴ ǎŜ ȊłǾŀȌƴȇƳƛ ƳŀƭŦƻǊƳŀŎŜƳƛ /b{Σ ƘƻƭƻǇǊƻǎŜƴŎŜŦŀƭƛƝ ŀ ƳŀƭŦƻǊƳŀŎŜƳƛ ƻőƝΣ ƪǘŜǊŞ Ǿ ƴŠƪǘŜǊȇŎƘ ǇǌƝǇŀŘŜŎƘ 

mohou splynout v ƧŜŘƴƻ ƴŜōƻ ƛ ȊŎŜƭŀ ŎƘȅōŠǘΦ ±ȇǊŀȊƴł ƧŜ ƪǊŀƴƛƻŦŀŎƛłƭƴƝ ŘȅǎƳƻǊŦƛŜ s ǘŠȌƪȇƳƛ ǊƻȊǑǘŠǇȅ Ǌǘǳ ŀ ǇŀǘǊŀΣ ǳǑƴƝ ōƻƭǘŎŜ 

Ƨǎƻǳ ƳŀƭŦƻǊƳƻǾŀƴŞ ŀ ƴƝȊƪƻ ǇƻǎŀȊŜƴŞΦ 2ŀǎǘƻ Ƨǎƻǳ ǇǌƝǘƻƳƴȅ ǾǊƻȊŜƴŞ ǾŀŘȅ ǎǊŘŎŜ ŀ ǳǊƻƎŜƴƛǘłƭǳ ŀ ǇƻǎǘŀȄƛłƭƴƝ ǇƻƭȅŘŀƪǘȅƭƛŜ ƴŀ 

ƘƻǊƴƝŎƘ ƛ ŘƻƭƴƝŎƘ ƪƻƴőŜǘƛƴłŎƘΦ 

 

39. {¸b5wha¸ th5aNb=b; !b9¦t[hL5LN Dhbh{ha® ¦ 2[h±=Y! 

 
¢¦wb9w®± {¸b5wha 

Karyotyp: 45,X 

 

¢ǳǊƴŜǊǻǾ ǎȅƴŘǊƻƳ ōȅƭ ǇƻǇǊǾŞ ǇƻǇǎłƴ Ǿ roce 1938, monosomie · Ƨŀƪƻ ǇǌƝőƛƴŀ ƧŜƘƻ ƪƭƛƴƛŎƪŞƘƻ ƻōǊŀȊǳ ōȅƭŀ ǎǘŀƴƻǾŜƴŀ ŀȌ 

v roce 1959. Incidence Turnerova syndromu je asi 1:2 000 ς 2 500 ȌƛǾŠ ƴŀǊƻȊŜƴȇŎƘ ŘƝǾŜƪΦ /ƘǊƻƳƻǎƻƳłƭƴƝ ǾȇōŀǾŀ прΣ· ƧŜ 

ƴŀƭŞȊłƴŀ ǳ ȊƴŀőƴŞƘƻ Ǉƻőǘǳ ȊłǊƻŘƪǻ όм-н҈ύΣ ŀǾǑŀƪ ƴŀǇǊƻǎǘł ǾŠǘǑƛƴŀ όфф҈ύ ǘŀƪƻǾȇŎƘǘƻ ǘŠƘƻǘŜƴǎǘǾƝ ȊŀƴƛƪłΦ aƻƴƻǎƻƳƛŜ · 

ǇǌŜŘǎǘŀǾǳƧŜ ǘŞƳŠǌ 20% ǾǑŜŎƘ ƴłƭŜȊǻ ǳ ǎǇƻƴǘłƴƴƝŎƘ ŀōƻǊǘǻΦ tǻǾƻŘ ƻŘŎƘȅƭƪȅ ƧŜ ǾŠǘǑƛƴƻǳ ǇŀǘŜǊƴłƭƴƝ ƴŀ ǊƻȊŘƝƭ ƻŘ ƻǎǘŀǘƴƝŎƘ 

ŀƴŜǳǇƭƻƛŘƛƝΣ ŎƘȅōƝ ǘŜŘȅ ǇƻƘƭŀǾƴƝ ŎƘǊƻƳƻǎƻƳ ƻŘ otce. ¢ƻǘƻ ǇƻǎǘƛȌŜƴƝ ōȇǾł őŀǎǘƻ ŘƛŀƎƴƻǎǘƛƪƻǾłƴƻ ǳƭǘǊŀȊǾǳƪŜƳ ƧƛȌ ǇǊŜƴŀǘłƭƴŠΦ 

¦ ǇƭƻŘǳ Ƨǎƻǳ ǇŀǘǊƴŞ ǊƻȊǎłƘƭŞ ƭȅƳŦŜŘŞƳȅΣ ȊŜƧƳŞƴŀ Ǿ ƻōƭŀǎǘƛ ƪǊƪǳ όǘȊǾΦ ƘȅƎǊƻƳŀ ŎƻƭƭƛύΣ ŎƻȌ ƧŜ ƎŜƴŜǊŀƭƛȊƻǾŀƴȇ ƘȅŘǊƻǇǎΦ tƻ 

ǾǎǘǌŜōłƴƝ ǘŜƪǳǘƛƴȅ ȊǻǎǘłǾł ǳ ƴŠƪǘŜǊȇŎƘ ŘŠǾőłǘŜƪ ƪƻȌƴƝ ǌŀǎŀ Ǉƻ ǎǘǊŀƴłŎƘ ƪǊƪǳ ς pterygium colliΣ ƪǘŜǊŞ ƭȊŜ ŎƘƛǊǳǊƎƛŎƪȅ 

odstranit. 

 

¦ ƴƻǾƻǊƻȊŜƴŎǻ ǘŞȌ ƴŀŎƘłȊƝƳŜ ǇƻȊǻǎǘŀǘŜƪ ǇǊƻǎłƪƴǳǘƝ ƳŠƪƪȇŎƘ ǘƪłƴƝ Ǿ ǇƻŘƻōŠ ŜŘŞƳǻ ƴŀ ƴłǊǘŜŎƘΦ 

±Ŝ ŦŜƴƻǘȅǇǳ ƧŜ ƴłǇŀŘƴȇ ǇǌŜŘŜǾǑƝƳ Ƴŀƭȇ ǾȊǊǻǎǘ όмор-150 cm) a ƻǾŀǊƛłƭƴƝ ŘȅǎƎŜƴŜȊŜΦ 5ƛŀƎƴƽȊŀ ƧŜ Ǿ ŘƴŜǑƴƝ ŘƻōŠ ƻōǾȅƪƭŜ 

stanovena v őŀǎƴŞƳ ŘŠǘǎǘǾƝΣ ŘǌƝǾŜ ǾǑŀƪ ƴŜōȅƭƻ ǾȊłŎƴƻǎǘƝ ƻŘƘŀƭƛǘ ¢ǳǊƴŜǊǻǾ ǎȅƴŘǊƻƳ ŀȌ Ǿ ǇǳōŜǊǘŠ Ǉǌƛ ŀōǎŜƴŎƛ ƳŜƴǎǘǊǳŀŎŜ ŀ 

ǎŜƪǳƴŘłǊƴƝŎƘ ǇƻƘƭŀǾƴƝŎƘ ȊƴŀƪǻΦ hǾŀǊƛŀ ƴŜƧǎƻǳ ǾȅǾƛƴǳǘŀΣ ƴŀ ƧŜƧƛŎƘ ƳƝǎǘŠ ƴŀŎƘłȊƝƳŜ ƧŜƴ ǾŀȊƛǾƻǾŞ ǇǊǳƘȅΦ hǎǘŀǘƴƝ Ȋƴŀƪȅ Ƨǎƻǳ 

ǾȅƧłŘǌŜƴȅ ǾŀǊƛŀōƛƭƴŠΣ ǇŀǘǌƝ ǎŜƳ ǑƛǊƻƪȇ ǑǘƝǘƻǾƛǘȇ ƘǊǳŘƴƝƪ ǎŜ ǾȊŘłƭŜƴȇƳƛ ǇǊǎƴƝƳƛ ōǊŀŘŀǾƪŀƳƛΣ ƴƝȊƪł ǾƭŀǎƻǾł ƘǊŀƴƛŎŜ ƴŀ ƪǊƪǳΣ 

ƎƻǘƛŎƪŞ ǇŀǘǊƻΣ ǎƪŜƭŜǘłƭƴƝ ƻŘŎƘȅƭƪȅ όŎǳōƛǘƛ ǾŀƭƎƛΣ ǊŜƭŀǘƛǾƴŠ ȊƪǊłŎŜƴŞ ƪƻǎǘƛ ǇǌŜŘƭƻƪǘƝ ŀ ōŞǊŎǻύΣ ƪƻŀǊƪǘŀŎŜ ŀƻǊǘȅ ŀǘŘΦ Lv ƧŜ 

ǇǊǻƳŠǊƴŞΣ Ƨǎƻǳ ǇƻȊƻǊƻǾłƴȅ ƻŘŎƘȅƭƪȅ Ǿ ǳǊőƛǘȇŎƘ ƻōƭŀǎǘŜŎƘ őƛƴƴƻǎǘƛΦ tǌŜŘǇƻƪƭłŘł ǎŜ ȊŘŜ ǾƭƛǾ ƛƳǇǊƛƴǘƛƴƎǳΣ ƴŜōƻǙ 

ƴŜǳǊƻƪƻƎƴƛǘƛǾƴƝ ŦǳƴƪŎŜ όƴŀǇǌΦ ǇƻǘƝȌŜ ǎ ƳŀǘŜƳŀǘƛƪƻǳύ ŀ ǎƻŎƛłƭƴƝ ǇǌƛȊǇǻǎƻōƛǾƻǎǘ ōȇǾŀƧƝ ǾȇǊŀȊƴŠƧƛ ƴŀǊǳǑŜƴŞΣ ǇƻƪǳŘ ƧŜ ǇǌƝǘƻƳŜƴ 

· ŎƘǊƻƳƻǎƻƳ ǇƻŎƘłȊŜƧƝŎƝ ƻŘ ƳŀǘƪȅΦ 

 

tƻǎƭŜŘƴƝŎƘ нл ƭŜǘ ǇǌƛƴŜǎƭƻ ǾŜƭƪȇ ǇƻƪǊƻƪ Ǿ ƻōƭŀǎǘƛ ƭŞőōȅ ŘǾƻǳ ƘƭŀǾƴƝŎƘ ǇǊƻƧŜǾǻ ¢ǳǊƴŜǊƻǾŀ ǎȅƴŘǊƻƳǳ ς ƳŀƭŞƘƻ ǾȊǊǻǎǘǳ a 

sterility. tƻƳƻŎƝ ƭŞőōȅ ǊǻǎǘƻǾȇƳ ƘƻǊƳƻƴŜƳ ƻŘ о-р ƭŜǘ ƭȊŜ ŘƻŎƝƭƛǘ ǾȇǑƪȅ ŀȌ мсл ŎƳΦ 

[Şőōŀ ǾǑŀƪ ƳǳǎƝ ōȇǘ ȊŀƘłƧŜƴŀ ŘƻǎǘŀǘŜőƴŠ ōǊȊȅΣ ǇǌŜŘ ǳȊŀǾǌŜƴƝƳ ŜǇƛŦȅȊłǊƴƝŎƘ ǑǘŠǊōƛƴΦ ± ŘŀƭǑƝ ŦłȊƛ Ǉŀƪ ǎǳōǎǘƛǘǳŎŜ ŜǎǘǊƻƎŜƴȅ ŀ 

ƎŜǎǘŀƎŜƴȅ ƴŀǾƻŘƝ ƴłǎǘǳǇ ǇǳōŜǊǘȅΦ /ƝƭŜƳ ǘŜǊŀǇƛŜ ǇƻƘƭŀǾƴƝƳƛ ƘƻǊƳƻƴȅ ƧŜ ƴŀǾƻȊŜƴƝ ǇǊŀǾƛŘŜƭƴŞƘƻ ƳŜƴǎǘǊǳŀőƴƝƘƻ Ŏȅƪƭǳ, 

ǎǇǊłǾƴȇ ǾȇǾƻƧ a Ǌǻǎǘ ŘŠƭƻƘȅΣ ǾȇǾƛƴ ǎŜƪǳƴŘłǊƴƝŎƘ ǇƻƘƭŀǾƴƝŎƘ Ȋƴŀƪǻ a prevence ostŜƻǇƻǊƽȊȅΦ {ǳōǎǘƛǘǳŎŜ ǇƻƪǊŀőǳƧŜ ƻŘ 

ǇǳōŜǊǘȅ ŀȌ Řƻ ƳŜƴƻǇŀǳȊȅΦ ¢ŀƪǘƻ ǎǳōǎǘƛǘǳƻǾŀƴł ȌŜƴŀ ǎŜ ƳǻȌŜ ŘƻƪƻƴŎŜ ǎǘłǘ Ƴŀǘƪƻǳ ŘƝƪȅ ƳŜǘƻŘłƳ ŀǎƛǎǘƻǾŀƴŞ ǊŜǇǊƻŘǳƪŎŜΦ 

¦ ƴłǎ ǎŜ ȌŜƴŠ ǎ ¢ǳǊƴŜǊƻǾȇƳ ǎȅƴŘǊƻƳŜƳ ƴŀǊƻŘƛƭƻ ǇǊǾƴƝ ŘƝǘŠ Ȋ ŘŀǊƻǾŀƴŞƘƻ ǾŀƧƝőƪŀ Ǿ roce 1997. 

 

¢ǳǊƴŜǊǻǾ ǎȅƴŘǊƻƳΣ ƴŜōƻƭƛ ƳƻƴƻǎƻƳƛŜ · ƧŜ ƧŜŘƛƴł ƳƻƴƻǎƻƳƛŜ ǎƭǳőƛǘŜƭƴł ǳ őƭƻǾŠƪŀ ǎŜ ȌƛǾƻǘŜƳΦ ¢ƻǘƻ ǘǾǊȊŜƴƝ ƧŜ ǾǑŜƻōŜŎƴŠ 

ǳȊƴłǾŀƴŞ ŀ ǇƭŀǘƴŞΣ ŀǾǑŀƪ ǇƻŘƭŜ ƴŠƪǘŜǊȇŎƘ ōŀŘŀǘŜƭǻ ƴŜǇǌŜǎƴŞΦ 9ȄƛǎǘǳƧŜ ǘƻǘƛȌ ƘȅǇƻǘŞȊŀΣ ƪǘŜǊł ǇǌŜŘǇƻƪƭłŘł ǳ ǾǑŜŎƘ ȌƛƧƝŎƝŎƘ 

ŘƝǾŜƪ ǎ ¢ǳǊƴŜǊƻǾȇƳ ǎȅƴŘǊƻƳŜƳ ǇǌƝǘƻƳƴƻǎǘ ŘŀƭǑƝ ōǳƴŠőƴŞ ƭƛƴƛŜ ƻōǎŀƘǳƧƝŎƝ ŘǾŀ ǇƻƘƭŀǾƴƝ ŎƘǊƻƳƻǎƻƳȅΣ ōǳř · ƴŜōƻ ¸Φ 5ǊǳƘȇ 

ǇƻƘƭŀǾƴƝ ŎƘǊƻƳƻǎƻƳ Ǉŀƪ ƳǻȌŜ ōȇǘ ƴƻǊƳłƭƴƝ ƴŜōƻ ǎǘǊǳƪǘǳǊƴŠ ȊƳŠƴŠƴȇΦ ¢ȅǘƻ ƳƻȊŀƛƪƻǾŞ ƭƛƴƛŜ ƳƻƘƻǳ ōȇǘ ƛ ǾŜƭƳƛ ƳŀƭŞΣ ǇǊƻǘƻ 

Ƨǎƻǳ ƴŠƪŘȅ ƻōǘƝȌƴŠ ȊŀŎƘȅǘƛǘŜƭƴŞ ōŠȌƴȇƳ ŎȅǘƻƎŜƴŜǘƛŎƪȇƳ ǾȅǑŜǘǌŜƴƝƳΦ ½ ǇǊƻƎƴƻǎǘƛŎƪŞƘƻ ƘƭŜŘƛǎƪŀ ƧŜ ŘǻƭŜȌƛǘŞ ǇłǘǊŀǘ ǇǌŜŘŜǾǑƝƳ 

Ǉƻ ǇǌƝǘƻƳƴƻǎǘƛ ŎƘǊƻƳƻǎƻƳǳ ¸ ƴŜōƻ ƧŜƘƻ ǎŜƪǾŜƴŎƝΣ ƴŜōƻǙ ǇǊƻ ǎǾƻǳ ƴƻǎƛǘŜƭƪǳ ǇǌŜŘǎǘŀǾǳƧŜ ȊǾȇǑŜƴŞ ǊƛȊƛƪƻ ǊƻȊǾƻƧŜ 

gonadoblastomu (cca 15-нл҈ύΦ tǌƛ ƴłƭŜȊǳ ¸ ǎŜƪǾŜƴŎƝ ƧŜ ƛƴŘƛƪƻǾłƴƻ ǇǊŜǾŜƴǘƛǾƴƝ ƻŘǎǘǊŀƴŠƴƝ ŘȅǎƎŜƴŜǘƛŎƪȇŎƘ ƎƻƴłŘΦ 

 

 

 

 

 



SYNDROM XXX (superfemale) 

YŀǊȅƻǘȅǇΥ птΣ ··· όǾȊłŎƴŠ ƛ пуΣ ····ύ 

 

5ƛŀƎƴƽȊŀ ǎȅƴŘǊƻƳǳ ··· ƧŜ Ȋ ǾŜƭƪŞ őłǎǘƛ ƴłƘƻŘƴłΣ ƴŜƧőŀǎǘŠƧƛ Ǿ souvislosti s ǾȅǑŜǘǌƻǾłƴƝƳ ǇǌƝőƛƴ ǇƻǊǳŎƘ ƳŜƴǎǘǊǳŀőƴƝƘƻ Ŏȅƪƭǳ 

ƴŜōƻ ǎǇƻƴǘłƴƴƝŎƘ ŀōƻǊǘǻΦ ±ȅǎƪȅǘǳƧŜ ǎŜ ǇƻƳŠǊƴŠ őŀǎǘƻ όŀǎƛ мΥ м лллύΣ ƛ ƪŘȅȌ ƻŘƘŀŘȅ ƳƻƘƻǳ ōȇǘ ƛ ǇƻŘƘƻŘƴƻŎŜƴŞ ǾȊƘƭŜŘŜƳ 

k ŀōǎŜƴŎƛ ǘȅǇƛŎƪŞƘƻ ƴŜōƻ ƴłǇŀŘƴŞƘƻ ŦŜƴƻǘȅǇǳΦ aŞƴŠ őŀǎǘƻ ƧŜ ǇƻǇƛǎƻǾłƴŀ ƳƝǊƴł ƳŜƴǘłƭƴƝ ǇƻǊǳŎƘŀ όǇǌΦ ǇƻǊǳŎƘŀ ǳőŜƴƝύ ŀ 

ǇƻǊǳŎƘŀ ǎƻŎƛłƭƴƝ ŀŘŀǇǘŀŎŜΦ ¿Ŝƴȅ ǎŜ ǎȅƴŘǊƻƳŜƳ ··· ƳƻƘƻǳ ƳƝǘ őŀǎǘŠƧi ǎǇƻƴǘłƴƴƝ ŀōƻǊǘȅΣ ŀǾǑŀƪ ǊƛȊƛƪƻ ǇƻǎǘƛȌŜƴƝ ƧŜƧƛŎƘ 

ǇƻǘƻƳǎǘǾŀ ŎƘǊƻƳƻǎƻƳłƭƴƝ ŀōŜǊŀŎƝ ƴŜƴƝ ȊǾȇǑŜƴŞΦ ±Ŝ ǾŠǘǑƝƳ ǇǊƻŎŜƴǘǳ ǳ ƴƛŎƘ ƴŀǎǘłǾł ǇǌŜŘőŀǎƴŞ ƻǾŀǊƛłƭƴƝ ǎŜƭƘłƴƝΦ 

 

Y[Lb9C9[¢9w®± {¸b5wha 

YŀǊȅƻǘȅǇΥ птΣ··¸ όǾȊłŎƴŠ ƛ пуΣ···¸Σ ǇǌƝǇΦ пфΣ ····¸ύ 

 

YƭƛƴŜŦŜƭǘŜǊǻǾ ǎȅƴŘǊƻƳ όƴŀŘǇƻőŜǘƴȇ · ŎƘǊƻƳƻǎƻƳΣ ƳǳȌǎƪȇ ŦŜƴƻǘȅǇύ Ƴł ƛƴŎƛŘŜƴŎƛ 1:1 000 ƴŀǊƻȊŜƴȇŎƘ ŎƘƭŀǇŎǻΦ !Ȍ Řƻ 

ǇǳōŜǊǘȅ ƴŜōȇǾł ŦŜƴƻǘȅǇ ƴƛƧŀƪ ƴłǇŀŘƴȇΣ ƻŘ ǇǳōŜǊǘȅ ǎŜ ǾǑŀƪ ȊǾȇǊŀȊƶǳƧŜ Ǿȅǎƻƪł ƘǳōŜƴł ǇƻǎǘŀǾŀΣ ŘƭƻǳƘŞ ƪƻƴőŜǘƛƴȅΣ 

hypogonadismus όƳŀƭł ǘǳƘł ǾŀǊƭŀǘŀύ ǎŜ ǎƴƝȌŜƴƻǳ ƘƭŀŘƛƴƻǳ ǘŜǎǘƻǎǘŜǊƻƴǳΦ 

 

IƭŀǾƴƝƳ ŀ ƪƭƛƴƛŎƪȅ ƴŜƧǾȇȊƴŀƳƴŠƧǑƝƳ ǇǊƻƧŜǾŜƳ ƧŜ azoospermie όȊłǊƻŘŜőƴŞ ōǳƶƪȅ ǎŜ ǾǻōŜŎ ƴŜǾȅǾƝƧŜƧƝΣ ƧŜŘƴł ǎŜ ǘŜŘȅ ǇǌŜǎƴŠƧƛ 

o aspermii). Proto jsou jedinci s ǘƝƳǘƻ ǎȅƴŘǊƻƳŜƳ ƴŜƧőŀǎǘŠƧƛ ŘƛŀƎƴƻǎǘƛƪƻǾłƴƛ Ǉǌƛ ǾȅǑŜǘǌŜƴƝ ǎǘŜǊƛƭƛǘȅΦ YƭƛƴƛŎƪȇ ƻōǊŀȊ 

YƭƛƴŜŦŜƭǘŜǊƻǾŀ ǎȅƴŘǊƻƳǳ ƧŜ ǾŜƭƳƛ ǾŀǊƛŀōƛƭƴƝΣ ƴŠƪǘŜǊŞ Ȋƴŀƪȅ ƴŜƧǎƻǳ őŀǎǘƻ ǾȅƧłŘǌŜƴȅ ŀ ǌŀŘŀ ƴƻǎƛǘŜƭǻ ŎƘǊƻƳƻǎƻƳłƭƴƝ ǾȇōŀǾȅ 

··¸ ƴŜƳǳǎƝ ōȇǘ ŘƛŀƎƴƻǎǘƛƪƻǾłƴŀ Ǉƻ ŎŜƭȇ ȌƛǾƻǘΦ ±Ŝ ŦŜƴƻǘȅǇǳ ƧŜ őŀǎǘƻ ǇƻǇƛǎƻǾłƴ ǘȊǾΦ ŜǳƴǳŎƘƻƛŘƴƝ ǾȊƘƭŜŘΣ ŎƻȌ ȊŀƘǊƴǳƧŜ 

gynekomŀǎǘƛƛΣ ȌŜƴǎƪŞ ǊƻȊƭƻȌŜƴƝ ǘǳƪǳΣ ǌƝŘƪŞ ŀ ƻƘǊŀƴƛőŜƴŞ ƻŎƘƭǳǇŜƴƝΣ ǎƴƝȌŜƴȇ ŀȌ ȌłŘƴȇ Ǌǻǎǘ ǾƻǳǎǻΦ Lv ƧŜ ƴƻǊƳłƭƴƝ ƴŜōƻ ƭŜƘŎŜ 

ǎƴƝȌŜƴŞ ƻǇǊƻǘƛ ƪƻƴǘǊƻƭƴƝ ǎƪǳǇƛƴŠΣ ƴŠƪŘȅ Ƨǎƻǳ ǇƻǇƛǎƻǾłƴȅ ǇƻǊǳŎƘȅ ǳőŜƴƝ ŀ ǎƴƝȌŜƴł ǎƻŎƛłƭƴƝ ǇǌƛȊǇǻǎƻōƛǾƻǎǘΦ 

 

±ȊłŎƴŠƧǑƝ ŦƻǊƳȅ ǎ ǘǌŜƳƛ ŀ ǾƝŎŜ · ŎƘǊƻƳƻǎƻƳȅ ƳƝǾŀƧƝ ȊłǾŀȌƴŠƧǑƝ ŦŜƴƻǘȅǇƻǾŞ ǇǊƻƧŜǾȅ s ŘȅǎƳƻǊŦƛƝΣ ƻǊƎłƴƻǾȇƳƛ ǾŀŘŀƳƛ ŀ 

ƳŜƴǘłƭƴƝ ǊŜǘŀǊŘŀŎƝΦ ½ǌƝŘƪŀ ƧŜ ƴŀƭŜȊŜƴ ƪŀǊȅƻǘȅǇ псΣ·· ǳ ƳǳȌŜ ǎ ǾȇǑŜ ǇƻǇǎŀƴȇƳƛ ǇǊƻƧŜǾȅΦ {ƛǘǳŀŎŜ ƧŜ ȊǇǻǎƻōŜƴŀ ƻōǾȅƪƭŜ 

submikroskopickou ǘǊŀƴǎƭƻƪŀŎƝ őłǎǘƛ ƪǊłǘƪȇŎƘ ǊŀƳŜƴ ŎƘǊƻƳƻǎƻƳǳ ¸ ƴŀ ƪǊłǘƪł ǊŀƳŜƴŀ ŎƘǊƻƳƻǎƻƳǳ ·Σ ǇǌƝǇŀŘƴŠ ƴŀ 

ƪǘŜǊȇƪƻƭƛ Ƨƛƴȇ ŎƘǊƻƳƻǎƻƳΦ bŀ ƪǊłǘƪȇŎƘ ǊŀƳŜƴŜŎƘ ¸ ŎƘǊƻƳƻǎƻƳǳ ƧŜ ƭƻƪŀƭƛȊƻǾłƴ ƎŜƴ SRY (Sex-determining Region on the Y) 

ȊƻŘǇƻǾŠŘƴȇ Ȋŀ ǾȇǾƻƧ ƧŜŘƛƴŎŜ ƳǳȌǎƪȇƳ ǎƳŠǊŜƳΦ ¢ŀǘƻ ǇǌŜǎǘŀǾōŀ ƧŜ ǾŠǘǑƛƴƻǳ ƪƭŀǎƛŎƪȇƳ ŎȅǘƻƎŜƴŜǘƛŎƪȇƳ ǾȅǑŜǘǌŜƴƝƳ 

ƴŜȊŀŎƘȅǘƛǘŜƭƴłΣ ƪ ǇǊǻƪŀȊǳ ǎƭƻǳȌƝ ƳŜǘƻŘȅ ƳƻƭŜƪǳƭłǊƴŠ ŎȅǘƻƎŜƴŜǘƛŎƪŞ όCL{Iύ ƴŜōƻ 5b! ŀƴŀƭȇȊŀΦ 

 

SYNDROM YY (supermale) 

Karyotyp: 47,XYY 

 

{ȅƴŘǊƻƳ ¸¸ ƧŜ ǘŀƪŞ ŘƛŀƎƴƻǎǘƛƪƻǾłƴ ȊǌƝŘƪŀ ŀ ǾŠǘǑƛƴƻǳ ƴłƘƻŘƴŠΣ ŦǊŜƪǾŜƴŎŜ Ǿȇǎƪȅǘǳ ǎŜ ƻŘƘŀŘǳƧŜ ƴŀ 1: 1 ллл ƳǳȌǻΦ Fenotyp 

ƴŜƴƝ ǇǌƝƭƛǑ ǾȇǊŀȊƴȇΣ ƴƻǎƛǘŜƭŞ ōȇǾŀƧƝ ǾȅǑǑƝ ǇƻǎǘŀǾȅΣ Ǿ ǇǊǻōŠƘǳ ŘƻǎǇƝǾłƴƝ ƳƻƘƻǳ ǘǊǇŠǘ ǘŠȌƪƻǳ ŀƪƴŞΦ tƭƻŘƴƻǎǘ ƧŜ ȊŀŎƘƻǾłƴŀΦ Lv ƧŜ 

ƴƻǊƳłƭƴƝΣ Ƨǎƻǳ ǾǑŀƪ ǇƻǇƛǎƻǾłƴȅ őŀǎǘŠƧǑƝ ǇƻǊǳŎƘȅ ŎƘƻǾłƴƝ ŀ ǾȊŘŠƭłǾłƴƝ όǇǊƻōƭŞƳȅ Ƨǎƻǳ ǇǌŜŘŜǾǑƝƳ ǎ ƳƭǳǾŜƴȇƳ ǇǊƻƧŜǾŜƳ ŀ 

őǘŜƴƝƳύ. V ƴŠƪǘŜǊȇŎƘ ȊŘǊƻƧƝŎƘ ǎŜ Ǿ souvislosti s ǘƝƳǘƻ ǎȅƴŘǊƻƳŜƳ ǎǘłƭŜ ǳǾłŘƝ ȊǾȇǑŜƴł ŀƎǊŜǎƛǾƛǘŀ ŀ ǇǎȅŎƘƻǇŀǘƻƭƻƎƛŎƪŞ 

ŎƘƻǾłƴƝΦ WŜ ǘƻ ȊŀƪƻǌŜƴŠƴȇ ǇƻȊǻǎǘŀǘŜƪ ƴŠƪƻƭƛƪŀ ǎǘǳŘƛƝ Ȋ слΦ ŀ тлΦ ƭŜǘ ǇǊƻǾŜŘŜƴȇŎƘ ǾŜ ǾŠȊƴƛŎƝŎƘ ŀ ǵǎǘŀǾŜŎƘ ǇǊƻ ŎƘƻǊƻƳȅǎƭƴŞΣ 

ƪŘŜ ōȅƭ ǘŜƘŘȅ ƴŀƭŜȊŜƴ ǾŠǘǑƝ ǇƻőŜǘ ƳǳȌǻ ǎ ŘǾŠƳŀ ¸ ŎƘǊƻƳƻǎƻƳȅΦ 

 

tƻȊŘŠƧƛ ǎŜ ǇƭƻǑƴȇƳ ǾȇȊƪǳƳŜƳ ȊƧƛǎǘƛƭƻΣ ȌŜ őŜǘƴƻǎǘ ǎȅƴŘǊƻƳǳ ¸¸ ǾŜ ǾŠȊƴƛŎƝŎƘ ƴŜƴƝ ƻ ƴƛŎ ǾŠǘǑƝ ƴŜȌ Ǿ ƻǎǘŀǘƴƝ ǇƻǇǳƭŀŎƛ ŀ ǘȅǘƻ 

ƘȅǇƻǘŞȊȅ ǘŀƪ ōȅƭȅ ǾȅǾǊłŎŜƴȅΦ 

 

40. Lb5LY!/9 /Iwhah{ha#[bNIh ±¸~9¢y9bN ± Y[LbL/Y; D9b9¢L/9 
 

±ȅǑŜǘǌŜƴƝ ƪŀǊȅƻǘȅǇǳ ƧŜ ƧŜŘƴƻǳ ȊŜ ȊłƪƭŀŘƴƝŎƘ ƳŜǘƻŘ ƪƭƛƴƛŎƪŞ ƎŜƴŜǘƛƪȅΦ IƭŀǾƴƝƳ ŎƝƭŜƳ ǘƻƘƻǘƻ ǾȅǑŜǘǌŜƴƝ ƧŜ ǳ ǇŀŎƛŜƴǘŀ Ǿȅƭƻǳőƛǘ 

ƴǳƳŜǊƛŎƪŞ őƛ ǎǘǊǳƪǘǳǊƴƝ ŎƘǊƻƳƻǎƻƳłƭƴƝ ŀōŜǊŀŎŜΦ tƻŘƭŜ ǇƻǘǌŜōȅ ǎŜ ƳǻȌŜ ƧŜŘƴŀǘ ƻ ǾȅǑŜǘǌŜƴƝ ƪŀǊȅƻǘȅǇǳ ǇƻƳƻŎƝ ǎǘŀƴŘŀǊŘƴƝŎƘ 

ǇǊǳƘƻǾŀŎƝŎƘ ƳŜǘod ƴŜōƻ ƻ ƴŠƪǘŜǊƻǳ Ȋ ƳŜǘƻŘ ƳƻƭŜƪǳƭłǊƴƝ ŎȅǘƻƎŜƴŜǘƛƪȅ όCL{I ŀǇƻŘΦύΦ ±ȅǑŜǘǌŜƴƝ ƛƴŘƛƪǳƧŜ ƪƭƛƴƛŎƪȇ ƎŜƴŜǘƛƪ ŀ 

ǘƻ Ȋ ƳƴƻƘŀ ǊǻȊƴȇŎƘ ŘǻǾƻŘǻ ŀ Ǿ ǊłƳŎƛ ǊǻȊƴȇŎƘ ŘƛŀƎƴƻǎǘƛŎƪȇŎƘ ǇǊƻƎǊŀƳǻΦ 

 

±ȅǑŜǘǌŜƴƝ ƪŀǊȅƻǘȅǇǳ ƳǻȌŜ ōȇǘ ƛƴŘƛƪƻǾłƴƻ Ǿ ǊłƳŎƛΥ 

 

мΦ tǊŜƴŀǘłƭƴƝ ŘƛŀƎƴƻǎǘƛƪȅΥ ǾȅǑŜǘǌǳƧŜ ǎŜ ƪŀǊȅƻǘȅǇ ƧŜǑǘŠ ƴŜƴŀǊƻȊŜƴŞƘƻ plodu. 

aŀǘŜǊƛłƭ ƪ ŎȅǘƻƎŜƴŜǘƛŎƪŞƳǳ ǾȅǑŜǘǌŜƴƝ ƧŜ ȊŀǇƻǘǌŜōƝ ȊƝǎƪŀǘ ƴŠƪǘŜǊƻǳ ƛƴǾŀȊƛǾƴƝ ƳŜǘƻŘƻǳ ǇǊŜƴŀǘłƭƴƝ ŘƛŀƎƴƻǎǘƛƪȅ όŀƳƴƛƻŎŜƴǘŞȊŀΣ 

/±{Σ ƪƻǊŘƻŎŜƴǘŞȊŀύΦ 



IƭŀǾƴƝƳƛ ƛƴŘƛƪŀŎŜƳƛ ƧǎƻǳΥ 

¶ ±ȇǎƭŜŘƪȅ ǳǇƻȊƻǊƶǳƧƝŎƝ ƴŀ ȊǾȇǑŜƴŞ ǊƛȊƛƪƻ ǾǊƻȊŜƴŞ ŎƘǊƻƳƻǎƻƳłƭƴƝ ŀōŜǊŀŎŜ ό±/!ύ - ǇƻȊƛǘƛǾƴƝ ǎŎǊŜŜƴƛƴƎƻǾŞ 

όōƛƻŎƘŜƳƛŎƪŞ őƛ ǳƭǘǊŀȊǾǳƪƻǾŞύ ǾȅǑŜǘǌŜƴƝ LΦ ƴŜōƻ LLΦ ǘǊƛƳŜǎǘǊǳΣ ǇǌƝǇŀŘƴŠ ǇƻȊƛǘƛǾƴƝ ǾȇǎƭŜŘŜƪ ƛƴǘŜƎǊƻǾŀƴŞƘƻ 

ǎŎǊŜŜƴƛƴƎǳ όLΦ Ҍ LLΦ ǘǊƛƳŜǎǘǊ ƘƻŘƴƻŎŜƴȇ ŘƻƘǊƻƳŀŘȅύΦ 

¶ ¢ŠƘƻǘŜƴǎǘǾƝ ǳ ȌŜƴȅ ǎǘŀǊǑƝ ор ƭŜǘ όƴŜƴƝ ƧƛȌ ŀōǎƻƭǳǘƴƝ ƛƴŘƛƪŀŎƝΣ ǘŠƘƻǘƴŞ ǎǘŀǊǑƝ ор ƭŜǘ ƳŀƧƝ ǾǑŀƪ ƴŀ ǇǊƻǾŜŘŜƴƝ ƛƴǾŀȊƛǾƴƝ 

ǇǊŜƴŀǘłƭƴƝ ŘƛŀƎƴƻǎǘƛƪȅ ǇǊłǾƻ ƛ ōŜȊ ǇǌƝǘƻƳƴƻǎǘƛ ƧƛƴȇŎƘ ǊƛȊƛƪƻǾȇŎƘ ŦŀƪǘƻǊǻύΦ 

¶ ¢ŠƘƻǘŜƴǎǘǾƝ ǎ ŀ ǇǊƛƻǊƛ ǾȅǑǑƝƳ ǊƛȊƛƪŜƳ ǾǊƻȊŜƴŞ ŎƘǊƻƳƻǎƻƳłƭƴƝ ŀōŜǊŀŎŜ όŎƘǊƻƳƻǎƻƳłƭƴƝ ŀōŜǊŀŎŜ őƛ ǾȇǾƻƧƻǾŞ vady v 

ǊƻŘƛƴƴŞ ŀƴŀƳƴŞȊŜΤ ƧŜŘŜƴ Ȋ ǊƻŘƛőǻ ƧŜ ƴƻǎƛǘŜƭŜƳ ōŀƭŀƴŎƻǾŀƴŞ ŎƘǊƻƳƻǎƻƳłƭƴƝ ŀōŜǊŀŎŜΤ ƧŜŘŜƴ Ȋ ǊƻŘƛőǻ ƧŜ Ǉƻ 

ƻƴƪƻƭƻƎƛŎƪŞ ƭŞőōŠ ς ŎȅǘƻǎǘŀǘƛƪŀΣ ƻȊŀǌƻǾłƴƝ ŀǇƻŘΦύΦ 

¶ ¦ǊőƛǘŞ ǇǌƝǇŀŘȅ ǊƛȊƛƪƻǾŞƘƻ ǘŠƘƻǘŜƴǎǘǾƝ ς ƴŀǇǌƝƪƭŀŘ ǘŠƘƻǘŜƴǎǘǾƝ Ǉƻ ŀǎƛǎǘƻǾŀƴŞ ǊŜǇǊƻŘǳƪŎƛ ǾőŜǘƴŠ ǇǌƝǇŀŘǻ Ǉƻ 

ǇǊƻǾŜŘŜƴŞ ǇǊŜƛƳǇƭŀƴǘŀőƴƝ ƎŜƴŜǘƛŎƪŞ ŘƛŀƎƴƻǎǘƛŎŜΦ 

¶ ¢ŠƘƻǘŜƴǎǘǾƝΣ ƧŜƧƛŎƘȌ ǇǊǻōŠƘ ƳƻƘƭ ōȇǘ ƴŀǊǳǑŜƴ ȊłǾŀȌƴȇƳƛ ŦŀƪǘƻǊȅ ȊŜǾƴƝƘƻ ǇǊƻǎǘǌŜŘƝ ǎ ƪƭŀǎǘƻƎŜƴƴƝƳ ǵőƛƴƪŜƳ 

όƴŀǇǌƝƪƭŀŘ ǎǘŀǾȅ Ǉƻ ŜȄǇƻȊƛŎƛ ƛƻƴƛȊŀőƴƝƳǳ ȊłǌŜƴƝύΦ 

¶ 5ƴŜǎ ƧƛȌ ǎǇƝǑŜ ƘƛǎǘƻǊƛŎƪƻǳ ƛƴŘƛƪŀŎƝ ƧŜ ƪŀǊȅƻǘȅǇƛȊŀŎŜ ǇƭƻŘǳ Ȋŀ ǵőŜƭŜƳ ȊƧƛǑǘŠƴƝ ǇƻƘƭŀǾƝ ǇƭƻŘǳ Ǿ ǇǌƝǇŀŘŠ ǊƻŘƛƴƴŞƘƻ 

Ǿȇǎƪȅǘǳ ȊłǾŀȌƴŞ ƎŜƴŜǘƛŎƪȅ ǇƻŘƳƝƴŠƴŞ ŎƘƻǊƻōȅ ǾłȊŀƴŞ ƴŀ ǇƻƘƭŀǾƝ όǾ ǎƻǳőŀǎƴŞ ŘƻōŠ ƧŜ ǾŜ ǾŠǘǑƛƴŠ ǇǌƝǇŀŘǻ ƳƻȌƴł 

DNA diagnostika). 

 

нΦ tƻǎǘƴŀǘłƭƴƝ ŘƛŀƎƴƻǎǘƛƪȅΥ ǾȅǑŜǘǌǳƧŜ ǎŜ ƪŀǊȅƻǘȅǇ ƴŀǊƻȊŜƴŞƘƻ jeŘƛƴŎŜ όŀǙ ƧƛȌ ŘƝǘŠǘŜ őƛ ŘƻǎǇŠƭŞƘƻύΦ 

aŀǘŜǊƛłƭŜƳ ƪ ǾȅǑŜǘǌŜƴƝ ƧŜ ƴŜƧőŀǎǘŠƧƛ ǇŜǊƛŦŜǊƴƝ ƪǊŜǾ όƭŜǳƪƻŎȅǘȅύ ƴŜōƻ όǾȊłŎƴŠύ ƪƻȌƴƝ ŦƛōǊƻōƭŀǎǘȅΦ 

 

IƭŀǾƴƝ ƛƴŘƛƪŀŎŜ ȊŀƘǊƴǳƧƝΥ 

¶ ±ȅǑŜǘǌŜƴƝ ƴƻǾƻǊƻȊŜƴŎŜ őƛ ŘƝǘŠǘŜ Ǉǌƛ ǇƻŘŜȊǌŜƴƝ ƴŀ ŎƘǊƻƳƻǎƻƳłƭƴƝ ŀōŜǊŀŎƛ όŦŜƴƻǘȅǇ ƻŘǇƻǾƝŘŀƧƝŎƝ ƴŠƪǘŜǊŞƳǳ Ȋ 

ǘȅǇƛŎƪȇŎƘ ǎȅƴŘǊƻƳǻΣ ƳƴƻƘƻőŜǘƴŞ ǾǊƻȊŜƴŞ ǾȇǾƻƧƻǾŞ ǾŀŘȅΣ ǇǎȅŎƘƻƳƻǘƻǊƛŎƪł őƛ ƳŜƴǘłƭƴƝ ǊŜǘŀǊŘŀŎŜ ŀǇƻŘΦύΦ 

¶ ±ȅǑŜǘǌŜƴƝ ƪŀǊȅƻǘȅǇǳ ǊƻŘƛőǻΣ ǇƻƪǳŘ ǇǊŜƴŀǘłƭƴƝ ŘƛŀƎƴƻǎǘƛƪŀ ǇƭƻŘǳ őƛ ǇƻǎǘƴŀǘłƭƴƝ ŘƛŀƎƴƻǎǘƛƪŀ ŘƝǘŠǘŜ ǇƻǳƪłȊŀƭŀ ƴŀ 

ǾǊƻȊŜƴƻǳ ŎƘǊƻƳƻȊƻƳłƭƴƝ ŀōŜǊŀŎƛΣ ŘłƭŜ Ǿ ǇǌƝǇŀŘŠ ƻǇŀƪƻǾŀƴȇŎƘ ǎǇƻƴǘłƴƴƝŎƘ ǇƻǘǊŀǘǻ ƴŜōƻ Ǉǌƛ Ǿȇǎƪȅǘǳ őŀǎǘȇŎƘ 

ǇƻǘǊŀǘǻ őƛ ŎƘǊƻƳƻǎƻƳłƭƴƝŎƘ ŀōŜǊŀŎƝ Ǿ ǊƻŘƛƴƴŞ ŀƴŀƳƴŞȊŜΦ 

¶ Osoby s poruchami ǎŜȄǳłƭƴƝƘƻ ǾȇǾƻƧŜ όǇǊƛƳłǊƴƝ ŀƳŜƴƻǊŜŀ ŀǇƻŘΦύΣ ƻǎƻōȅ όŘŠǘƛύ ƪƭƛƴƛŎƪȅ ƴŜǳǊőƛǘŜƭƴŞƘƻ ƴŜōƻ 

ƻōƻƧŜǘƴŞƘƻ ǇƻƘƭŀǾƝΦ 

¶ YƻƳǇƭŜȄƴƝ ǾȅǑŜǘǌŜƴƝ ƴŜǇƭƻŘƴƻǎǘƛ ǳ ƴŜǇƭƻŘƴŞƘƻ ǇłǊǳΤ ǇƻǊǳŎƘȅ ǎǇŜǊƳŀǘƻƎŜƴŜȊŜ ǳ ƳǳȌǻΦ 

¶ ±ȅǑŜǘǌŜƴƝ ƪŀǊȅƻǘȅǇǳ ǳ ŘłǊƪȅƴƝ ƻƻŎȅǘǻ ŀ ŘłǊŎǻ ǎǇŜǊƳŀǘǳΦ 

¶ ±ȅǑŜǘǌŜƴƝ ƪŀǊȅƻǘȅǇǳ ōǳƴŠƪ ǎƻƭƛŘƴƝŎƘ ƴłŘƻǊǻ ƴŜōƻ ƪǊŜǾƴƝŎƘ ŜƭŜƳŜƴǘǻ ǳ ƘŜƳŀǘƻƻƴƪƻƭƻƎƛŎƪȇŎƘ ƻƴŜƳƻŎƴŠƴƝΣ 

ŎȅǘƻƎŜƴŜǘƛŎƪŞ ǾȅǑŜǘǌŜƴƝ Ǿ ƻƴƪƻƭƻƎƛƛ Ƴł ŘƛŀƎƴƻǎǘƛŎƪȇ ŀ ǇǊƻƎƴƻǎǘƛŎƪȇ ǾȇȊƴŀƳ όŀ ƳǻȌŜ ǊƻȊƘƻŘƻǾŀǘ ƛ ƻ ǾƘƻŘƴŞ 

terapii). 

¶ ±ȅǑŜǘǌŜƴƝ ȊƝǎƪŀƴȇŎƘ ŎƘǊƻƳƻǎƻƳłƭƴƝŎƘ ŀōŜǊŀŎƝ ό½/!ύ ǳ ƻǎƻō ǾȅǎǘŀǾŜƴȇŎƘ ǇǻǎƻōŜƴƝ ƪƭŀǎǘƻƎŜƴǻ Ǿ όƴŀǇǌƝƪƭŀŘ 

ǇǊŀŎƻǾƴƝƳύ ǇǊƻǎǘǌŜŘƝ όŎƘŜƳƛƪłƭƛŜΣ ƛƻƴƛȊŀőƴƝ ȊłǌŜƴƝύΦ 

 

оΦ tǊŜƛƳǇƭŀƴǘŀőƴƝ ŘƛŀƎƴƻǎǘƛƪȅ 

tǊŜƛƳǇƭŀƴǘŀőƴƝ ƎŜƴŜǘƛŎƪł ŘƛŀƎƴƻǎǘƛƪŀ όǇǊƻǾłŘŠƴł Ǿ ǊłƳŎƛ ǇǊƻƎǊŀƳǳ Lƴ ±ƛǘǊƻ CŜǊǘƛƭƛȊŀŎŜύ ǎŜ ǾȊłŎƴŠ ǇƻǳȌƝǾł Ǿ ǇǌƝǇŀŘŠ 

ǾȅǎƻƪŞƘƻ ǊƛȊƛƪŀ ǾǊƻȊŜƴȇŎƘ ŎƘǊƻƳƻǎƻƳłƭƴƝŎƘ ŀōŜǊŀŎƝ όȊŜƧƳŞƴŀ ǳ ƻǎƻō ǎ ōŀƭŀƴŎƻǾŀƴƻǳ ŎƘǊƻƳƻǎƻƳłƭƴƝ ŀōŜǊŀŎƝΣ ǳ ƪǘŜǊȇŎƘ 

ǊŜłƭƴŠ ƘǊƻȊƝ ǾȊƴƛƪ ƴŜōŀƭŀƴŎƻǾŀƴŞ ŀōŜǊŀŎŜ ǳ ǇƻǘƻƳƪŀύΦ aŀǘŜǊƛłƭŜƳ ƪ ǾȅǑŜǘǌŜƴƝ Ƨǎƻǳ ƴŜƧőŀǎǘŠƧƛ blastomery ǾȅǾƝƧŜƧƝŎƝƘƻ ǎŜ 

embrya. 

 

41. DNA ς STAVBA A FUNKCE 

 
59h·¸wL.hb¦Y[9h±# Y¸{9[Lb! (DNA) 

aƻƭŜƪǳƭȅ 5b! ǎŜ ǳ ŜǳƪŀǊȅƻǘ ƴŀŎƘłȊŜƧƝ Ǿ ŎƘǊƻƳƻǎƻƳŜŎƘ ƧłŘǊŀ ŀ ƳƛǘƻŎƘƻƴŘǊƛƝ όŀ ŎƘƭƻǊƻǇƭŀǎǘǻ ǳ ǊƻǎǘƭƛƴύΦ 5b! ƧŜ ǇƻƭȅƳŜǊ 

ǎƪƭłŘŀƧƝŎƝ ǎŜ ȊŜ ȊłƪƭŀŘƴƝŎƘ ƧŜŘƴƻǘŜƪ ȊǾŀƴȇŎƘ nukleotidy.  

 

YŀȌŘȇ ƴǳƪƭŜƻǘƛŘ ǎŜ ǎƪƭłŘł ȊŜ ǘǌƝ őłǎǘƝΥ  

¶ ŎǳƪŜǊƴł ǎƭƻȌƪŀ нΨ ς deoxyribosa (pentosa) 

¶ ǇǳǊƛƴƻǾł ƴŜōƻ ǇȅǊƛƳƛŘƛƴƻǾł ōŀǎŜ 

¶ ȊōȅǘŜƪ ƪȅǎŜƭƛƴȅ ŦƻǎŦƻǊŜőƴŞΦ 

 



bǳƪƭŜƻǘƛŘȅ ƻōǎŀƘǳƧƝ ƧŜŘƴǳ ȊŜ őǘȅǌ ōŀǎƝ ƻŘǾƻȊŜƴȇŎƘ ƻŘ pyrimidinu: thymin, cytosin (T,C) nebo purinu: adenin, guanin (A,G). 

YƻƳǇƭŜȄ ŎǳƪŜǊƴŞ ǎƭƻȌƪȅ ŀ ōŀǎŜ ǎŜ ƴŀȊȇǾł nukleosid.  

 

bǳƪƭŜƻǘƛŘȅ Ƨǎƻǳ ǎǇƻƧƻǾłƴȅ Ǿ ǇƻƭȅƴǳƪƭŜƻǘƛŘƻǾȇ ǌŜǘŠȊŜŎ оΨ-рΨ ŦƻǎŦƻŘƛŜǎǘŜǊƛŎƪƻǳ ǾŀȊōƻǳΣ ŎƻȌ ȊƴŀƳŜƴłΣ ȌŜ рΨ ǳƘƭƝƪ ŘŜƻȄȅǊƛōƻǎȅ 

ƧŜ ǎǇƻƧŜƴ ǎŜ ȊōȅǘƪŜƳ ƪȅǎŜƭƛƴȅ ǘǊƛƘȅŘǊƻƎŜƴŦƻǎŦƻǊŜőƴŞΣ ƪǘŜǊł ƧŜ ǾŜ ǾŀȊōŠ ǎ оΨ ǳƘƭƝƪŜƳ ǇŜƴǘƻǎȅ ƴłǎƭŜŘǳƧƝŎƝƘƻ ƴǳƪƭŜƻǘƛŘǳΦ 

 

tƻƭȅƴǳƪƭŜƻǘƛŘƻǾȇ ǌŜǘŠȊŜŎ 5b! Ƴł ƴŀ ƧŜŘƴƻƳ ƪƻƴŎƛ Ǿƻƭƴȇ рΨ ǘǊƛŦƻǎŦłǘΣ ƻȊƴŀőƻǾŀƴȇ Ƨŀƪƻ рΨ ƪƻƴŜŎ DNAΣ ƴŀ ŘǊǳƘŞƳ ƪƻƴŎƛ ƧŜ 

Ǿƻƭƴł оΨ ƘȅŘǊƻȄȅƭƻǾł ǎƪǳǇƛƴŀΣ ǘȊǾΦ оΨ ƪƻƴŜŎ 5b!. V ȊłǇƛǎŜŎƘ ǎŜ ƻōǾȅƪƭŜ ǳǾłŘƝ ƪƻƴŜŎ рΨ ƴŀƭŜǾƻΣ ƪƻƴŜŎ оΨ ƴŀǇǊŀǾƻΦ [ƛƴŜłǊƴƝ 

ǇƻǌŀŘƝ όǎŜƪǾŜƴŎŜύ ōŀǎƝ Ǿ 5b! όǇǊƛƳłǊƴƝ ǎǘǊǳƪǘǳǊŀύ ƪƽŘǳƧŜ ƎŜƴŜǘƛŎƪƻǳ ƛƴŦƻǊƳŀŎƛΦ ¢ŀǘƻ ǎŜƪǾŜƴŎŜ ǎŜ ȊŀǇƛǎǳƧŜ ǾŜ ǎƳŠǊǳ рΨҦоΨΦ 

 

tǌƛ ȊłǇƛǎǳ ǎŜƪǾŜƴŎŜ ǎƻǳǎŜŘƴƝŎƘ ōŀǎƝΣ ƴŀǇǌΦ Ǿ ǇǌƝǇŀŘŠ /ǇD ƻǎǘǊǻǾƪǻΣ ǎŜ ǾƪƭłŘł ƳŜȊƛ ƻȊƴŀőŜƴƝ ōŀǎƝ ǇƝǎƳŜƴƻ p όŦƻǎŦƻŘƛŜǎǘŜǊƻǾł 

ǾŀȊōŀύΣ ŀōȅ ōȅƭƻ ȊǌŜƧƳŞΣ ȌŜ ǎŜ ƧŜŘƴł ƻ ǎŜƪǾŜƴŎƛ ōŀǎƝ ƴŀ ǎǘŜƧƴŞƳ ǾƭłƪƴŠΦ ½łǇƛǎ /ǇD ǘŜŘȅ ȊƴŀƳŜƴłΣ ȌŜ cytidin ƧŜ ǾłȊłƴ ǎŜ 

soǳǎŜŘƴƝƳ guanosinem ƴŀ ǎǘŜƧƴŞƳ ǾƭłƪƴŠ 5b!Σ ƴƛƪƻƭƛǾ ǾƻŘƝƪƻǾȇƳƛ Ƴǻǎǘƪȅ ǎ ƎǳŀƴƛƴŜƳ ƴŀ ƪƻƳǇƭŜƳŜƴǘłǊƴƝƳ ǌŜǘŠȊŎƛ 5b!Φ 

 

aƻƭŜƪǳƭŀ 5b! ƳǻȌŜ ōȇǘ ǊǻȊƴŠ ŘƭƻǳƘłΦ aŀȄƛƳłƭƴƝ ǇƻőŜǘ ƳƻȌƴȇŎƘ ǊǻȊƴȇŎƘ ǎŜƪǾŜƴŎƝ ǇǳǊƛƴǻ ŀ ǇȅǊƛƳƛŘƛƴǻ Ǿ polynukleotidu je 

4
n
Σ ƪŘŜ ƴ ƧŜ ǇƻőŜǘ ƴǳƪƭŜƻǘƛŘǻΦ bŀǇǌƝƪƭŀŘ 5b! ƻōǎŀƘǳƧƝŎƝ с ōŀǎƝΣ ƳǻȌŜ ōȇǘ ǳǎǇƻǌłŘłƴŀ Řƻ 4

6
= 4096 ǊǻȊƴȇŎƘ ǎŜƪǾŜƴŎƝΦ 

 

aƻƭŜƪǳƭŀ 5b! Ƴł ŎƘŀǊŀƪǘŜǊƛǎǘƛŎƪƻǳ ǘǌƝǊƻȊƳŠǊƴƻǳ ǎǘǊǳƪǘǳǊǳ ȊƴłƳƻǳ Ƨŀƪƻ ŘǾƻƧƛǘł ǑǊƻǳōƻǾƛŎŜ όŘƻǳōƭŜ ƘŜƭƛȄύΦ {ƪƭłŘł ǎŜ ȊŜ 

ŘǾƻǳ ǇƻƭȅƴǳƪƭŜƻǘƛŘƻǾȇŎƘ ǌŜǘŠȊŎǻΣ ƪǘŜǊŞ Ƨǎƻǳ ƴŀǾȊłƧŜƳ ǾłȊłƴȅ ǾƻŘƝƪƻǾȇƳƛ Ƴǻǎǘƪȅ ƳŜȊƛ ǇǳǊƛƴƻǾȇƳƛ ŀ ǇȅǊƛƳƛŘƛƴƻǾȇƳƛ 

basemi (dsDNA ς ŘƻǳōƭŜ ǎǘǊŀƴŘŜŘ 5b!ύΦ tłǘŜǌ ǌŜǘŠȊŎŜ 5b! ǘǾƻǌƝ ƪƻƳǇƭŜȄ pentosa ς ŦƻǎŦłǘ ŀ Řƻ ŎŜƴǘǊŀ ƘŜƭƛȄǳ ǎƳŠǌǳƧƝ 

ǇǳǊƛƴƻǾŞ ƴŜōƻ ǇȅǊƛƳƛŘƛƴƻǾŞ ōŀǎŜΦ 

 

aŜȊƛ ƻōŠƳŀ ǌŜǘŠȊŎƛ 5b! ŘƻŎƘłȊƝ ƪŜ ƪƻƳǇƭŜƳŜƴǘłǊƴƝƳǳ ǇłǊƻǾłƴƝ ǇǳǊƛƴǻ ǎ ǇȅǊƛƳƛŘƛƴȅ ŀ ǘƝƳ ƪŜ ǎǘŀōƛƭƛȊŀŎƛ ƛƴǘŜǊŀƪŎŜ ǌŜǘŠȊŎǻΦ 

±łȌŜ ǎŜ ǾȌŘȅ adenin s thyminem ŘǾŠƳŀ ǾƻŘƝƪƻǾȇƳƛ Ƴǻǎǘƪȅ ŀ guanin s cytosinem ǾȅǘǾłǌƝ ǘǌƛ ǾƻŘƝƪƻǾŞ ƳǻǎǘƪȅΦ aŜȊƛ 

ǎƻǳǎŜŘƴƝƳƛ ōłȊŜƳƛ ƴŀǾƝŎ ǇǻǎƻōƝ Ǿŀƴ ŘŜǊ ²ŀŀƭǎƻǾȅ ǎƝƭȅ (stabilizace).  

 

yŜǘŠȊŎŜ ǾŜ ŘǾƻƧƛǘŞ ǑǊƻǳōƻǾƛŎƛ Ƨǎƻǳ ŀƴǘƛǇŀǊŀƭŜƭƴƝ όǎƳŠǊ рΨҦоΨ ƧŜŘƴƻƘƻ ǌŜǘŠȊŎŜ ƧŜ ƻǇŀőƴȇ ƪ ŘǊǳƘŞƳǳ ǌŜǘŠȊŎƛύΣ ƧŜƴ Ǿ tomto 

ǳǎǇƻǌłŘłƴƝ ǾȅǘǾłǌŜƧƝ ǎǘŀōƛƭƴƝ ƘŜƭƛȄΦ bŀ ǑǊƻǳōƻǾƛŎƛ 5b! ƭȊŜ ǊƻȊŜȊƴŀǘ ǾŜƭƪȇ ŀ Ƴŀƭȇ ȌƭłōŜƪΣ ƪǘŜǊŞ Ƨǎƻǳ ŘǻƭŜȌƛǘŞ ǇǊƻ ƛƴǘŜǊŀƪŎƛ 

s proteiny regulujƝŎƝƳƛ ǊŜǇƭƛƪŀŎƛ 5b! ŀ ŜȄǇǊŜǎƛ ƎŜƴŜǘƛŎƪŞ ƛƴŦƻǊƳŀŎŜΦ  

 

DNA se vyskytuje v ǊǻȊƴȇŎƘ ŦƻǊƳłŎƘ Ǿ ȊłǾƛǎƭƻǎǘƛ ƴŀ ǊǻȊƴȇŎƘ ǇƻŘƳƝƴƪłŎƘΦ bŜƧőŀǎǘŠƧƛ ǎŜ ǾȅǎƪȅǘǳƧŜ B formaΣ ǇǊŀǾƻǘƻőƛǾł 

ǑƻǳōƻǾƛŎŜ όǘƻőƛǘŞ ǎŎƘƻŘȅΣ Ǉƻ ƪǘŜǊȇŎƘ Ǉǌƛ ǎŜǎǘǳǇǳ ȊŀƘȇōłƳŜ ǾǇǊŀǾƻύΦ Wƛƴƻǳ ǇǊŀǾƻǘƻőƛǾƻǳ ŦƻǊƳƻǳ ƧŜ ŦƻǊƳŀ !Σ ƪǘŜǊł Ƴł 

ƪƻƳǇŀƪǘƴŠƧǑƝ ǎǘǊǳƪǘǳǊǳΦ Wǎƻǳ ȊƴłƳȅ ƛ ƭŜǾƻǘƻőƛǾŞ ŦƻǊƳȅ ό/Σ5Σ9Σ½ύΣ ŀǾǑŀƪ ōƛƻƭƻƎƛŎƪȇ ǾȇȊƴŀƳ ǊǻȊƴȇŎƘ ŦƻǊŜƳ 5b! ȊƴłƳ ƴŜƴƝΦ 

FUNKCE 

¶ 5b! ƧŜ  ǇǊƻ ȌƛǾƻǘ ƴŜȊōȅǘƴƻǳ ƭłǘƪƻǳΣ ƪǘŜǊł ǾŜ ǎǾŞ ǎǘǊǳƪǘǳǌŜ ƪƽŘǳƧŜ ŀ ōǳƶƪłƳ ȊŀŘłǾł ƧŜƧƛŎƘ ǇǊƻƎǊŀƳ ŀ ǘƝƳ 

pǌŜŘǳǊőǳƧŜ ǾȇǾƻƧ ŀ Ǿƭŀǎǘƴƻǎǘƛ ŎŜƭŞƘƻ ƻǊƎŀƴƛǎƳǳΦ 

¶ WŜ ƘƭŀǾƴƝ ǎƭƻȌƪƻǳ ǘȊǾΦ chromatinuΣ ǎƳŠǎƛ ƴǳƪƭŜƻǾȇŎƘ ƪȅǎŜƭƛƴ ŀ ǇǊƻǘŜƛƴǻΦ 

¶ ¦  ŜǳƪŀǊȅƻǘƛŎƪȇŎƘ ƻǊƎŀƴƛǎƳǻ όƧŀƪƻ ƴŀǇǌΦ Ǌƻǎǘƭƛƴȅ ŀ ȌƛǾƻőƛŎƘƻǾŞύ ƧŜ 5b! ǳƭƻȌŜƴŀ ȊŜƧƳŞƴŀ ǳǾƴƛǘǌ ōǳƴŠőƴŞƘƻ ƧłŘǊŀ, 

ȊŀǘƝƳŎƻ ǳ ǇǊƻƪŀǊȅƻǘ όƴŀǇǌΦ ōŀƪǘŜǊƛŜύ ǎŜ 5b! ƴŀŎƘłȊƝ ǾƻƭƴŠ Ǿ ŎȅǘƻǇƭŀȊƳŠΦ 

¶ 5b! ƴŜǎŜ ƎŜƴŜǘƛŎƪƻǳ ƛƴŦƻǊƳŀŎƛ ǾǑŜŎƘ ƻǊƎŀƴƛǎƳǻ ǎ ǾȇƧƛƳƪƻǳ ƴŠƪǘŜǊȇŎƘ ƴŜōǳƴŠőƴȇŎƘΣ ǳ ƴƛŎƘȌ ƘǊŀƧŜ ǘǳǘƻ ǵƭƻƘǳ 

wb! όƴŀǇǌΦ wb! ǾƛǊȅύΦ 

¶ 5b! ƧŜ ȊłǎŀŘƴƝƳ ƴłǎǘǊƻƧŜƳ ǇǊƻ ŘƛŀƎƴƻǎǘƛƪǳ ƴŜƳƻŎƝΣ ǘŜǎǘȅ ƻǘŎƻǾǎǘǾƝΣ ǾȅǑŜǘǌƻǾłƴƝ ȊƭƻőƛƴǻΣ ǇǌƝǇǊŀǾǳ ǇƭƻŘƛƴ ǎ ƴƻǾȇƳƛ 

ǾƭŀǎǘƴƻǎǘƳƛ őƛ ǘǌŜōŀ ƘƭŜŘłƴƝ ǇǌƝōǳȊŜƴǎƪȇŎƘ ǾȊǘŀƘǻ ƳŜȊƛ ƻǊƎŀƴƛǎƳȅΦ 

¶ ± 5b! ƧŜ ȊŀǇǎłƴŀ ǎŜƪǾŜƴŎŜ ǾǑŜŎƘ ōƝƭƪƻǾƛƴ ŀ ǇǌŜƴŜǎŜƴŠ ƧŜ ƎŜƴŜǘƛŎƪƻǳ ƛƴŦƻǊƳŀŎƝ ǇƻŘƳƝƴŠƴŀ ŜȄƛǎǘŜƴŎŜ ǾǑŜŎƘ 

ōƛƻƳƻƭŜƪǳƭ ŀ ōǳƴŠőƴȇŎƘ ǎǘǊǳƪǘǳǊΦ 

¶ Bakterie a archea (sƻǳƘǊƴŠ αǇǊƻƪŀǊȅƻǘŀάύ ƳŀƧƝ 5b! ƻōǾȅƪƭŜ ǳƭƻȌŜƴǳ ǾƻƭƴŠ Ǿ ŎȅǘƻǇƭŀȊƳŠΣ ƻōǾȅƪƭŜ ǾȊƴƛƪł ǇƻǳȊŜ 

Ƨƛǎǘł ƧŀŘŜǊƴł ƻōƭŀǎǘΣ ǘȊǾΦ nukleoid. 

¶ aƛƳƻ ǘƻ ǌŀŘŀ ōŀƪǘŜǊƛƝ ǾƭŀǎǘƴƝ ƛ ƳŀƭŞ ƪǊǳƘƻǾŞ ƳƻƭŜƪǳƭȅ 5b!Σ ǘȊǾΦ plazmidyΣ ƪǘŜǊŞ ǳƳƻȌƶǳƧƝ ƳƛƳƻ ƧƛƴŞ ƘƻǊƛȊƻƴǘłƭƴƝ 

ǾȇƳŠƴǳ ƎŜƴŜǘƛŎƪŞ ƛƴŦormace. 

¶ 5łƭŜ ǾǑŀƪ ǎŜ 5b! ƴŀŎƘłȊƝ Ǿ ƴŠƪǘŜǊȇŎƘ ŜǳƪŀǊȅƻǘƛŎƪȇŎƘ ƻǊƎŀƴŜƭłŎƘΣ ƪƻƴƪǊŞǘƴŠ Ǿ ƳƛǘƻŎƘƻƴŘǊƛƝŎƘ ŀ Ǿ ǇƭŀǎǘƛŘŜŎƘΣ 

ǇƻƪǳŘ ƧŜ ōǳƶƪŀ ǾƭŀǎǘƴƝ όƧŜǾ ȊǾŀƴȇ ƳƛƳƻƧŀŘŜǊƴł ŘŠŘƛőƴƻǎǘΦ 

 

 

 



42. RNA ς TYPY, STAVBA, FUNKCE 

 
wL.hb¦Y[9h±# Y¸{9[Lb! όwb!ύ 

aŜȊƛ ǎǘǊǳƪǘǳǊŀƳƛ wb! ŀ 5b! ŜȄƛǎǘǳƧƝ ƴŠƪǘŜǊŞ ŘǻƭŜȌƛǘŞ ǊƻȊŘƝƭȅΦ /ǳƪŜǊƴƻǳ ǎƭƻȌƪǳ wb! ǘǾƻǌƝ ribosa ŀ ǇȅǊƛƳƛŘƛƴƻǾł ōŀǎŜ thymin 

je nahrazena uracilem ό¦ύΣ ƪǘŜǊȇ ǎŜ ǇłǊǳƧŜ ǎ ǇǳǊƛƴƻǾƻǳ ōŀǎƝ adeninem. YǊƻƳŠ ǘƻƘƻ ƳƻƭŜƪǳƭŀ wb! ǾŠǘǑƛƴƻǳ ŜȄƛǎǘǳƧŜ Ƨŀƪƻ 

ƧŜŘƴƻǾƭłƪƴƻǾł strǳƪǘǳǊŀΣ ƴŜǘǾƻǌƝ ŘǾƻƧƛǘƻǳ ǑǊƻǳōƻǾƛŎƛΦ WŜ ǾǑŀƪ ƳƻȌƴŞΣ ȌŜ ǎŜ ǾȅǎƪȅǘƴŜ ǇłǊƻǾłƴƝ ōŀǎƝ ƳŜȊƛ ƪƻƳǇƭŜƳŜƴǘłǊƴƝƳƛ 

őłǎǘƳƛ ǌŜǘŠȊŎŜ wb! ŀ ǾȅǘǾƻǌƝ ǎŜ ƪǊłǘƪŞ ŘǾƻǳǾƭłƪƴƻǾŞ ƻōƭŀǎǘƛ όƴŀǇǌΦ ǳ ǘwb!ύΦ ± ƴŠƪǘŜǊȇŎƘ ǘȅǇŜŎƘ wb! ǎŜ ǾȅǎƪȅǘǳƧƝ ǘȊǾΦ 

ƳƛƴƻǊƛǘƴƝ ōŀǎŜ όƴŀǇǌΦ ǇǎŜǳŘƻǳǊƛŘƛƴΣ dihydrouridin, inosin..). 

 

V ȌƛǾȇŎƘ ōǳƶƪłŎƘ ǎŜ ǾȅǎƪȅǘǳƧƝ ǘǌƛ ȊłƪƭŀŘƴƝ ǘȅǇȅ wb! ς mRNA όƳŜǎǎŜƴƎŜǊΣ ƳŜŘƛłǘƻǊƻǾłύΣ rRNA όǊƛōƻǎƻƳłƭƴƝύ ŀ tRNA 

όǘǊŀƴǎŦŜǊƻǾłύΦ ±ǑŜŎƘƴȅ ǾȊƴƛƪŀƧƝ ǇǊƻŎŜǎŜƳ transkripce z DNA. 

 

a95L#¢hwh±# wb! 

±Ȋƴƛƪł ǘǊŀƴǎƪǊƛǇŎƝ ƎŜƴǻΣ ƪǘŜǊŞ ƪƽŘǳƧƝ ǇǊƻǘŜƛƴȅ Ȋŀ ǵőŀǎǘƛ ŜƴȊȅƳǳ RNA ς polymerasy II. tǌŜƴłǑƝ ŘŠŘƛőƴƻǳ ƛƴŦƻǊƳŀŎƛΣ ƪǘŜǊł ƧŜ 

ǳƭƻȌŜƴŀ Ǿ ƎŜƴǳ ŀ ƪƽŘǳƧŜ ǇǌŜǎƴŞ ǇƻǌŀŘƝ !aY Ǿ ōƝƭƪƻǾƛƴŠΦ CǳƴƎǳƧŜ Ƨŀƪƻ ǘŜƳǇƭłǘ ǇǊƻ ǎȅƴǘŞȊǳ ǇǊƻǘŜƛƴǳ Ǿ procesu translace. 

WŜƧƝƳ ȊǇŠǘƴȇƳ ǇǌŜǇƛǎŜƳ όǊŜǾŜǊȊƴƝ ǘǊŀƴǎƪǊƛǇŎƝύ Řƻ 5b! ǾȊƴƛƪł c-DNA όŜƴȊȅƳ ǊŜǾŜǊȊƴƝ ǘǊŀƴǎƪǊƛǇǘłȊŀύΦ 

 

¢w!b{C9wh±# wb! 

aŀƭŞ ƳƻƭŜƪǳƭȅ όтп-фр ƴǳƪƭŜƻǘƛŘǻύΣ ƪǘŜǊŞ ǇǌŜƴłǑŜƧƝ ŀƳƛƴƻƪȅǎŜƭƛƴȅ ƪ ǇǊƻǘŜƻǎȅƴǘŜǘƛŎƪŞƳǳ ŀǇŀǊłǘǳ ōǳƶƪȅΦ ± ǇƭƻǑƴŞƳ ǇƻƘƭŜŘǳ 

ƳŀƧƝ ŎƘŀǊŀƪǘŜǊƛǎǘƛŎƪƻǳ ǎǘǊǳƪǘǳǊǳ ǘǊƻƧƭƝǎǘƪǳΣ ƪǘŜǊł ƧŜ ȊǇǻǎƻōŜƴŀ ǇłǊƻǾłƴƝƳ ōŀǎƝ Ǿ ƪƻƳǇƭŜƳŜƴǘłǊƴƝŎƘ ƻōƭŀǎǘŜŎƘ ǌŜǘŠȊŎŜ ŀ 

ǾȅǘǾƻǌŜƴƝƳ ƪǊłǘƪȇŎƘ ŘǾƻǳǾƭłƪƴƻǾȇŎƘ ǵǎŜƪǻΦ  tǊƻ ǘwb! ƧŜ ǇǌƝȊƴŀőƴȇ ƻōǎŀƘ ƳƛƴƻǊƛǘƴƝŎƘ ōŀǎƝΦ ±Ȋƴƛƪł ǘǊŀƴǎƪǊƛǇŎƝ polymerasou 

III ƎŜƴǻ ǊƻȊǘǊƻǳǑŜƴȇŎƘ ƴŀ ǊǻȊƴȇŎƘ ƳƝǎǘŜŎƘ ƎŜƴƻƳǳΦ 

 

bŀ ƳƻƭŜƪǳƭŜ ǘwb! ƭȊŜ ǘŀƪ ǊƻȊƭƛǑƛǘΥ 

1. ŀƪŎŜǇǘƻǊƻǾŞ ǊŀƳŜƴƻ ǎŜ ǎŜƪǾŜƴŎƝ ƴǳƪƭŜƻǘƛŘǻ //! ƴŀ оΨ ƪƻƴŎƛ ǌŜǘŠȊŎŜΣ ƪǘŜǊŞ ǾłȌŜ ŀƳƛƴƻƪȅǎŜƭƛƴȅΤ 

2. ǊŀƳŜƴƻ ƻōǎŀƘǳƧƝŎƝ ŘƛƘȅŘǊƻǳǊŀŎƛƭΣ ƴŜƻōǾȅƪƭȇ ǇȅǊƛƳƛŘƛƴƻǾȇ ƴǳƪƭŜƻǘƛŘ ς D ς ƪƭƛőƪŀΤ 

3. ŀƴǘƛƪƻŘƻƴƻǾŞ ǊŀƳŜƴƻ ǎŜ ǎŜƪǾŜƴŎƝ о ƴǳƪƭŜƻǘƛŘǻΣ ƪǘŜǊŞ ǘǾƻǌƝ ŀƴǘƛƪƻŘƻƴ ȊƻŘǇƻǾŠŘƴȇ Ȋŀ ǾŀȊōǳ ǎ kodonem v mRNA; 

4. ǾŀǊƛŀōƛƭƴƝ ǊŀƳŜƴƻΣ ƪǘŜǊŞ ǎŜ ǾȅǎƪȅǘǳƧŜ ǇƻǳȊŜ Ǿ ƴŠƪǘŜǊȇŎƘ wb! ό± ƪƭƛőƪŀύ όǾŀǊƛŀōƛƭƴƝ ƧŜ ǾŜƭƛƪƻǎǘ ƪƭƛőƪȅ ŀ ǘȅǇ ȊŀǌŀȊŜƴŞ 

base); 

5. ǊŀƳŜƴƻΣ ƪǘŜǊŞ ƻōǎŀƘǳƧŜ ƳƻŘƛŦƛƪƻǾŀƴȇ ƴǳƪƭŜƻǘƛŘ ǇǎŜǳŘƻǳǊŀŎƛƭ ς tǎƝ  όʌύ ƪƭƛőƪŀΦ 

 

wL.h{ha#[bN wb! 

Spolu s ōƝƭƪƻǾƛƴŀƳƛ ǘǾƻǌƝ ōǳƴŠőƴŞ ƻǊƎŀƴŜƭȅ ribosomy. bŀ ǎǘǊǳƪǘǳǌŜ ŀ ŦǳƴƪŎƛ ǊƛōƻǎƻƳǻ ǎŜ ǇƻŘƝƭŜƧƝ őǘȅǌƛ ǊƻȊŘƝƭƴŞ ǘȅǇȅ Ǌwb!Σ 

ƪǘŜǊŞ ŎƘŀǊŀƪǘŜǊƛȊǳƧŜ ƻŘƭƛǑƴł ǾŜƭƛƪƻǎǘ ƳƻƭŜƪǳƭ ŀ ǊƛōƻǎƻƳłƭƴƝ ǇǊƻǘŜƛƴȅΦ  

 

±Ŝƭƛƪƻǎǘ ƳƻƭŜƪǳƭ Ǌwb! ƧŜ ǳŘłǾłƴŀ Ǿ {ǾŜŘōŜǊƎƻǾȇŎƘ ό{ύ ƧŜŘƴƻǘƪłŎƘΣ ƪǘŜǊŞ ǇǌŜŘǎǘŀǾǳƧƝ ǾŜƭƛƪƻǎǘƛ őłǎǘƛŎ ǎǘŀƴƻǾŜƴŞ ŀƴŀƭȅǘƛŎƪƻǳ 

ƎǊŀŘƛŜƴǘƻǾƻǳ ǳƭǘǊŀŎŜƴǘǊƛŦǳƎŀŎƝΦ DŜƴȅ ǇǊƻ 18 S rRNA, 5.8 S rRNA a 28 S rRNA ǾȅǘǾłǌŜƧƝ ǘŀƴŘŜƳƻǾŞ ǊŜǇŜǘƛŎŜ όǌłŘƻǾŠ ǎǘƻǾƪȅύ 

ƴŀ ŀƪǊƻŎŜƴǘǊƛŎƪȇŎƘ ŎƘǊƻƳƻǎƻƳŜŎƘ ƴŜǎƻǳŎƝŎƘ ƴǳƪƭŜƻƭłǊƴƝ ƻǊƎŀƴƛȊłǘƻǊȅΦ 18 S rRNA ǎŜ ǎǇƻƧǳƧŜ ǇǌƛōƭƛȌƴŠ ǎ ол ǊƛōƻǎƻƳłƭƴƝƳƛ 

proteiny ŀ ǾȅǘǾłǌƝ ƳŜƴǑƝ, 40 S ǾŜƭƪƻǳΣ ǊƛōƻǎƻƳłƭƴƝ ǇƻŘƧŜŘƴƻǘƪǳΦ ±Ŝƭƪł ǇƻŘƧŜŘƴƻǘƪŀ ǊƛōƻǎƻƳǳ όсл {ύ ƧŜ ǘǾƻǌŜƴŀ 5.8 S rRNA, 

28 S rRNA a 5 S rRNA. bŀ ǎǘŀǾōŠ ǘŞǘƻ ǊƛōƻǎƻƳłƭƴƝ ǇƻŘƧŜŘƴƻǘƪȅ ǎŜ ŘłƭŜ ǇƻŘƝƭƝ ǇǌƛōƭƛȌƴŠ 50 ǊƛōƻǎƻƳłƭƴƝŎƘ ǇǊƻǘŜƛƴǻΦ 

 

5 S rRNA ǾȊƴƛƪł ǘǊŀƴǎƪǊƛǇŎƝ ƎŜƴǻΣ ƪǘŜǊŞ Ƨǎƻǳ ǊƻȊǇǘȇƭŜƴŞ ƴŀ ǊǻȊƴȇŎƘ ƳƝǎǘŜŎƘ ƎŜƴƻƳǳΦ aƝǎǘŜƳ ǘǊŀƴǎƪǊƛǇŎŜ ǊƛōƻǎƻƳłƭƴƝŎƘ 

ƎŜƴǻ ƧŜ ƧŀŘŞǊƪƻ όǎǘǊǳƪǘǳǊŀ ƧŀŘŞǊƪŀ Ƴł ǳǊőƛǘŞ ǎǘŀōƛƭƴƝ ȊƴŀƪȅΣ ƻōǎŀƘǳƧŜ ƴŠƪƻƭƛƪ ǘȊǾΦ ŦƛōǊƛƭłǊƴƝŎƘ ŎŜƴǘŜǊΣ ǳǾƴƛǘǌ ƪǘŜǊȇŎƘ ƧŜ 

ǇǌƝǘƻƳŜƴ ǌŜǘŠȊŜŎ 5b!Σ ȊŜ ƪǘŜǊŞƘƻ Ƨǎƻǳ ǇǌŜǇƛǎƻǾłƴŀ Ǿƭłƪƴŀ ǇǊŜ-RNA).  

 

CƛōǊƛƭłǊƴƝ ŎŜƴǘǊǳƳ ƧŜ ƻōƪƭƻǇŜƴƻ Ƙǳǎǘƻǳ ǎƝǘƝ ǾƭłƪŜƴΣ ƳŜȊƛ ƴƛƳƛȌ Ƨǎƻǳ ƳŀƭŞ ƳƻƭŜƪǳƭȅ wb!Σ ƪǘŜǊŞ ǳǇǊŀǾǳƧƝ ǾȊƴƛƪŀƧƝŎƝ ƳƻƭŜƪǳƭȅ 

rRNA. Nejprve se v ƧŀŘŞǊƪǳ ǎȅƴǘŜǘƛȊǳƧŜ ŘƭƻǳƘȇ ǇǊŜƪǳǊǎƻǊ ƳƻƭŜƪǳƭ Ǌwb!Σ ǇǊŜƪǳǊǎƻǊ ǇǊƻŎƘłȊƝ ǇǊƻŎŜǎŜƳ ǾȅȊǊłǾłƴƝΣ ƴłǎƭŜŘǳƧŜ 

ƧŜƘƻ ǑǘŠǇŜƴƝ ƴŀ ƧŜŘƴƻǘƭƛǾŞ ƳƻƭŜƪǳƭȅ Ǌwb!Φ ¢ȅǘƻ ƳƻƭŜƪǳƭȅ ǾȅǘǾƻǌƝ ǎƘƭǳƪΣ ǘȊǾΦ ƻǊƎŀƴƛȊŀőƴƝ ŎŜƴǘǊǳƳ ǇǊƻ ǾȅǘǾłǌŜƴƝ ƳŀƭȇŎƘ ŀ 

ǾŜƭƪȇŎƘ ǊƛōƻǎƻƳłƭƴƝŎƘ ǇƻŘƧŜŘƴƻǘŜƪΦ 

 

aŀƭŞ ŀ ǾŜƭƪŞ ǊƛōƻǎƻƳłƭƴƝ ǇƻŘƧŜŘƴƻǘƪȅ ǾȊƴƛƪŀƧƝ ǎǇƻƧŜƴƝƳ ǇǌƝǎƭǳǑƴȇŎƘ Ǌwb! ǎ ǊƛōƻǎƻƳłƭƴƝƳƛ ǇǊƻǘŜƛƴȅΦ ±ȅȊǊłƭŞ ƳŀƭŞ ƛ ǾŜƭƪŞ 

ǇƻŘƧŜŘƴƻǘƪȅ ǇǳǘǳƧƝ Ȋ ƧŀŘŞǊƪŀ ƧłŘǊŜƳ ƪ ƧŀŘŜǊƴȇƳ ǇƽǊǻƳ ŀ ǘŠƳƛ Řƻ ŎȅǘƻǇƭŀǎƳȅ Ҧ Ǿ ŎȅǘƻǇƭŀǎƳŠ ǾȊƴƛƪŀƧƝ ŦǳƴƪőƴƝ ǊƛōƻǎƻƳȅΦ 

wƛōƻǎƻƳȅ Ƨǎƻǳ ƴŜȊōȅǘƴƻǳ ǎƻǳőłǎǘƝ ǇǊǻōŠƘǳ ǇǊƻǘŜƻǎȅƴǘŞȊȅΦ 

 



Na ribosomech v ŎȅǘƻǇƭŀǎƳŠ ŘƻŎƘłȊƝ ƛ ƪ ǇǊƻǘŜƻǎȅƴǘŞȊŜ ǊƛōƻǎƻƳłƭƴƝŎƘ ǇǊƻǘŜƛƴǻΦ DŜƴȅ ƪƽŘǳƧƝŎƝ ǊƛōƻǎƻƳłƭƴƝ ǇǊƻǘŜƛƴȅ Ƨǎƻǳ 

v ƧłŘǌŜ ǇǌŜǇƛǎƻǾłƴȅ Řƻ ƳƻƭŜƪǳƭ Ƴwb!Φ aƻƭŜƪǳƭȅ Ƴwb! ǇǊƻ ǊƛōƻǎƻƳłƭƴƝ ǇǊƻǘŜƛƴȅ ƻŘǘǳŘ ǇǳǘǳƧƝ Řƻ ŎȅǘƻǇƭŀǎƳȅ ŀ ƴŀ 

ŎȅǘƻǇƭŀǎƳŀǘƛŎƪȇŎƘ ǊƛōƻǎƻƳŜŎƘ ŘƻƧŘŜ k ǎȅƴǘŞȊŜ ǊƛōƻǎƻƳłƭƴƝŎƘ ǇǊƻǘŜƛƴǻΦ ¢ȅ Ǉŀƪ ǇǳǘǳƧƝ Řƻ ƧłŘǊŀ ŀ ǎƻǳǎǘǌŜřǳƧƝ ǎŜ Ǿ ƧŀŘŞǊƪǳΣ 

ƪŘŜ ǎŜ ǎǘłǾŀƧƝ ǎƻǳőłǎǘƝ ƴƻǾŠ ǾȅǘǾłǌŜƴȇŎƘ ǊƛōƻǎƻƳłƭƴƝŎƘ ǇƻŘƧŜŘƴƻǘŜƪΦ 

 

YǊƻƳŠ ȊłƪƭŀŘƴƝŎƘ ǘȅǇǻ wb! ƭȊŜ Ǿ ŜǳƪŀǊȅƻǘƛŎƪȇŎƘ ōǳƶƪłŎƘ ƴŀƭŞȊǘ ƛ ŘŀƭǑƝ ƳƻƭŜƪǳƭȅ wb!Υ 

snRNA (small nucleŀǊ wb!ύΣ ŎƻȌ ƧŜ ƘŜǘŜǊƻƎŜƴƴƝ ǎƻǳōƻǊ ƳŀƭȇŎƘ ƧŀŘŜǊƴȇŎƘ ƳƻƭŜƪǳƭ wb! 

snoRNA (small nucleolar RNA) ς ǎƻǳōƻǊ ƳŀƭȇŎƘ ƳƻƭŜƪǳƭ wb! Ǿ ƧŀŘŞǊƪǳ 

miRNA (microRNA), siRNA (small interfering RNA) 

---Ҕ ǾŠǘǑƛƴŀ Ȋ ƴƛŎƘ ǎŜ ǇƻŘƝƭƝ ƴŀ ǇǊƻŎŜǎǳ ǊŜŀƭƛȊŀŎŜ ƎŜƴŜǘƛŎƪŞ ƛƴŦƻǊƳŀŎŜ 

 

FUNKCE 

¶ WŜ ȊƻŘǇƻǾŠŘƴł Ȋŀ ǇǌŜƴƻǎ ƛƴŦƻǊƳŀŎŜ Ȋ ǵǊƻǾƴŠ ƴǳƪƭŜƻǾȇŎƘ ƪȅǎŜƭƛƴ Řƻ ǇǊƻǘŜƛƴǻ ŀ ǳ ƴŠƪǘŜǊȇŎƘ ǾƛǊǻ ƧŜ ŘƻƪƻƴŎŜ 

ǎŀƳƻǘƴƻǳ ƴƻǎƛǘŜƭƪƻǳ ƎŜƴŜǘƛŎƪŞ ƛƴŦƻǊƳŀŎŜΦ 

¶ ½ŀƧƛǑǘŠƴƝ ǇǌŜƪƭŀŘǳ ƎŜƴŜǘƛŎƪŞƘƻ ƪƽŘǳΣ ǘŜŘȅ ǇǌŜǾƻŘ ƛƴŦƻǊƳŀŎŜ Ȋ 5b! Řƻ ǎǘǊǳƪǘǳǊȅ ǇǊƻǘŜƛƴǻΦ 

¶ hōƭŀǎǘ 5b! ƴŜǎƻǳŎƝ ƎŜƴ ƧŜ ƴŜƧǇǊǾŜ ǇǌŜǇǎłƴŀ όǇǊƻŎŜǎŜƳ ǘǊŀƴǎƪǊƛǇŎŜύ Řƻ ƳŜŘƛłǘƻǊƻǾŞ wb!- 

ǘŀ ƧŜ ƴłǎƭŜŘƴŠ ǇǌŜƭƻȌŜƴŀ όǇǊƻŎŜǎŜƳ ǘǊŀƴǎƭŀŎŜύ Řƻ ǇǊƻǘŜƛƴǻ ǘǾƻǌŜƴȇŎƘ ǌŜǘŠȊŎŜƳ ŀƳƛƴƻƪȅǎŜƭƛƴΦ 

¶ ½ŀǌŀȊŜƴƝ ǎǇǊłǾƴŞ ŀƳƛƴƻƪȅǎŜƭƛƴȅ Ǉǌƛ ǘǾƻǊōŠ ǇǊƻǘŜƛƴǻ ȊŀƧƛǑǙǳƧŜ ǾŀȊōŀ ǘǊŀƴǎŦŜǊƻǾŞ wb! ƴŀ ǎǇŜŎƛŦƛŎƪȇ kodon v mRNA 

ǇƻƳƻŎƝ ǇłǊƻǾłƴƝ ƧŜƧƛŎƘ ōłȊƝΦ 

¶ {ŀƳƻǘƴȇ ǇǌŜƪƭŀŘ ƎŜƴŜǘƛŎƪŞƘƻ ƪƽŘǳ ǇǊƻōƝƘł ƴŀ ribosomuΣ ƪǘŜǊȇ ƧŜ ǎƭƻȌŜƴȇ Ȋ wb! όǘȊǾΦ Ǌwb!ύ ƛ ǇǊƻǘŜƛƴǻΣ ǇǌƛőŜƳȌ 

wb! Ǿ ǊƛōƻǎƻƳǳ ǘǾƻǌƝ ƴŜƧŜƴ ǎǘǊǳƪǘǳǊƴƝ ǎƭƻȌƪǳΣ ŀƭŜ ƧŜ ȊƻŘǇƻǾŠŘƴł ƛ Ȋŀ ǎȅƴǘŞȊǳ ǇŜǇǘƛŘƻǾŞ ǾŀȊōȅ Ǿ ƴƻǾŠ ǾȊƴƛƪŀƧƝŎƝƳ 

proteinu. 

¶ wƛōƻǎƻƳ ƧŜ ǘŜŘȅ ǾȇȊƴŀƳƴȇƳ ȊłǎǘǳǇŎŜƳ ǎƪǳǇƛƴȅ wb! ǎ ƪŀǘŀƭȅǘƛŎƪƻǳ ŀƪǘƛǾƛǘƻǳΣ ǘȊǾΦ ǊƛōƻǎȅƳǻΦ 

¶ wb!  ƘǊŀƧŜ ǘŀƪŞ Ǌƻƭƛ Ǿ ǌŀŘŠ ŘŀƭǑƝŎƘ ōǳƴŠőƴȇŎƘ ǇƻŎƘƻŘǻΣ Ƨŀƪƻ ƧŜ ǵǇǊŀǾŀ wb!Σ ƧŜƳƴł ƪƻƴǘǊƻƭŀ ǘǊŀƴǎƭŀŎŜ ǇƻƳƻŎƝ wb! 

ƛƴǘŜǊŦŜǊŜƴŎŜΣ ŦǳƴƎǳƧŜ Ƨŀƪƻ ǘŜƳǇƭłǘ ǇǊƻ ǎȅƴǘŞȊǳ ǘŜƭƻƳŜǊΣ ŀǘŘΦ 

 

43. REPLIKACE DNA 

 
wŜǇƭƛƪŀŎŜ ƧŜ ǇǊƻŎŜǎ ƻŘŜƘǊłǾŀƧƝŎƝ ǎŜ Ǿ S ŦłȊƛ ōǳƴŠőƴŞƘƻ ŎȅƪƭǳΣ ƪǘŜǊȇƳ ōǳƶƪŀ ǾȅǘǾłǌƝ ƪƻǇƛŜ 5b! ǇǌŜŘ ƴłǎƭŜŘƴȇƳ ǊƻȊŘŠƭŜƴƝƳΦ 

5b! ƧŜ ƪƻǇƝǊƻǾłƴŀ ŜƴȊȅƳȅΣ DNA-ŘŜǇŜƴŘŜƴǘƴƝƳƛ ς DNA polymerasamiΣ ƪǘŜǊŞ ǎȅƴǘŜǘƛȊǳƧƝ ƴƻǾȇ ǌŜǘŠȊŜŎ ƪƻƳǇƭŜƳŜƴǘłǊƴƝ 

k ǇǻǾƻŘƴƝƳǳ ǌŜǘŠȊŎƛ 5b! ǾȌŘȅ ǾŜ ǎƳŠǊǳ рΨҦ оΨΦ wŜǇƭƛƪŀŎŜ ƧŜ ǎŜƳƛƪƻƴȊŜǊǾŀǘƛǾƴƝ ǇǊƻŎŜǎΣ ŎƻȌ ȊƴŀƳŜƴłΣ ȌŜ ƪŀȌŘł ƪƻǇƛŜ 5b! 

ƻōǎŀƘǳƧŜ ƧŜŘŜƴ ǌŜǘŠȊŜŎ ǇǻǾƻŘƴƝ ŀ ƧŜŘŜƴ ƴƻǾŠ ǎȅƴǘŜǘƛȊƻǾŀƴȇΦ 

 

¦ ŜǳƪŀǊȅƻǘ ƧŜ 5b! ǎȅƴǘŜǘƛȊƻǾłƴŀ Ȋŀ ǵőŀǎǘƛ ǇŠǘƛ DNA ς polymeras ƻȊƴŀőƻǾŀƴȇŎƘ ǌŜŎƪȇƳƛ ǇƝǎƳŜƴȅ όʰΣʲΣʴΣʵΣʶύΦ wŜǇƭƛƪŀŎŜ ƳǳǎƝ 

ōȇǘ ǾŜƭƳƛ ǇǌŜǎƴłΣ ƴŜōƻǙ ƛ Ƴŀƭł ŎƘȅōŀ ƳǻȌŜ ȊǇǻǎƻōƛǘ ȊƳŠƴǳ ƴŜōƻ ȊǘǊłǘǳ ŘǻƭŜȌƛǘŞ ƎŜƴŜǘƛŎƪŞ ƛƴŦƻǊƳŀŎŜΦ ¢ƻ ƧŜ ȊŀƧƛǑǙƻǾłƴƻ 

ǎŎƘƻǇƴƻǎǘƝ DNA-polymeras ǇǊƻƘƭŜŘłǾŀǘ ƴƻǾȇ ǌŜǘŠȊŜŎ ŀ оΨҦ рΨ ŜȄƻƴǳƪƭŜŀǎƻǾƻǳ ŀƪǘƛǾƛǘƻǳ ƻŘǎǘǊŀƶƻǾŀǘ ǑǇŀǘƴŠ ȊŀǌŀȊŜƴŞ ōŀǎŜ 

ŀ ƴŀƘǊŀȊƻǾŀǘ ƧŜ ǎǇǊłǾƴȇƳƛ ōŀǎŜƳƛ όƪƻƴǘǊƻƭƴƝ őǘŜƴƝ ς proofreading). 

 

V ǇǊǻōŠƘǳ ǊŜǇƭƛƪŀŎŜ ǎŜ ǑǊƻǳōƻǾƛŎŜ 5b! ǇƻǎǘǳǇƴŠ ǊƻȊǾƛƴǳƧŜ ǇǻǎƻōŜƴƝƳ ŜƴȊȅƳǻ topoisomeras őƝƳȌ ǾȊƴƛƪŀƧƝ ǵǎŜƪȅ 

ƧŜŘƴƻǾƭłƪƴƻǾŞ 5b! ǇǌƝǎǘǳǇƴŞ ǊŜǇƭƛƪŀŎƛ όƻōŀ ǌŜǘŠȊŎŜ ǎƭƻǳȌƝ Ƨŀƪƻ ǘŜƳǇƭłǘȅύΦ wƻȊǾƛƴƻǾłƴƝ ȊŀőƝƴł Ǿ ǘȊǾΦ ǊŜǇƭƛƪŀőƴƝƳ Ȋŀőłǘƪǳ 

(replication origin) a postupuje v ƻōƻǳ ǎƳŠǊŜŎƘ ǇƻŘŞƭ ƳƻƭŜƪǳƭȅ 5b!Φ wŜǇƭƛƪŀőƴƝ Ǉƻőłǘƪȅ ƻōǾȅƪƭŜ ƻōǎŀƘǳƧƝ ǎŜƪǾŜƴŎŜ ōƻƘŀǘŞ 

ƴŀ ǇłǊȅ ƴǳƪƭŜƻǘƛŘǻ ƴŜǎƻǳŎƝŎƘ adenin a thymin.  

 

hōƭŀǎǘΣ ǾŜ ƪǘŜǊŞ ǎŜ 5b! ǊƻȊǾƛƴǳƭŀ ŀ ǇǊƻōƝƘł ȊŘŜ ǎȅƴǘŞȊŀ ƴƻǾŞƘƻ Ǿƭłƪƴŀ ǎŜ ƴŀȊȇǾł ǊŜǇƭƛƪŀőƴƝ ǾƛŘƭƛŎŜΦ V ǊŜǇƭƛƪŀőƴƝ ǾƛŘƭƛŎƛ 

ǇǊƻōƝƘŀƧƝ ƴłǎƭŜŘǳƧƝŎƝ ŘŠƧŜΥ ŜƴȊȅƳȅ helikasy ŘƻƪƻƴőǳƧƝ ǊƻȊǾƛƴƻǾłƴƝ 5b! ŀ ŘƻŎƘłȊƝ ƪ ǎŜǇŀǊŀŎƛ ƻōƻǳ ǾƭłƪŜƴ 5b!Φ tƻ ƻŘŘŠƭŜƴƝ 

ǾƭłƪŜƴ ǎŜ ƴŀ ƴŠ ǇǌƛǇƻƧǳƧƝ proteiny SSB ό ǎƛƴƎƭŜ ǎǘǊŀƴŘ ōƛƴŘƛƴƎύΣ ƪǘŜǊŞ ǎǘŀōƛƭƛȊǳƧƝ ƧŜŘƴƻǾƭłƪƴƻǾŞ ǎǘǊǳƪǘǳǊȅ ŀ ȊŀōǊŀƶǳƧƝ 

ƻǇŠǘƻǾƴŞƳǳ ǾȅǘǾƻǌŜƴƝ ƘŜƭƛȄǳΦ bŀ ƻōƻǳ ǾƭłƪƴŜŎƘ ȊŀőƝƴł ǎȅƴǘŞȊŀ ƴƻǾŞƘƻ ǌŜǘŠȊŎŜ 5b! ǾŜ ǎƳŠǊǳ рΨ Ҧ оΨΦ 

 

Vzhledem k ǘƻƳǳΣ ȌŜ ǇǻǾƻŘƴƝ Ǿƭłƪƴŀ Ƨǎƻǳ ŀƴǘƛǇŀǊŀƭŜƭƴƝΣ ǳǇƭŀǘƶǳƧŜ ǎŜ ƴŀ ƴƛŎƘ ƳƝǊƴŠ ƻŘƭƛǑƴȇ ƳŜŎƘŀƴƛǎƳǳǎ ǊŜǇƭƛƪŀŎŜΦ ±ƭłƪƴƻΣ 

ƪǘŜǊŞ ƧŜ ǎȅƴǘŜǘƛȊƻǾłƴƻ ǇƻŘƭŜ Ǿƭłƪƴŀ ǎ ƻǊƛŜƴǘŀŎƝ оΨҦ рΨΣ ƧŜ ǊŜǇƭƛƪƻǾłƴƻ ƪƻƴǘƛƴǳłƭƴŠ ŀ ƻȊƴŀőƻǾłƴƻ Ƨŀƪƻ Ǿƭłƪƴƻ ǾŜŘƻǳŎƝ 

όƭŜŀŘƛƴƎύΦ 5ǊǳƘŞ ǾƭłƪƴƻΣ ƻȊƴŀőƻǾŀƴŞ Ƨŀƪƻ ƻǇƻȌřǳƧƝŎƝ ǎŜ Ǿƭłƪƴƻ όƭŀƎƎƛƴƎ ǎǘǊŀƴŘύΣ ƧŜ ǎȅƴǘŜǘƛȊƻǾŀƴŞ Ǿ ƻǇŀőƴŞƳ ǎƳŠǊǳ ŀ ǇǊƻǘƻ 

ŘƛǎƪƻƴǘƛƴǳłƭƴŠ Ǉƻ ǵǎŜŎƝŎƘ ȊǾŀƴȇŎƘ Okazakiho fragmenty. 

 



DNA ς ǇƻƭȅƳŜǊŀǎȅΣ ƴŀ ǊƻȊŘƝƭ ƻŘ wb! ς ǇƻƭȅƳŜǊŀǎΣ ǾȅȌŀŘǳƧƝ оΨ ς ƘȅŘǊƻȄȅƭƻǾȇ ƪƻƴŜŎ ǇǌŜŘŎƘłȊŜƧƝŎƝƘƻ ƴǳkleotidu k ǇǌƛǇƻƧŜƴƝ 

ŘŀƭǑƝƘƻ ƴǳƪƭŜƻǘƛŘǳ ŀ ƴŜƳƻƘƻǳ ǇǊƻǘƻ ȊŀƘłƧƛǘ ǎȅƴǘŞȊǳ de novo. tǊƻǘƻ ƧŜ ǇǊƻŎŜǎ ǊŜǇƭƛƪŀŎŜ ȊŀƘłƧŜƴ ŜƴȊȅƳŜƳ primasouΣ ŎƻȌ ƧŜ 

RNA ς ǇƻƭȅƳŜǊŀǎŀΣ ƪǘŜǊł ƴŀ Ǉƻőłǘƪǳ ǊŜǇƭƛƪƻǾŀƴŞƘƻ ǵǎŜƪǳ ǾȅǘǾƻǌƝ ƪǊłǘƪȇ ǵǎŜƪ wb! όǇǊƛƳŜǊύΦ bŀ ƧŜƘƻ оΨ ƪƻƴŜŎ ƳǻȌŜ 5b! ς 

ǇƻƭȅƳŜǊŀǎŀ ǇǌƛǇƻƧƛǘ ǇǊǾƴƝ ƴǳƪƭŜƻǘƛŘΦ 

 

¶ DNA ς ǇƻƭȅƳŜǊŀǎŀ ʰ syntetizuje ƻǇƻȌřǳƧƝŎƝ ǎŜ Ǿƭłƪƴƻ ŀ DNA ς ǇƻƭȅƳŜǊŀǎŀ ʵ Ǿƭłƪƴƻ ǾŜŘƻǳŎƝ  

¶ DNA ς ǇƻƭȅƳŜǊŀǎŀ ʲ a ʁ , ale i ɻ  ǎŜ ǵőŀǎǘƴƝ ƻǇǊŀǾƴȇŎƘ ǇǊƻŎŜǎǻ 5b! όŜȄŎƛǎŜ ōŀǎŜ ƴŜōƻ ƴǳƪƭŜƻǘƛŘǳύ  

¶ DNA ς ǇƻƭȅƳŜǊŀǎŀ ʴ replikuje mitƻŎƘƻƴŘǊƛłƭƴƝ 5b! όƳǘ5b!ύ ŀ ǊƻǾƴŠȌ Ƴł ǎŎƘƻǇƴƻǎǘ ƻǇǊŀǾƻǾŀǘ Ƴǘ5b! 

 

YƻƴŜőƴȇƳ ƪǊƻƪŜƳ ƧŜ ƻŘǎǘǊŀƴŠƴƝ ǇǊƛƳŜǊǻ ǊƛōƻƴǳƪƭŜŀǎƻǳΦ ±Ȋƴƛƪƭł ƳŜȊŜǊŀ ƧŜ ŘƻǇƭƴŠƴŀ ǇǻǎƻōŜƴƝƳ 5b!-polymerasy a 

hƪŀȊŀƪƛƘƻ ŦǊŀƎƳŜƴǘȅ Ƨǎƻǳ ǎǇƻƧŜƴȅ ǇǻǎƻōŜƴƝƳ ŜƴȊȅƳǳ DNA-ligasy. 

 

Vzhledem k ǘƻƳǳΣ ȌŜ ŜǳƪŀǊȅƻǘƛŎƪŞ ŎƘǊƻƳƻǎƻƳȅ Ƨǎƻǳ ǾŜƭƳƛ ŘƭƻǳƘŞΣ ǇǊƻōƝƘł ǊŜǇƭƛƪŀŎŜ 5b! Ȋ ƳƴƻƘŀ ȊŀőłǘƪǻΦ ¢ǾƻǊōŀ 

ǊŜǇƭƛƪŀőƴƝ ǾƛŘƭƛŎŜ ǇƻǎǘǳǇǳƧŜ ƻōŠƳŀ ǎƳŠǊȅ ŀ ǾȅǘǾłǌƝ ǊŜǇƭƛƪŀőƴƝ ōǳōƭƛƴȅΣ ŀȌ ǎŜ ƴŀǾȊłƧŜƳ ǎǇƻƧƝΦ 5b! ǊŜǇƭƛƪƻǾŀƴł Ȋ jednoho 

Ȋŀőłǘƪǳ ǎŜ ƴŀȊȇǾł replikon. ¢ȅǇƛŎƪł ǎŀǾőƝ ōǳƶƪŀ ƳǻȌŜ ƳƝǘ рл ς 100 ллл ǊŜǇƭƛƪƻƴǻΦ YŀȌŘȇ ǊŜǇƭƛƪǳƧŜ ǵǎŜƪ ŘƭƻǳƘȇ пл ς 200 kb 

όƪƛƭƻōŀǎƝΣ мƪō Ґ м ллл ōŀǎƝύΦ 

 

tǌƛ ǊŜǇƭƛƪŀŎƛ ƭƛƴŜłǊƴƝ 5b! ŜǳƪŀǊȅƻǘƛŎƪȇŎƘ ŎƘǊƻƳƻǎƻƳǻ ǾȊƴƛƪł ƴŀ рΨ ƪƻƴŎƛ ƻǇƻȌřǳƧƝŎƝƘƻ ǎŜ Ǿƭłƪƴŀ ǇǊƻōƭŞƳΦ tƻ ƻŘǎǘǊŀƴŠƴƝ 

ƪƻƴŎƻǾŞƘƻ ǇǊƛƳŜǊǳ ƴŜƴƝ ƳƻȌƴƻ ǘǳǘƻ ǎŜƪǾŜƴŎƛ ƴŀ ƻǇƻȌřǳƧƝŎƝƳ ǎŜ ǾƭłƪƴŠ ŘƻǇƭƴƛǘ όƴŜƴƝ ȊŘŜ оΨ ς ƘȅŘǊƻȄȅƭƻǾȇ ƪƻƴŜŎύΦ tǊƻǘƻ ǎŜ 

ƪƻƴŎƻǾȇ ǵǎŜƪ 5b!Σ ǘŜƭƻƳŜǊŀΣ zkracuje Ǉƻ ƪŀȌŘŞ ǊŜǇƭƛƪŀŎƛΦ  

¢ŜƭƻƳŜǊŀ ƧŜ ǎǇŜŎƛŀƭƛȊƻǾŀƴł ǎǘǊǳƪǘǳǊŀΣ ƪǘŜǊł ƻōǎŀƘǳƧŜ 5b! ŀ ǇǊƻǘŜƛƴȅΦ 5b! ǎŜ Ǿ ǘŞǘƻ ƻōƭŀǎǘƛ ǎƪƭłŘł Ȋ ǘŀƴŘŜƳƻǾŠ 

ǳǎǇƻǌłŘŀƴȇŎƘ ǊŜǇŜǘƛǘƛǾƴƝŎƘ ǎŜƪǾŜƴŎƝΣ ǳ őƭƻǾŠƪŀ ƧŜ ǘƻ ǎŜƪǾŜƴŎŜ рΨ ¢¢!DDD оΨ όо-нл ƪōύΦ YǊƻƳŠ ǘƻƘƻ оΨ ƪƻƴŜŎ ǾŜŘƻǳŎƝƘƻ 

Ǿƭłƪƴŀ ǇǌŜǎŀƘǳƧŜ ǎǾƻǳ ǘŜƭƻƳŜǊƛŎƪƻǳ ǎŜƪǾŜƴŎƝ рΨ ƪƻƴŜŎ ƻǇƻȌřǳƧƝŎƝƘƻ ǎŜ ǾƭłƪƴŀΦ ½ƪǊłŎŜƴƝ ǘŜƭƻƳŜǊ ǳ ŘƛŦŜǊŜƴŎƻǾŀƴȇŎƘ ōǳƴŠƪ 

(na ǳǊőƛǘƻǳ ŘŞƭƪǳύ Ƴł Ȋŀ ƴłǎƭŜŘŜƪ ōǳř smrt ōǳƶƪȅ ƴŜōƻ ȊłǎǘŀǾǳ replikace.  

 

¦ ōǳƴŠƪ Ǿ ŜƳōǊȅƻƴłƭƴƝƳ ƻōŘƻōƝ ǌŜǑƝ ǇǊƻōƭŞƳ ƪƻƴŎƻǾŞ ǊŜǇƭƛƪŀŎŜ ƪƻƳǇƭŜȄ ȊǾŀƴȇ telomerasaΣ ƪǘŜǊȇ ƪǊƻƳŠ ǇǊƻǘŜƛƴǻ ŀ 

ŜƴȊȅƳǳ όŦƻǊƳŀ ǊŜǾŜǊȊƴƝ ǘǊŀƴǎƪǊƛǇǘŀǎȅ ς RNA ς ŘŜǇŜƴŘŜƴǘƴƝ ς DNA ς polymerasa) obsahuje molekulu RNA. Molekula RNA se 

őłǎǘŜőƴŠ ǾłȌŜ ƴŀ ǊŜǇŜǘƛǘƛǾƴƝ ǎŜƪǾŜƴŎŜ ǾŜŘƻǳŎƝƘƻ Ǿƭłƪƴŀ ŀ ǎƭƻǳȌƝ Ƨŀƪƻ ǘŜƳǇƭłǘ ǇǊƻ ǊƻȊǑƝǌŜƴƝ ǾŜŘƻǳŎƝƘƻ ǌŜǘŠȊŎŜΦ 

 

bƻǾŠ ǊƻȊǑƝǌŜƴȇ ǾŜŘƻǳŎƝ ǌŜǘŠȊŜŎ Ǉŀƪ ǎƭƻǳȌƝ Ƨŀƪƻ ǘŜƳǇƭłǘ ǇǊƻ ǊŜǇƭƛƪŀŎƛ рΨ ƪƻƴŎŜ ƻǇƻȌřǳƧƝŎƝƘƻ ǎŜ ǾƭłƪƴŀΦ 

Telomerasa ƧŜ ŀƪǘƛǾƴƝ ǇǌŜŘŜǾǑƝƳ Ǿ ōǳƶƪłŎƘ Ǿ ŜƳōǊȅƻƴłƭƴƝƳ ƻōŘƻōƝΣ Ǿ ǇƻǎǘƴŀǘłƭƴƝƳ ƻōŘƻōƝ Ǉŀƪ Ǿ ƴŠƪǘŜǊȇŎƘ ōǳƶƪłŎƘ 

ƳŀƭƛƎƴƝŎƘΦ 

 

44. ¢w!b{YwLt/9 ! th{¢¢w!b{YwLt2bN ¨tw!±¸ wb! ¦ 9¦Y!w¸h¢ 

 
TRANSKRIPCE 

¢ǊŀƴǎƪǊƛǇŎŜ ƧŜ ǇǊƻŎŜǎ ǇǌŜǇƛǎǳ ƛƴŦƻǊƳŀŎŜ Ȋ 5b! Řƻ ƳƻƭŜƪǳƭȅ wb!Φ hōǾȅƪƭŜ ƧŜ ǇǌŜǇƛǎƻǾłƴƻ ǇƻǳȊŜ ƧŜŘƴƻ Ǿƭłƪƴƻ 5b!Σ ƴŀȊȇǾł 

se ǇǊŀŎƻǾƴƝ Ǿƭłƪƴƻ όŀƴǘƛǎŜƴǎŜ ǎǘǊŀƴŘΣ ǘŜƳǇƭłǘΣ ƴŜƪƽŘǳƧƝŎƝΣ ƴŜƎŀǘƛǾƴƝΣ -5b!ύΦ YƻƳǇƭŜƳŜƴǘłǊƴƝ Ǿƭłƪƴƻ ǎŜ ƴŀȊȇǾł ǇŀƳŠǙƻǾŞ 

όǎŜƴǎŜ ǎǘǊŀƴŘΣ ƪƽŘǳƧƝŎƝΣ ǇƻȊƛǘƛǾƴƝΣ Ҍ5b!ύΦ hōŀ ǌŜǘŠȊŎŜ ǾǑŀƪ ƳƻƘƻǳ ǎƭƻǳȌƛǘ Ƨŀƪƻ ǘŜƳǇƭłǘȅΣ ŎƻȌ ȊƴŀƳŜƴł ȌŜ ǊǻȊƴŞ ƎŜƴȅ ƳƻƘƻǳ 

ōȇǘ ǇǌŜǇƛǎƻǾłƴȅ Ȋ ǊǻȊƴȇŎƘ ǌŜǘŠȊŎǻ 5b!Φ 

 

{ȅƴǘŞȊŜ wb! ǇǌŜŘŎƘłȊƝ ǊƻȊǾƛƴǳǘƝ ƭƻƪłƭƴƝƘƻ ǎŜƎƳŜƴǘǳ 5b! ƴǳǘƴŞ ǇǊƻ ȊǇǌƝǎǘǳǇƴŠƴƝ ǇǊŀŎƻǾƴƝƘƻ ǌŜǘŠȊŎŜ όǘǊŀƴǎƪǊƛǇőƴƝ ōǳōƭƛna). 

wb! ƧŜ ǎȅƴǘŜǘƛȊƻǾłƴŀ ŜƴȊȅƳȅ ȊǾŀƴȇƳƛ DNA-ŘŜǇŜƴŘŜƴǘƴƝ-RNA polymerasy Ƨŀƪƻ ǌŜǘŠȊŜŎ ƪƻƳǇƭŜƳŜƴǘłǊƴƝ ƪ ǇǊŀŎƻǾƴƝƳǳ 

Ǿƭłƪƴǳ 5b!Φ {ŜƪǾŜƴŎŜ ōŀǎƝ wb! ƧŜ ǎƘƻŘƴł ǎŜ ǎŜƪǾŜƴŎƝ ōŀǎƝ Ǿ ǇŀƳŠǙƻǾŞƳ Ǿƭłƪƴǳ 5b! ǎ ǘƝƳ ǊƻȊŘƝƭŜƳΣ ȊŜ ƳƝǎǘƻ thyminu je 

ȊŀǌŀȊƻǾłƴ uracil (komplemenǘłǊƴƝ ƪ adeninu).  

 

¢ǊŀƴǎƪǊƛǇŎŜ ǇǊƻōƝƘł ǾȌŘȅ ǾŜ ǎƳŠǊǳ рΨ Ҧ оΨ ǇƻŘƻōƴŠ Ƨŀƪƻ ǊŜǇƭƛƪŀŎŜ 5b!Φ ± ǇǊǻōŠƘǳ ǘƻƘƻǘƻ ǇǊƻŎŜǎǳ ǾȊƴƛƪł ƘȅōǊƛŘ wb! ς 

5b!Φ ±ȇǎƭŜŘƪŜƳ ǇǌŜǇƛǎǳ ƧŜ ǇǊƛƳłǊƴƝ ǘǊŀƴǎƪǊƛǇǘΣ ƪǘŜǊȇ ƧŜ ǇƻǎƭŞȊŜ ƳƻŘƛŦƛƪƻǾłƴ Řƻ ǇƻŘƻōȅ ȊǊŀƭȇŎƘ ƳƻƭŜƪǳƭ wb!Φ 

 

Na transkripcƛ ǎŜ ǳ ŜǳƪŀǊȅƻǘ ǇƻŘƝƭŜƧƝ о RNA-polymerasy όLΣLLΣLLLύΣ ƳƝǊƴŠ ǎŜ ƻŘƭƛǑǳƧƝ ǾŜ ǎǾȇŎƘ ŦǳƴƪŎƝŎƘ ŀ ƪŀȌŘł ǇǌŜǇƛǎǳƧŜ 

ǎǇŜŎƛŦƛŎƪƻǳ ǎŀŘǳ ƎŜƴǻΦ 

¶ RNA-polymerasa I pracuje v ƧŀŘŞǊƪǳ ŀ ǘǊŀƴǎƪǊƛōǳƧŜ ƎŜƴȅ ƪƽŘǳƧƝŎƝ ǇǊŜ-wb! ǇǊƻ ǊƛōƻǎƻƳłƭƴƝ wb! όǊwb!ύ му{Σ ну{Σ 

5,8S. 

¶ Enzym RNA-polymerasa II ǇǌŜǇƛǎǳƧŜ ƎŜƴȅΣ ƪǘŜǊŞ ƪƽŘǳƧƝ ǇǊƻǘŜƛƴȅ ŀ ǳǊőƛǘŞ ŘǊǳƘȅ ǎƴwb!Φ 



¶ RNA-polymerasa III ƪŀǘŀƭȅȊǳƧŜ ǘǊŀƴǎƪǊƛǇŎƛ ǎŀŘȅ ƪǊłǘƪȇŎƘ ƎŜƴǻΣ ƪǘŜǊŞ ƪƽŘǳƧƝ ǘwb! ŀ р{ Ǌwb!Φ 

 

½ŀƘłƧŜƴƝ ǘǊŀƴǎƪǊƛǇŎŜ ƎŜƴǻ ƪƽŘǳƧƝŎƝŎƘ ǇǊƻǘŜƛƴȅ ƧŜ ǳƳƻȌƴŠƴƻ ǾŀȊōƻǳ ƪƻƳǇƭŜȄǳ ǇǊƻǘŜƛƴǻΣ ƳŜȊƛ ƴŠȌ ƴłƭŜȌƝ ǘǊŀƴǎƪǊƛǇőƴƝ ŦŀƪǘƻǊȅ 

(TF) a RNA-ǇƻƭȅƳŜǊŀǎŀ LL ƴŀ ǇǊƻƳƻǘƻǊ ƎŜƴǳΦ ¢ǊŀƴǎƪǊƛǇőƴƝ ŦŀƪǘƻǊȅ ǎŜ ǾłȌƝ ƴŀ ǎƛƎƴłƭƴƝ ǎŜƪǾŜƴŎŜ 5b! Ǿ ǇǊƻƳƻǘƻǊǳΣ ƴŀǾłŘŠƧƝ 

RNA-ǇƻƭȅƳŜǊŀǎǳ LL Řƻ ǎǇǊłǾƴŞ ǇƻȊƛŎŜΣ ŘƻŎƘłȊƝ ƪ ƧŜƧƝ ŀƪǘƛǾŀŎƛ ŀ ǘŀƪ ƧŜ ȊŀƘłƧŜƴŀ transkripce.  

 

¢ǊŀƴǎƪǊƛǇőƴƝ ŦŀƪǘƻǊ ǎŜ ƻōǾȅƪƭŜ ǾłȌŜ ƴŀ ƻōƭŀǎǘ ƻōǎŀƘǳƧƝŎƝ ǎŜƪǾŜƴőƴƝ ŜƭŜƳŜƴǘ 5b! ȊǾŀƴȇ TATA box. WŜƘƻ ƴłȊŜǾ ǾȅǇƭȇǾł 

z ǾŠǘǑƝƘƻ Ǉƻőǘǳ ¢ ŀ ! Ǿ ǎŜƪǾŜƴŎƛ ŘŀƴŞ ƻōƭŀǎǘƛ ό¢!¢!!!ύΦ ¢!¢! ōƻȄ ƧŜ ǎƛƎƴłƭƴƝ ǎŜƪǾŜƴŎŜ ǳƳƝǎǘŠƴł ǇǌƛōƭƛȌƴŠ 25 bp proti 

proudu (- нр ōǇύ ƻŘ ƳƝǎǘŀ Ȋŀőłǘƪǳ ǘǊŀƴǎƪǊƛǇŎŜ όŎƻȌ ƧŜ ƻōǾȅƪƭŜ ƴǳƪƭŜƻǘƛŘ ! Ǿ ǇƻȊƛŎƛ ƻȊƴŀőŜƴŞ Ƨŀƪƻ ҌмύΦ WŜƘƻ ŦǳƴƪŎƝ ƧŜ 

lokalizovat RNA-ǇƻƭȅƳŜǊŀǎǳ ǾŜ ǎǇǊłǾƴŞ ǇƻȊƛŎƛ ƴŀ ǎǘŀǊǘǳ ǘǊŀƴǎƪǊƛǇŎŜΦ tǌƛǇƻƧŜƴƝ wb!-polymerasy k ¢!¢! ōƻȄǳ ǎŜ ǳǎƪǳǘŜőƶǳƧŜ 

ǇƻƳƻŎƝ ǎǇŜŎƛŦƛŎƪȇŎƘ ǘǊŀƴǎƪǊƛǇőƴƝŎƘ ŦŀƪǘƻǊǻ ¢CLL!, TFIIB ŀ ŘŀƭǑƝŎƘΦ 

 

tǊƻ ǎǘƛƳǳƭŀŎƛ ƴŜōƻ ƛƴƘƛōƛŎƛ ǘǊŀƴǎƪǊƛǇŎŜ ƳƻƘƻǳ ƎŜƴȅ ǾȅǳȌƝǾŀǘ ƛ ƧƛƴŞ ƛƴƛŎƛŀőƴƝ ǎƛƎƴłƭƴƝ ǎŜƪǾŜƴŎŜ ǎ ǇƻŘƻōƴƻǳ ŦǳƴƪŎƝΦ Wǎƻǳ ǘƻ 

ƴŀǇǌΦ CCAAT όƴŀȊȇǾŀƴŞ /!¢ ōƻȄ ς ƪƻőƛőƝ ƪǊŀōƛőƪŀύ ōƻȄΣ ǳƳƝǎǘŠƴȇ Ǿ pozici - тл ŀȌ -ул ōǇΣ ƴŜōƻ ǎŜƪǾŜƴŎŜ ōƻƘŀǘŞ ƴŀ CG (tzv. 

CpG ƻǎǘǊǻǾƪȅύ ƭƻƪŀƭƛȊƻǾŀƴŞ ǇǌƛōƭƛȌƴŠ 100 bp proti proudu. /D ōƻȄȅ ǎŜ őŀǎǘƻ ǾȅǎƪȅǘǳƧƝ ǳ ƎŜƴǻΣ ƪǘŜǊŞ ƴŜƳŀƧƝ ¢!¢! ōƻȄ όƴŀǇǌΦ 

housekeeping geny ς ƳŜȊƛ ƪǘŜǊŞ ǇŀǘǌƝ ƴŀǇǌΦ ƎŜƴȅ ƪƽŘǳƧƝŎƝ ƘƛǎǘƻƴȅΣ ǊƛōƻǎƻƳłƭƴƝ ǇǊƻǘŜƛƴȅ ŀ ŘŀƭǑƝύΦ ¢ǊŀƴǎƪǊƛǇŎŜ ƧŜ ǳƪƻƴőŜƴŀ 

dosud ne zcela ƧŀǎƴȇƳ ƳŜŎƘŀƴƛǎƳŜƳΣ ǾƭƛǾŜƳ ǘŜǊƳƛƴŀőƴƝƘƻ ǎƛƎƴłƭǳΣ ƪǘŜǊȇ ƧŜ ǳƳƝǎǘŠƴ ƴŀ оΨ ƪƻƴŎƛ Ȋŀ ƪƽŘǳƧƝŎƝ ǎŜƪǾŜƴŎƝ ƎŜƴǳΦ 

V ǘŜǊƳƛƴŀŎƛ ǘǊŀƴǎƪǊƛǇŎŜ ƘǊŀƧŜ ǵƭƻƘǳ ǎŜƪǾŜƴŎŜ AAUAAA ƻȊƴŀőƻǾŀƴł Ƨŀƪƻ ǇƻƭȅŀŘŜƴȅƭŀőƴƝ ǎƛƎƴłƭΣ ƪǘŜǊł ǇƻŘƳƛƶǳƧŜ ǑǘŠǇŜƴƝ 

RNA v ƪǊłǘƪŞ ǾȊŘłƭŜƴƻǎǘƛ Ȋŀ ǘƝƳǘƻ ǎƛƎƴłƭŜƳΦ 

 

th{¢¢w!b{YwLt2bN ¨tw!±¸ 

¢ǊŀƴǎƪǊƛǇŎƝ ƎŜƴǳ ƪƽŘǳƧƝŎƝƘƻ ǇǊƻǘŜƛƴ ǾȊƴƛƪł ǇǊŜƪǳǊǎƻǊƻǾł Ƴwb!Σ ǘȊǾΦ ƘŜǘŜǊƻƎŜƴƴƝ ƧŀŘŜǊƴł wb! όƘƴwb!ύ όǇǊƛƳłǊƴƝ 

ǘǊŀƴǎƪǊƛǇǘύΣ ƪǘŜǊł ƻōǎŀƘǳƧŜ ǎŜƪǾŜƴŎŜ ŜȄƻƴǻ ƛ ƛƴǘǊƻƴǻΦ aǳǎƝ ǇǊƻǘƻ ōȇǘ ƴłǎƭŜŘƴŠ ǳǇǊŀǾŜƴŀ Řƻ ȊǊŀƭŞ ŦƻǊƳȅ ǇǊƻŎŜǎȅΣ ƪǘŜǊŞ Ƨǎƻǳ 

ƻȊƴŀőƻǾłƴȅ Ƨŀƪƻ ǇƻǎǘǘǊŀƴǎƪǊƛǇőƴƝ ǵǇǊŀǾȅΦ aŜȊƛ ƴŠ ǇŀǘǌƝ ǎŜǎǘǌƛƘ ŀ ƳƻŘƛŦƛƪŀŎŜ рΨ ŀ оΨ ƪƻƴŎŜ ǌŜǘŠȊŎŜΦ 

 

{9{¢yLI (Splicing) 

{ŜǎǘǌƛƘ ƧŜ ǇǊƻŎŜǎΣ ƪǘŜǊȇƳ Ƨǎƻǳ Ȋ pre-Ƴwb! ƻŘǎǘǊŀƴŠƴȅ ƴŜƪƽŘǳƧƝŎƝ ǎŜƪǾŜƴŎŜΣ introny. ½łǊƻǾŜƶ ŘƻŎƘłȊƝ ƪ ǎǇƻƧŜƴƝ ŜȄƻƴǻΣ ǘŀƪȌŜ 

ve zraƭŞ Ƴwb! ƧŜ ƻōǎŀȌŜƴŀ ƪƻƴǘƛƴǳłƭƴƝ ƛƴŦƻǊƳŀŎŜ ǇǊƻ ǎȅƴǘŞȊǳ ǇǊƻǘŜƛƴǳΦ {ŜǎǘǌƛƘ ƳǳǎƝ ōȇǘ ǾŜƭƳƛ ǇǌŜǎƴȇΣ Ƴŀƭł ƻŘŎƘȅƭƪŀ 

v ƴŀǇƻƧŜƴƝ ŜȄƻƴǻ ƳǻȌŜ ǾŞǎǘ ƪ ƻŘƭƛǑƴŞƳǳ őǘŜƴƝ ƎŜƴŜǘƛŎƪŞ ƛƴŦƻǊƳŀŎŜ ŀ ǘǾƻǊōŠ ƻŘƭƛǑƴŞƘƻ ǇǊƻǘŜƛƴǳΣ ƳƴƻƘŘȅ ƴŜŦǳƴƪőƴƝƘƻΦ  

 

{ŜǎǘǌƛƘ ȊłǾƛǎƝ ƴŀ ǇǌƝǘƻƳƴƻǎǘƛ ƪƻƴȊŜǊǾƻǾŀƴȇŎƘ ǎƛƎƴłƭƴƝŎƘ ǎŜƪǾŜƴŎƝΣ ǳƭƻȌŜƴȇŎƘ ƴŀ Ȋŀőłǘƪǳ ŀ ƪƻƴŎƛ ƛƴǘǊƻƴǳΦ ±Ŝ ǾŠǘǑƛƴŠ ƎŜƴǻ 

Ƨǎƻǳ ƴŀ ǇǊǾƴƝŎƘ ƳƝǎǘŜŎƘ рΨ ƪƻƴŎŜ ƛƴǘǊƻƴǳ ƴǳƪƭŜƻǘƛŘȅ GT όǾ Ƴwb! D¦ύ ŀ ƴŀ ǇƻǎƭŜŘƴƝŎƘ ŘǾƻǳ ƳƝǎǘŜŎƘ ƧŜƘƻ оΨ ƪƻƴŎŜ AG (GT ς 

!D ǇǊŀǾƛŘƭƻύΦ ¢ȅǘƻ ǎŜƪǾŜƴŎŜ Ƨǎƻǳ ǾǑŀƪ ǎƻǳőłǎǘƝ ǾŠǘǑƝ ƻōƭŀǎǘƛ ǎƛƎƴłƭƴƝŎƘ ǎŜƪǾŜƴŎƝ ƴŀ ƻōƻǳ ƪƻƴŎƝŎƘ ƛƴǘǊƻƴǻΦ {ŜǎǘǌƛƘ ƧŜ 

ȊǇǊƻǎǘǌŜŘƪƻǾłƴ ƪƻƳǇƭŜȄŜƳ ƳƻƭŜƪǳƭ wb! ŀ ǇǊƻǘŜƛƴǻΣ ƪǘŜǊȇ ǎŜ ƴŀȊȇǾł spliceosom. {ǇƭƛŎŜƻǎƻƳ ǎŜ ǎƪƭłŘł Ȋ ǇŠǘƛ ǘȅǇǻ ǎƴwb! 

όǎƳŀƭƭ ƴǳŎƭŜŀǊ wb!ύ ƻȊƴŀőƻǾŀƴȇŎƘ ¦мΣнΦΦΦόƧǎƻǳ ōƻƘŀǘŞ ƴŀ ǳǊƛŘƛƴύ ŀ ǾƝŎŜ ƴŜȌ рл ǇǊƻǘŜƛƴǻΦ YŀȌŘł ǎƴwb! ǎŜ ǇǌƛǇƻƧǳƧŜ ƴŀ 

ǎǇŜŎƛŦƛŎƪȇ ǇǊƻǘŜƛƴ ŀ ǘǾƻǌƝ ƳŀƭŞ ǇŀǊǘƛƪǳƭŜ ς ƴǳƪƭŜłǊƴƝ ǊƛōƻƴǳƪƭŜƻǇǊƻǘŜƛƴȅ (snRNP ς small nuclear ribonucleoprotein). 

{ǇƭƛŎŜƻǎƻƳ ƧŜ ȊƻŘǇƻǾŠŘƴȇ Ȋŀ ǾȅǘǾƻǌŜƴƝ ƪƻƴŦƻǊƳŀŎŜ Ƴwb! ǾƘƻŘƴŞ ǇǊƻ ǎŜǎǘǌƛƘΣ ƪŀǘŀƭȅȊǳƧŜ ǾȅǎǘǌƛȌŜƴƝ ƛƴǘǊƻƴǻ ŀ ƴŀǇƻƧŜƴƝ 

όƭƛƎŀŎƛύ ŜȄƻƴǻΦ YǊƻƳŠ ǘƻƘƻǘƻ ȊǇǻǎƻōǳ ŜȄƛǎǘǳƧƝ ƛ ƧƛƴŞ ƳŜŎƘŀƴƛǎƳȅ ǎŜǎǘǌƛƘǳΦ 

 

ah5LCLY!/9 рΨ Yhb/9 Ƴwb! 

aƻŘƛŦƛƪŀŎŜ рΨ ƪƻƴŎŜ ŜǳƪŀǊȅƻǘƛŎƪȇŎƘ Ƴwb! ǎǇƻőƝǾł ǾŜ ǾȅǘǾƻǌŜƴƝ ǘȊǾΦ őŜǇƛőƪȅ όŎŀǇύΣ ǘƧΦ ǇǌƛŘłƴƝ ƳƻŘƛŦƛƪƻǾŀƴŞƘƻ ƴǳƪƭŜƻǘƛŘǳ т-

methylguanosinu (m
7
DύΦ bŜƧǇǊǾŜ ƧŜ ǇǌƛŘłƴ D¢t όƎǳŀƴƻǎƛƴǘǊƛŦƻǎŦłǘύ ƴŜƻōǾȅƪƭƻǳ ǾŀȊōƻǳ рΨ Ҧ рΨ ƴŀ ǇǊǾƴƝ ƴǳƪƭŜƻǘƛŘ Ƴwb! ŀ 

ǇƻǘŞ ƧŜ ǇǌƛǇƻƧŜƴŀ ǎƪǳǇƛƴŀ ςCH3 ƴŀ ƎǳŀƴƛƴΦ 2ŜǇƛőƪŀ ŎƘǊłƴƝ Ƴwb! ǇǌŜŘ ŘŜƎǊŀŘŀŎƝ рΨ ƪƻƴŎŜ ǇǻǎƻōŜƴƝƳ ŜȄƻƴǳƪƭŜŀǎ 

v ŎȅǘƻǇƭŀȊƳŠΣ ǳǎƴŀŘƶǳƧŜ ǘǊŀƴǎǇƻǊǘ Ƴwb! Ȋ ƧłŘǊŀ Řƻ ŎȅǘƻǇƭŀǎƳȅ ŀ ȊłǊƻǾŜƶ ǳƳƻȌƶǳƧŜ ǊƻȊǇƻȊƴłƴƝ ǎǘŀǊǘƻǾƴƝƘƻ ƳƝǎǘŀ Ƴwb! 

v ribosomu. 

 

ah5LCLY!/9 оΨ Yhb/9 Ƴwb! 

±ŠǘǑƛƴŀ ŜǳƪŀǊȅƻǘƛŎƪȇŎƘ Ƴwb! ƧŜ ƴŀ оΨ ƪƻƴŎƛ ƳƻŘƛŦƛƪƻǾłƴŀ ǇǌƛŘłƴƝƳ ǎŜƪǾŜƴŎŜ ŀǎƛ нрл ŀŘŜƴƛƴǻ όǇƻƭȅ ! ƪƻƴŜŎύΦ 

Polyadenylace ǾȅȌŀŘǳƧŜ ǇǌƝǘƻƳƴƻǎǘ ǎƛƎƴłƭƴƝŎƘ ǎŜƪǾŜƴŎƝΣ ƳŜȊƛ ƴŠȌ ǇŀǘǌƝ ȊŜƧƳŞƴŀ рΩ!!¦!!! оΨ Ǿ ōƭƝȊƪƻǎǘƛ оΨ ƪƻƴŎŜ ǇǊŜ-

Ƴwb!Φ bŀ ǘȅǘƻ ǎŜƪǾŜƴŎŜ ǎŜ ǾłȌƝ ǎǇŜŎƛŦƛŎƪŞ ǇǊƻǘŜƛƴȅ ŀ ǾȅǘǾƻǌƝ ƪƻƳǇƭŜȄΣ ƪǘŜǊȇ ǑǘŠǇƝ Ƴwb! ǾŜ ǎǇŜŎƛŦƛŎƪŞƳ ƳƝǎǘŠΣ ƪǘŜǊŞ ƧŜ 

ƭƻƪŀƭƛȊƻǾłƴƻ мр-ол ƴǳƪƭŜƻǘƛŘǻ Ȋŀ ǎƛƎƴłƭƴƝ ǎŜƪǾŜƴŎƝ Ǉƻ ǇǊƻǳŘǳΦ tƻǘŞ ŜƴȊȅƳ poly(A)polymerasa ǇǌƛǇƻƧǳƧŜ ŀŘŜƴƛƴȅ ƪ оΨ ƪƻƴŎƛ 

ƳƻƭŜƪǳƭȅΦ aƻŘƛŦƛƪŀŎŜ ǇǊŀǾŘŠǇƻŘƻōƴŠ ŎƘǊłƴƝ Ƴwb! ǇǌŜŘ ŜƴȊȅƳŀǘƛŎƪƻǳ ŘŜƎǊŀŘŀŎƝ ƪƽŘǳƧƝŎƝ ǎŜƪǾŜƴŎŜ ƻŘ оΨ ƪƻƴŎŜΣ ǳǎƴŀŘƶǳƧŜ 

transport mRNA a translaci. 

 

½Ǌŀƭł ǳǇǊŀǾŜƴł Ƴwb! ƧŜ ŜȄǇƻǊǘƻǾłƴŀ Řƻ ŎȅǘƻǇƭŀǎƳȅΣ ƪŘŜ ǎƭƻǳȌƝ Ƨŀƪƻ ǘŜƳǇƭłǘ ǇǊƻ ǎȅƴǘŞȊǳ ǇǊƻǘŜƛƴǻΦ 



bŀ ǊƻȊŘƝƭ ƻŘ Ǌwb! ŀ ǘwb! ƧŜ Ƴwb! ǇƻƳŠǊƴŠ ƴŜǎǘŀōƛƭƴƝΣ ǇǌŜȌƝǾł ƴŜǇƻǊǳǑŜƴł ŀǎƛ с ƘƻŘƛƴΣ ƧŜƴ ƴŠƪǘŜǊŞ Ƴwb! όƴŀǇǌΦ ƪƽŘǳƧƝŎƝ 

Ǝƭƻōƛƴύ ǇǌŜȌƝǾŀƧƝ ƳƴƻƘŜƳ ŘŞƭŜΦ aƻƭŜƪǳƭŀ tRNA ǾȊƴƛƪł ǘǊŀƴǎƪǊƛǇŎƝ ƎŜƴǻΣ ƪǘŜǊŞ Ƨǎƻǳ ǾŜ ǎƪǳǇƛƴłŎƘ ǳƳƝǎǘŠƴŞ ƴŀ ǊǻȊƴȇŎƘ 

ƳƝǎǘŜŎƘ ƎŜƴƻƳǳΦ DŜƴȅ ǇǊƻ ǘwb! ŜȄƛǎǘǳƧƝ Ǿ ƳƴƻƘŀ ƪƻǇƛƝŎƘΣ ŎƻȌ ƻŘǊłȌƝ ǎƪǳǘŜőƴƻǎǘΣ ȌŜ ōǳƶƪŀ ǇƻǘǌŜōǳƧŜ ǾŜƭƪŞ ƳƴƻȌǎǘǾƝ ǘŠŎƘǘƻ 

ƳƻƭŜƪǳƭ όǳ őƭƻǾŠƪŀ Ƨǎƻǳ ǘwb! ƎŜƴȅ ǎŜǎƪǳǇŜƴŞ Řƻ пс ƎŜƴƻǾȇŎƘ ǊƻŘƛƴύΦ 

 

tǊƛƳłǊƴƝ ǘǊŀƴǎƪǊƛǇǘΣ ǇǊŜ-ǘwb!Σ ƧŜ ǳ ŜǳƪŀǊȅƻǘƴƝŎƘ ōǳƴŠƪ ǳǇǊŀǾŜƴ ǎŜǎǘǌƛƘŜƳΣ ƪŘȅ ƧŜ ƻŘǎǘǊŀƴŠƴ ƪǊłǘƪȇ ƛƴǘǊƻƴ ŀ ǇǌƛǇƻƧŜƴŀ 

ǎŜƪǾŜƴŎŜ //! ƴŀ оΨ ƪƻƴŜŎ ǌŜǘŠȊŎŜΦ rRNA ƳƻƭŜƪǳƭȅ ǾȊƴƛƪŀƧƝ ǘǊŀƴǎƪǊƛǇŎƝ ƎŜƴǻΣ ƪǘŜǊŞ ŜȄƛǎǘǳƧƝ Ǿ ƳƴƻƘŀ ƪƻǇƛƝŎƘ ƴŀ ƪǊłǘƪȇŎƘ 

ǊŀƳŞƴŎƝŎƘ ŀƪǊƻŎŜƴǘǊƛŎƪȇŎƘ ŎƘǊƻƳƻǎƻƳǻ Ǿ ƻōƭŀǎǘŜŎƘ ƴǳƪƭŜƻƭłǊƴƝŎƘ ƻǊƎŀƴƛȊłǘƻǊǻΦ 

 

{ŜƪǾŜƴŎŜ ну{Σ му{ ŀ рΣу{ Ƨǎƻǳ ǳƭƻȌŜƴȅ Ǿ ǊłƳŎƛ ƧŜŘƴŞ ǘǊŀƴǎƪǊƛǇőƴƝ ƧŜŘƴƻǘƪȅΣ ƪǘŜǊł ŜȄƛǎǘǳƧŜ Ǿ ƳƴƻƘŀ ƪƻǇƛƝŎƘ ǎŜǇŀǊƻǾŀƴȇŎƘ ƻŘ 

ǎŜōŜ ƪǊłǘƪȇƳƛ ƴŜǇǌŜǇƛǎƻǾŀƴȇƳƛ ƻōƭŀǎǘƳƛΦ RNA-polymerasa I transkribuje pouze jednu molekulu pre-wb!Φ tǊƛƳłǊƴƝ 

ǘǊŀƴǎƪǊƛǇǘ ǇƻŘƭŞƘł ǑǘŠǇŜƴƝ ƴŀ ƴŠƪƻƭƛƪŀ ƳƝǎǘŜŎƘ ŀ ǎǇŜŎƛŦƛŎƪȇƳ ƳƻŘƛŦƛƪŀŎƝƳ ōŀǎƝ Ȋŀ ǵőŀǎǘƛ ƳƻƭŜƪǳƭ ǎƴƻwb!Φ ¢ƝƳ Ƨǎƻǳ 

ǾȅǘǾƻǌŜƴȅ ȊǊŀƭŞ ƳƻƭŜƪǳƭȅ му{Σ рΣу{ ŀ ну{ Ǌwb!Φ tǊƛƳłǊƴƝ ǘǊŀƴǎƪǊƛǇǘȅ Ƨǎƻǳ ǳ ǊǻȊƴȇŎƘ ŜǳƪŀǊȅƻǘ ǊǻȊƴŠ ŘƭƻǳƘŞΣ ŎƻȌ ƧŜ Řłƴƻ 

ǇǌƝǘƻƳƴƻǎǘƝ ƴŜƪƽŘǳƧƝŎƝŎƘ ǎŜƪǾŜƴŎƝ ƳŜȊƛ ǎŜƪǾŜƴŎŜƳƛ ǇǊƻ Ǌwb!Φ ¢ȅǘƻ ƴŜƪƽŘǳƧƝŎƝ ǎŜƪǾŜƴŎŜ ǎŜ ƴŀȊȇǾŀƧƝ ƳŜȊŜǊƴƝƪȅ (spacer). 

 

{ŜǇŀǊłǘƴŠ ƧŜ ǘǊŀƴǎƪǊƛōƻǾłƴŀ р{ Ǌwb! ŜƴȊȅƳŜƳ RNA-polymerasa IIIΣ ǾȊƴƛƪł ǘǊŀƴǎƪǊƛǇǘ ƻ ŘŞƭŎŜ мнм ōŀǎƝΣ ƪǘŜǊȇ ƴŜƴƝ ŘłƭŜ 

ǳǇǊŀǾƻǾłƴΦ DŜƴȅ ǇǊƻ р{ Ǌwb! ǎŜ ƴŀŎƘłȊŜƧƝ Ǿ ǊǻȊƴȇŎƘ ƻōƭŀǎǘŜŎƘ genomu. 

 

45. ¢w!b{[!/9Σ th{¢¢w!b{[!2bN ¨tw!±¸ twh¢9Lb® ¦ 9¦Y!w¸h¢ 

 
TRANSLACE 

Translace je proces ǎȅƴǘŞȊȅ ǇǊƻǘŜƛƴǻΣ Ǉǌƛ ƴŠƳȌ ƧŜ ǾȅǳȌƛǘŀ ƛƴŦƻǊƳŀŎŜ Ǿ mRNA k ȊŀƧƛǑǘŠƴƝ ǎǇǊłǾƴŞƘƻ ǇƻǌŀŘƝ ŀƳƛƴƻƪȅǎŜƭƛƴ 

v ǇǊƻǘŜƛƴǳΦ ½Ǌŀƭł Ƴwb! ƳƛƎǊǳƧŜ Řƻ ŎȅǘƻǇƭŀȊƳȅ ŀ Ǿ komplexu s ǊƛōƻǎƻƳȅ ŀ ŘŀƭǑƝƳƛ ǎƭƻȌƪŀƳƛ ǌƝŘƝ ǎȅƴǘŞȊǳ ǇƻƭȅǇŜǇǘƛŘǻΦ 

¢ǊŀƴǎƭŀƴǘƻǾłƴȅ Ƨǎƻǳ ǇƻǳȊŜ ŎŜƴǘǊłƭƴƝ őłǎǘƛ Ƴwb!Σ ƴŀ рΨ ŀ оΨ ƪƻƴŎƛ ȊǻǎǘłǾŀƧƝ ǵǎŜƪȅΣ ƪǘŜǊŞ ǘǊŀƴǎƭŀŎƛ ƴŜǇƻŘƭŞƘŀƧƝ όрΨ ¦¢w ŀ оΨ 

UTR ς untranslated regions). 

 

YƭƝőƻǾƻǳ ǵƭƻƘǳ ƘǊŀƧƝ ƳƻƭŜƪǳƭȅ ǘwb!Σ ƪǘŜǊŞ ŘƻǇǊŀǾǳƧƝ ŀƳƛƴƻƪȅǎŜƭƛƴȅ ƴŀ ǊƛōƻǎƻƳ ŀ ȊŀǌŀȊǳƧƝ ǎŜ ƴŀ ǎǇǊłǾƴł ƳƝǎǘŀ Ƴwb!Σ ƪǘŜǊł 

ǊƻȊŜȊƴłǾŀƧƝ ƴŀ ǇǊƛƴŎƛǇǳ ƪƻƳǇƭŜƳŜƴǘŀǊƛǘȅ ƳŜȊƛ ŀƴǘƛƪƻŘƻƴŜƳ ǘwb! ŀ ƪƻŘƻƴŜƳ Ƴwb!Φ tǌŜŘ ȊŀƘłƧŜƴƝƳ ǘǊŀƴǎƭŀŎŜ ǾǑŀƪ ƳǳǎƝ 

ōȇǘ ƴŜƧŘǌƝǾŜ ŀƳƛƴƻƪȅǎŜƭƛƴȅ ŀƪǘƛǾƻǾłƴȅ όǇǊƻǎǘǌŜŘƴƛŎǘǾƝƳ !¢tύ ŀ ǇƻǘŞ ǇƻƳƻŎƝ ŜƴȊȅƳǻ όŀƳƛƴƻŀŎȅƭ ς ǘwb! ǎȅƴǘŜǘŀǎȅύ ǇǌƛǇƻƧŜƴȅ 

ƴŀ оΨ hI ƪƻƴŜŎ ƻŘǇƻǾƝŘŀƧƝŎƝ ǘwb!Φ 

 

tǊƻŎŜǎ ǘǊŀƴǎƭŀŎŜ ǎŜ ƻŘŜƘǊłǾł ƴŀ ǊƛōƻǎƻƳŜŎƘΦ wƛōƻǎƻƳȅ ǎŜ ǾȅǎƪȅǘǳƧƝ ǾŜ ǾŜƭƪŞƳ ƳƴƻȌǎǘǾƝ Ǿ ōǳƴŠőƴŞ ŎȅǘƻǇƭŀǎƳŠ Ƨŀƪƻ ǾƻƭƴŞ 

ƻǊƎŀƴŜƭȅ ƴŜōƻ ǾłȊŀƴŞ ƴŀ ŜƴŘƻǇƭŀȊƳŀǘƛŎƪŞ ǊŜǘƛƪǳƭǳƳΦ YŀȌŘȇ ǊƛōƻǎƻƳ ǎŜ ǎƪƭłŘł Ȋ ǾŜƭƪŞ (60S) a ƳŀƭŞ (40S) podjednotky, 

ŎŜƭƪƻǾł ǾŜƭƛƪƻǎǘ ŜǳƪŀǊȅƻǘƴƝƘƻ ǊƛōƻǎƻƳǳ ƧŜ ул{ ό{ǾŜŘōŜǊƎƻvy jednotky). ±Ŝƭƪł podjednotka obsahuje ǘǌƛ ǘȅǇȅ Ǌwb!: 28S, 

рΦу{ ŀ р{ ŀ ǇǌƛōƭƛȌƴŠ рл ǇƻƭȅǇŜǇǘƛŘǻΣ Ƴŀƭł ǇƻŘƧŜŘƴƻǘƪŀ ƻōǎŀƘǳƧŜ му{ Ǌwb! ŀ ǾƝŎŜ ƴŜȌ ол ǇǊƻǘŜƛƴǻΦ 

 

¢ǊŀƴǎƭŀŎŜ ǎŜ ǎƪƭłŘł ȊŜ о ŦłȊƝΥ ƛƴƛŎƛŀŎŜΣ ŜƭƻƴƎŀŎŜ ŀ ǘŜǊƳƛƴŀŎŜΦ 

INICIACE TRANSLACE 

tǊǾƴƝƳ ƪǊƻƪŜƳ ƧŜ ǾŀȊōŀ ƳŀƭŞ ǇƻŘƧŜŘƴƻǘƪȅ ǊƛōƻǎƻƳǳ ƴŀ Ƴwb! ǾŜ ǎǇŜŎƛŦƛŎƪŞƳ ōƻŘŠΣ ǳƭƻȌŜƴŞƳ ǇǊƻǘƛ ǇǊƻǳŘǳ ƻŘ ƛƴƛŎƛŀőƴƝƘƻ 

tripletu AUG όǳ ŜǳƪŀǊȅƻǘ ǊƻȊŜȊƴłǾł őŜǇƛőƪǳ ƴŀ рΨ ƪƻƴŎƛ Ƴwb!ύΦ LƴƛŎƛŀőƴƝ ǘwb! ǎ ƴŀǾłȊŀƴȇƳ ƳŜǘƘƛƻƴƛƴŜƳ ǎŜ ǾłȌŜ ƴŀ ǘǊƛǇƭŜǘ 

AUG. Triplet AUG je rƻȊǇƻȊƴłƴ Ƨŀƪƻ ƛƴƛŎƛŀőƴƝ Ǿ ǇǌƝǇŀŘŠΣ ȌŜ ƧŜ ƻōƪƭƻǇŜƴ ǾƘƻŘƴƻǳ ƛƴƛŎƛŀőƴƝ ǎŜƪǾŜƴŎƝΦ ±ǑŜ ǇǊƻōƝƘł Ȋŀ ǵőŀǎǘƛ 

ƛƴƛŎƛŀőƴƝŎƘ ŦŀƪǘƻǊǻΣ ǳ ŜǳƪŀǊȅƻǘ ƻȊƴŀőƻǾŀƴȇŎƘ ȊƪǊŀǘƪƻǳ eIF a őƝǎƭŜƳ (eIF 1, 2, 3 atd.) a GTP όƎǳŀƴƻǎƛƴǘǊƛŦƻǎŦłǘύ Ƨŀƪƻ ȊŘǊƻƧŜ 

energie. 

 

WŀƪƳƛƭŜ ƧŜ ŘƻƪƻƴőŜƴŀ ǘǾƻǊōŀ ƛƴƛŎƛŀőƴƝƘƻ ƪƻƳǇƭŜȄǳ ŘƻŎƘłȊƝ ƪ ǇǌƛǇƻƧŜƴƝ ǾŜƭƪŞ ǇƻŘƧŜŘƴƻǘƪȅ ǊƛōƻǎƻƳǳΦ YƻƳǇƭŜǘƴƝ ǊƛōƻǎƻƳ 

ƻōǎŀƘǳƧŜ н ƳƝǎǘŀ ǇǊƻ ǾŀȊōǳ ǘwb! ƳƻƭŜƪǳƭΦ tǊǾƴƝ ƳƝǎǘƻ ǎŜ ƴŀȊȇǾł ǇŜǇǘƛŘȅƭƻǾŞ ƳƝǎǘƻ όtύΣ ǇǊƻ ǾŀȊōǳ ǘwb! ƴŜǎƻǳŎƝ ƳŜǘƘƛƻƴƛƴ 

ŀ ǾłȊŀƧƝŎƝ ǎŜ ƴŀ !¦DΣ ŘǊǳƘŞ ƳƝǎǘƻ ǎŜ ƴŀȊȇǾł ŀƳƛƴƻŀŎȅƭƻǾŞ ό!ύ ǳƭƻȌŜƴŞ ǇƻŘ ŘǊǳƘȇƳ ƪƻŘƻƴŜƳΦ aƻƭŜƪǳƭŀ Ƴwb! ǎŜ ǇƻƘȅōǳƧŜ 

Ǉƻ ƳŀƭŞ ǇƻŘƧŜŘƴƻǘŎŜ ŀȌ ƴŀǊŀȊƝ ƴŀ ǇǊǾƴƝ ǘǊƛǇƭŜǘ !¦DΦ 

 

ELONGACE 

9ƭƻƴƎŀŎŜ ȊŀőƝƴłΣ ƪŘȅȌ ǘwb! ǾǎǘƻǳǇƝ Řƻ ƳƝǎǘŀ A ŀ ǇłǊǳƧŜ ǎŜ ǎǾȇƳ ŀƴǘƛƪƻŘƻƴŜƳ ǎ ŘǊǳƘȇƳ ƪƻŘƻƴŜƳ Ƴwb!Φ hōŠ ƳƝǎǘŀ Ƨǎƻǳ 

obsazena, aminokyseliny jsou v ǘŠǎƴŞƳ ƪƻƴǘŀƪǘǳ ŀ ƳŜȊƛ ƴƛƳƛ ŘƻƧŘŜ ƪ ǾȅǘǾƻǌŜƴƝ ǇŜǇǘƛŘƛŎƪŞ ǾŀȊōȅΦ ¢ŀǘƻ ǊŜŀƪŎŜ ƧŜ 

ƪŀǘŀƭȅȊƻǾłƴŀ ƪƻƳǇƭŜȄŜƳ ŜƴȊȅƳǻ όǇŜǇǘƛŘȅƭǘǊŀƴǎŦŜǊŀǎȅύΦ aŜǘƘƛƻƴƛƴ ƧŜ ǳǾƻƭƴŠƴ ȊŜ ǎǾŞ ǘwb!Φ wƛōƻǎƻƳ ǎŜ ǇƻƘȅōǳƧŜ ƪ ŘŀƭǑƝƳǳ 

ƪƻŘƻƴǳ Ƴwb!Σ ŘƛǇŜǇǘƛŘ ǾłȊŀƴȇ ƴŀ ŘǊǳƘƻǳ ǘwb! ǎŜ ǇǌŜǎƻǳǾł ƴŀ ƳƝǎǘƻ t ŀ ƳƝǎǘƻ ! ǎŜ ǳǾƻƭƶǳƧŜ ǇǊƻ ŘŀƭǑƝ ǘwb!Φ ¢Ŝƴǘƻ ǇƻǎǘǳǇ 



ǎŜ ƻǇŀƪǳƧŜ ŀ ƻǇŠǘ ǎŜ Ǉǌƛ ƴŠƳ ǳǇƭŀǘƶǳƧŜ ǌŀŘŀ ǇǊƻǘŜƛƴǻΣ ȊǾŀƴȇŎƘ ŜƭƻƴƎŀőƴƝ ŦŀƪǘƻǊȅ όǳ ŜǳƪŀǊȅƻǘ Ŝ9C нΣоΦΦΦύΦ LƴƛŎƛŀőƴƝ ƳƝǎǘƻ ƧŜ 

ǾƻƭƴŞ ǇǊƻ ǾŀȊōǳ ŘŀƭǑƝƘƻ ǊƛōƻǎƻƳǳΣ ǘŀƪȌŜ ǾȊƴƛƪł ǇƻƭȅǎƻƳ ŀ Ƴwb! ƧŜ ǘǊŀƴǎƭŀǘƻǾłƴŀ ƴŠƪƻƭƛƪŀ ǊƛōƻǎƻƳȅ ƴŀƧŜŘƴƻǳΦ 

 

TERMINACE 

¢ǊŀƴǎƭŀŎŜ ǇǊƻōƝƘłΣ ŘƻƪǳŘ Řƻ ƳƝǎǘŀ ! ƴŜǾǎǘƻǳǇƝ ǘŜǊƳƛƴŀőƴƝ ǘǊƛǇƭŜǘΦ aƝǎǘƻ ǘwb! ǾǎǘƻǳǇƝ Řƻ ǘƻƘƻǘƻ ƳƝǎǘŀ ǇǊƻǘŜƛƴ όǊŜƭŜŀǎƛƴƎ 

ŦŀŎǘƻǊύΣ ƪǘŜǊȇ ȊǇǻǎƻōƝ ƻŘǇƻƧŜƴƝ ǇƻƭȅǇŜǇǘƛŘǳ Ȋ ǊƛōƻǎƻƳłƭƴƝƘƻ ƪƻƳǇƭŜȄǳΦ hŘǇƻƧǳƧŜ ǎŜ Ƴwb! ŀ ǊƛōƻǎƻƳ ǎŜ ǊƻȊǇŀŘłΦ 

 

th{¢¢w!b{[!2bN ¨tw!±¸ 

K ǘƻƳǳΣ ŀōȅ ǎŜ ƴƻǾŠ ǎȅƴǘŜǘƛȊƻǾŀƴȇ ǇƻƭȅǇŜǇǘƛŘ ǎǘŀƭ ŦǳƴƪőƴƝ ǇǊƻŎƘłȊƝ ǌŀŘƻǳ ǵǇǊŀǾΦ .ŠȌƴƻǳ ǇƻǎǘǘǊŀƴǎƭŀőƴƝ ǵǇǊŀǾƻǳ ƧŜ 

ƻŘǎǘǊŀƴŠƴƝ ǇǊǾƴƝƘƻ ƳŜǘƘƛƻƴƛƴǳ Ȋ b ƪƻƴŎŜ ǇƻƭȅǇŜǇǘƛŘǳΦ aŜȊƛ ŘŀƭǑƝ ǇŀǘǌƝ ƴŀǇǌΦ kovaleƴǘƴƝ ǇǌƛǇƻƧŜƴƝ ŎƘŜƳƛŎƪȇŎƘ ǎƪǳǇƛƴ ŀ 

ǊƻȊǑǘŠǇŜƴƝ ǇƻƭȅǇŜǇǘƛŘǳΦ /ƘŜƳƛŎƪŞ ƳƻŘƛŦƛƪŀŎŜ ǇǊƻǘŜƛƴǳ ȊŀƘǊƴǳƧƝ ƴŀǇǌΦ ƳŜǘȅƭŀŎŜΣ ŦƻǎŦƻǊȅƭŀŎŜΣ ŀŎŜǘȅƭŀŎŜ ƴŜōƻ ǇǌƛǇƻƧŜƴƝ 

ǾŠǘǑƝŎƘ ƳƻƭŜƪǳƭłǊƴƝŎƘ ǎǘǊǳƪǘǳǊ ƴŀ ǇƻǎǘǊŀƴƴƝ ǌŜǘŠȊŎŜ ŀƳƛƴƻƪȅǎŜƭƛƴΣ Ƨŀƪƻ Ƨǎƻǳ ƭƛǇƛŘȅ ƴŜōƻ ƻƭƛƎƻǎŀŎƘŀǊƛŘȅ όƎlykosylace). 

 

tƻǎǘǘǊŀƴǎƭŀőƴƝ ǵǇǊŀǾȅ ǎƻǳǾƛǎŜƧƝ ǎ ŦǳƴƪŎƝΣ ƪǘŜǊƻǳ Ƴł ǇǊƻǘŜƛƴ ǾȅƪƻƴłǾŀǘΦ DƭȅƪƻǎȅƭŀŎŜ ƧŜ ǘȅǇƛŎƪł ǇǊƻ ǇǊƻǘŜƛƴȅΣ ƪǘŜǊŞ Ƨǎƻǳ 

ǎŜƪǊŜǘƻǾłƴȅ Ȋ ōǳƶƪȅ ƴŜōƻ ŜȄǇƻǊǘƻǾłƴȅ Řƻ ƭȅǎƻǎƻƳǻΣ DƻƭƎƛƘƻ ŀǇŀǊłǘǳ ƴŜōƻ ǇƭŀǎƳŀǘƛŎƪŞ ƳŜƳōǊłƴȅΦ [ƛǇƛŘƻǾŞ ǎƪǳǇƛƴȅ Ƨǎƻǳ 

ǇǌƛǇƻƧƻǾłƴȅ ȊŜƧƳŞƴŀ ƴŀ ƳŜƳōǊłƴƻǾŞ ǇǊƻǘŜƛƴȅ ŀ ǎƭƻǳȌƝ ƪ ȊŀƪƻǘǾŜƴƝ ǇǊƻǘŜƛƴǳΦ tǌƛ ǊƻȊǑǘŠǇŜƴƝ ǇƻƭȅǇŜǇǘƛŘǳ ƳǻȌŜ ŘƻŎƘłȊŜǘ 

k ƻŘǎǘǊŀƴŠƴƝ ǾƴƛǘǌƴƝŎƘ ǇŜǇǘƛŘǻ ƴŜōƻ ǎƛƎƴłƭƴƝŎƘ ǇŜǇǘƛŘǻ ƴŀ b ƪƻƴŎƛ όƳŜǘƘƛƻƴƛƴύΦ 

 

tǊƻǘŜƛƴȅΣ ƪǘŜǊŞ ƳŀƧƝ ōȇǘ ǎŜƪǊŜǘƻǾłƴȅ όƴŀǇǌΦ ƘƻǊƳƻƴȅύ ƴŜōƻ ŘƻǇǊŀǾŜƴȅ Řƻ ǳǊőƛǘŞ ƻōƭŀǎǘƛ ōǳƶƪȅ όƴŀǇǌΦ Řƻ ƧłŘǊŀ ƘƛǎǘƻƴȅΣ 5b! 

ς ǇƻƭȅƳŜǊŀǎȅ ŀǘŘΦύ ƳǳǎƝ ōȇǘ ƻǇŀǘǌŜƴȅ ǳǊőƛǘƻǳ ǎƛƎƴłƭƴƝ ǎŜƪǾŜƴŎƝΦ ¢ŀǘƻ ǎƛƎƴłƭƴƝ ǎŜƪǾŜƴŎŜ ǎŜ ƴŀȊȇǾł ǾŜŘƻǳŎƝ sekvence (leader). 

tƻ ŘƻǇǊŀǾŜƴƝ ǇǊƻǘŜƛƴǳ ƴŀ ǎǇǊłǾƴŞ ƳƝǎǘƻ ƧŜ ƻŘǑǘŠǇŜƴŀ ǎǇŜŎƛłƭƴƝ ǇŜǇǘƛŘŀǎƻǳΦ tǊƻǘŜƛƴȅ ǳǊőŜƴŞ ƪ ǎŜƪǊŜŎƛ Ƨǎƻǳ ƴŜƧŘǌƝǾŜ 

dopraveny do ŜƴŘƻǇƭŀǎƳŀǘƛŎƪŞƘƻ ǊŜǘƛƪǳƭŀ ό9wύ ǇƻƳƻŎƝ ǎƛƎƴłƭƴƝ ǊƻȊǇƻȊƴłǾŀŎƝ ǇŀǊǘƛƪǳƭŜ ό{wtύΣ ŎƻȌ ƧŜ ƪƻƳǇƭŜȄ ƳŀƭȇŎƘ 

ŎȅǘƻǇŀǎƳŀǘƛŎƪȇŎƘ wb! ŀ ǇǊƻǘŜƛƴǻΦ ¢Ŝƴǘƻ ƪƻƳǇƭŜȄ ǎŜ ǾłȌŜ ƴŀ ǊƻǎǘƻǳŎƝ ǇƻƭȅǇŜǇǘƛŘ ŀ ǊƛōƻǎƻƳ ŀ ǇǊƻǎǘǌŜŘƴƛŎǘǾƝƳ SRP 

receptoru ƴŀ ǇƻǾǊŎƘǳ ŘǊǎƴŞƘƻ 9w ǎŜ ŘƻǎǘłǾł Řƻ ƭǳƳŜƴ 9w ŀ ǇƻǘŞ ǾŜƴ Ȋ ōǳƶƪȅΦ 

 

tƻŘƻōƴŠ Ƨǎƻǳ ŘŀƭǑƝ ǇǊƻǘŜƛƴȅ ƴŀǎƳŠǊƻǾłƴȅ Řƻ ǊǻȊƴȇŎƘ ŎƝƭƻǾȇŎƘ ƳƝǎǘ ǇǊƻǎǘǌŜŘƴƛŎǘǾƝƳ ƧƛƴȇŎƘ ǎƛƎƴłƭƴƝŎƘ ǎŜƪǾŜƴŎƝ όƴŀǇǌΦ 

ƧŀŘŜǊƴŞ ƭƻƪŀƭƛȊŀőƴƝ ǎƛƎƴłƭȅ ς ǘǊŀƴǎǇƻǊǘ Řƻ ƧłŘǊŀΣ ƭȅǎƻǎƻƳłƭƴƝ proteiny ς ǘǊŀƴǎǇƻǊǘ Řƻ DƻƭƎƛƘƻ ŀǇŀǊłǘǳ ŀ Řƻ ƭȅǎƻǎƻƳǳ ŀǇƻŘΦύΦ 

 

46. D9b9¢L/Yº Yj5 

 
wƻȊƭǳǑǘŠƴƝ ƎŜƴŜǘƛŎƪŞƘƻ ƪƽŘǳ ǎŜ ŘŀǘǳƧŜ Řƻ ǊΦ 1961, kdy bylo pokusy s ǘǊŀƴǎƭŀŎƝ in vitro ȊƧƛǑǘŠƴƻΣ ȌŜ ǾȌŘȅ ǘǊƻƧƛŎŜ ƴǳƪƭŜƻǘƛŘǻ 

όǘǊƛǇƭŜǘύ ƪƽŘǳƧŜ ǳǊőƛǘƻǳ ŀƳƛƴƻƪȅǎŜƭƛƴǳΦ ¢ȅǘƻ ǘǊƛǇƭŜǘȅ ǎŜ ƴŀȊȇǾŀƧƝ kodony. 2ǘȅǌƛ ōŀǎŜ Ǿ DNA a RNA se mohou kombinovat jako 

4
3
 Ґ сп ƪƻŘƻƴǻΣ ƪǘŜǊŞ ǎǇŜŎƛŦƛƪǳƧƝ нл ŀƳƛƴƻƪȅǎŜƭƛƴΣ Ȋ ƴƛŎƘȌ ǎŜ ǎƪƭłŘŀƧƝ ǇǊƻǘŜƛƴȅΦ tǊƻǘƻȌŜ ǇƻőŜǘ ƪƻŘƻƴǻ ƧŜ ǾŠǘǑƝ ƴŜȌ ǇƻőŜǘ 

ŀƳƛƴƻƪȅǎŜƭƛƴΣ Ƨǎƻǳ ǾǑŜŎƘƴȅ ŀƳƛƴƻƪȅǎŜƭƛƴȅ ǎ ǾȇƧƛƳƪƻǳ ƳŜǘƛƻƴƛƴǳ ŀ ǘǊȅǇǘƻŦŀƴǳ ƪƽŘƻǾłƴȅ ǾƝŎŜ ƴŜȌ ƧŜŘƴƝƳ tripletem. 

 

DŜƴŜǘƛŎƪȇ ƪƽŘ ǎŜ ǘŜŘȅ ǾȅȊƴŀőǳƧŜ ƴŀŘōȅǘŜőƴƻǎǘƝ ŀ ǘŀǘƻ Ǿƭŀǎǘƴƻǎǘ ǎŜ ƻȊƴŀőǳƧŜ Ƨŀƪƻ degenerace ƎŜƴŜǘƛŎƪŞƘƻ ƪƽŘǳΦ YƻŘƻƴȅΣ 

ktŜǊŞ ǎǇŜŎƛŦƛƪǳƧƝ ǎǘŜƧƴƻǳ ŀƳƛƴƻƪȅǎŜƭƛƴǳ ǎŜ ƴŀȊȇǾŀƧƝ ǎȅƴƻƴȅƳƴƝΦ ±ŀǊƛŀŎŜ ƳŜȊƛ ǎȅƴƻƴȅƳƴƝƳƛ ƪƻŘƻƴȅ ǎŜ ǘȇƪŀƧƝ ȊŜƧƳŞƴŀ 3. 

pozice v ǘǊƛǇƭŜǘǳΦ 5ŜƎŜƴŜǊŀŎŜ ƎŜƴŜǘƛŎƪŞƘƻ ƪƽŘǳ ƳƛƴƛƳŀƭƛȊǳƧŜ ŜŦŜƪǘ ƳǳǘŀŎƝΦ wƻȊƘƻŘǳƧƝŎƝ ǵƭƻƘǳ ƳŀƧƝ ƻōǾȅƪƭŜ ǇǊǾƴƝ ŘǾŠ ōŀǎŜ 

kodonu. Z  сп ƪƻŘƻƴǻ ƪƽŘǳƧŜ ŀƳƛƴƻƪȅǎŜƭƛƴȅ см ƪƻŘƻƴǻΣ ȊōȇǾŀƧƝŎƝ о ƪƻŘƻƴȅ - UAG, UGA, UAAΣ ƴŜƪƽŘǳƧƝ ȌłŘƴŞ 

ŀƳƛƴƻƪȅǎŜƭƛƴȅΣ ŀ ǇǊƻǘƻ ŦǳƴƎǳƧƝ Ƨŀƪƻ ǎƛƎƴłƭȅ ǳƪƻƴőǳƧƝŎƝ ǘǊŀƴǎƭŀŎƛΦ bŀȊȇǾŀƧƝ ǎŜ ǘŜǊƳƛƴŀőƴƝ ƪƻŘƻƴȅ nebo stop kodony. 

 

tǊƻǘŜƻǎȅƴǘŞȊŀ ƧŜ ȊŀƘłƧŜƴŀ Ǿ ƳƝǎǘŠ ƛƴƛŎƛŀőƴƝƘƻ ƪƻŘƻƴǳ AUG, kǘŜǊȇ ƪƽŘǳƧŜ ŀƳƛƴƻƪȅǎŜƭƛƴǳ methionin. 

LƴƛŎƛŀőƴƝ ƪƻŘƻƴ ƧŜ ƭƻƪŀƭƛȊƻǾłƴ Ǿ ƴŠƪǘŜǊŞƳ Ȋ ǇǊǾƴƝŎƘ ŜȄƻƴǻ ŀ ǳǊőǳƧŜ őǘŜŎƝ ǊłƳŜŎ ǎŜƪǾŜƴŎŜ wb!Φ YŀȌŘł ǎŜƪǾŜƴŎŜ wb! ƳǻȌŜ 

ōȇǘ őǘŜƴŀ ǘǌŜƳƛ ǎƻǳōƻǊȅ ƪƻŘƻƴǻΣ ǇƻŘƭŜ ǘƻƘƻΣ ƪǘŜǊł ōŀǎŜ ƧŜ ǾȅōǊłƴŀ Ƨŀƪƻ ȊŀőłǘŜƪ ƪƻŘƻƴǳΦ {ƻǳōƻǊ ƪƻŘƻƴǻΣ ƪǘŜǊȇ ƧŜ ƻƳŜȊŜƴ 

ƛƴƛŎƛŀőƴƝƳ ƪƻŘƻƴŜƳ ƴŀ Ȋŀőłǘƪǳ ŀ ǘŜǊƳƛƴŀőƴƝƳ ƪƻŘƻƴŜƳ ƴŀ ƪƻƴŎƛ ǎŜ ƴŀȊȇǾł ƻǘŜǾǌŜƴȇ őǘŜŎƝ ǊłƳŜŎ (ORF ς Open Reading 

Frame). 

 

DŜƴŜǘƛŎƪȇ ƪƽŘ ƧŜ ǇƻǾŀȌƻǾłƴ Ȋŀ ǳƴƛǾŜǊǎłƭƴƝΣ ǘȊƴΦ ȌŜ Ƙƻ ǎǘŜƧƴȇƳ ȊǇǻǎƻōŜƳ ǾȅǳȌƝǾŀƧƝ ǾǑŜŎƘƴȅ ƻǊƎŀƴƛǎƳȅΦ ½ tohoto pravidla 

vǑŀƪ ŜȄƛǎǘǳƧƝ ǾȇƧƛƳƪȅΣ ƪǘŜǊŞ ǎŜ ǘȇƪŀƧƝ ȊŜƧƳŞƴŀ ƳƛǘƻŎƘƻƴŘǊƛƝ ŀ ƴŠƪǘŜǊȇŎƘ ƧŜŘƴƻōǳƴŠőƴȇŎƘ ƻǊƎŀƴƛǎƳǻΦ bŀǇǌΦ Ǿ ƳƛǘƻŎƘƻƴŘǊƛƝŎƘ 

triplet UGAΣ ƪǘŜǊȇ ƧŜ ƻōǾȅƪƭŜ ǘŜǊƳƛƴŀőƴƝƳ ƪƻŘƻƴŜƳΣ ƪƽŘǳƧŜ tryptofan, AGA a AGGΣ ƪǘŜǊŞ ƻōǾȅƪƭŜ ƪƽŘǳƧƝ ŀǊƎƛƴƛƴΣ Ƨǎƻǳ 

ǘŜǊƳƛƴŀőƴƝ ƪƻŘƻƴȅ apod. 

 

 

 



bŜ ǾǑŜŎƘƴŀ ƪƽŘƻǾł ǎƭƻǾŀ ǇǊƻ ƧŜŘƴǳ ŀƳƛƴƻƪȅǎŜƭƛƴǳ Ƨǎƻǳ ǾȅǳȌƝǾłƴŀ Ǿ ƻǊƎŀƴƛǎƳǳ ǎŜ ǎǘŜƧƴƻǳ ŦǊŜƪǾŜƴŎƝΣ ƴŀƻǇŀƪΣ ƴŠƪǘŜǊł ȊŜ 

ǎȅƴƻƴȅƳ Ƨǎƻǳ Ǿ ƎŜƴŜǘƛŎƪŞ ƛƴŦƻǊƳŀŎƛ ǎƪƻǊƻ ƴŜǾȅǳȌƝǾłƴŀ όŀƴŜōƻ ƧŜƴ ǇǊƻ ǎǇŜŎƛłƭƴƝ ǇǊƻǘŜƛƴȅύΣ ƴŀ ǊƻȊŘƝƭ ƻŘ ǘȊǾΦ ōŠȌƴȇŎƘ ƪƻŘƻƴǻΦ 

tǌƛǘƻƳ őŜǘƴƻǎǘ ǾȅǳȌƝǾłƴƝ ƧŜŘƴƻǘƭƛǾȇŎƘ ƪƻŘƻƴǻ ƧŜ ǎǇŜŎƛŦƛŎƪł ǳȌ ǇǊƻ ƪŀȌŘȇ ƧŜŘƴƻōǳƴŠőƴȇ ƻǊƎŀƴƛǎƳǳǎΣ Ƨƛƴȇ ǘȅǇƛŎƪȇ ǾȇōŠǊ ǇƭŀǘƝ 

ǇǊƻ ƻōǊŀǘƭƻǾŎŜ ŀ Ƨƛƴȇ ȊŀǎŜ ƴŀǇǌΦ ǇǊƻ ǾȅǑǑƝ ǊƻǎǘƭƛƴȅΦ aƭǳǾƝƳŜ ƻ ǘȊǾΦ ƪƻŘƻƴƻǾŞƳ ŘƛŀƭŜƪǘǳΦ 

 

DŜƴŜǘƛŎƪȇ ƪƽŘ 
рΩ
UUU

оΨ
 = Phe 

UUC = Phe 
UUA = Leu 
UUG = Leu 

рΩ
UCU

оΨ
 = Ser 

UCC = Ser 
UCA = Ser 
UCG = Ser 

рΩ
UAU

оΨ 
= Tyr 

UAC = Tyr 
UAA = stop 
UAG = stop 

рΩ
UGU

оΨ 
= Cys 

UGC = Cys 
UGA = stop 
UGG = Trp 

рΩ
CUU

оΨ 
= Leu 

CUC = Leu 
CUA = Leu 
CUG = Leu 

рΩ
CCU

оΨ 
 = Pro 

CCC = Pro 
CCA = Pro 
CCG = Pro 

рΩ
CAU

оΨ 
= His 

CAC = His 
CAA = Gln 
CAG = Gln 

рΩ
CGU

оΨ 
= Arg 

CGC = Arg 
CGA = Arg 
CGG = Arg 

рΩ
AUU

оΨ
 = Ile 

AUC = Ile 
AUA = Ile 

AUG = Met (start) 

рΩ
ACU

оΨ 
= Thr 

ACC = Thr 
ACA = Thr 
ACG = Thr 

рΩ
AAU

оΨ 
= Asn 

AAC = Asn 
AAA = Lys 
AAG = Lys 

рΩ!D¦о
Ψ 
= Ser 

AGC = Ser 
AGA = Arg 
AGG = Arg 

рΩ
GUU

оΨ
 = Val 

GUC = Val 
GUA = Val 
GUG = Val 

рΩ
GCU

оΨ 
= Ala 

GCC = Ala 
GCA = Ala 
GCG = Ala 

рΩ
GAU

оΨ 
= Asp 

GAC = Asp 
GAA = Glu 
GAG = Glu 

рΩ
GGU

оΨ 
= Gly 

GGC = Gly 
GGA = Gly 
GGG = Gly 

 

47. STRUKTURA A FUNKCE GENU 

 
5ŜŦƛƴƛŎŜ ƎŜƴǳ ǇǊƻŘŠƭŀƭŀ ǳǊőƛǘȇ ǾȇǾƻƧ ŀ ƴŜƴƝ ƧŜŘƴƻŘǳŎƘŞ Ƨƛ ŦƻǊƳǳƭƻǾŀǘΦ DŜƴȅ ƭȊŜ ŘŜŦƛƴƻǾŀǘ Ƨŀƪƻ ƧŜŘƴƻǘƪȅ ƎŜƴŜǘƛŎƪŞ ƛƴŦƻǊƳŀŎŜΣ 

Ƨŀƪƻ ǵǎŜƪȅ 5b! όwb! ǳ wb! ǾƛǊǻύΣ ǾŜ ƪǘŜǊȇŎƘ őłǎǘ ƴŜōƻ ŎŜƭł ǎŜƪǾŜƴŎŜ ƪƽŘǳƧŜ v ƪƻƴŜőƴŞ ŦłȊƛ ŜȄǇǊŜǎŜ ǎǇŜŎƛŦƛŎƪȇ ǇǊƻǘŜƛƴΦ 

9ȄƛǎǘǳƧƝ ǾǑŀƪ ƎŜƴȅΣ ƪŘŜ ƪƻƴŜőƴȇƳ ǇǊƻŘǳƪǘŜƳ ƴŜƴƝ ōƝƭƪƻǾƛƴŀΣ ŀƭŜ ƴŜƪƽŘǳƧƝŎƝ wb! όƴŀǇǌΦ Ǌwb!Σ ǘwb! ŀ ŘŀƭǑƝύΦ 

 

DŜƴȅ ǎŜ ƴŀŎƘłȊŜƧƝ ƴŀ ŎƘǊƻƳƻǎƻƳŜŎƘΣ ŎƻȌ ōȅƭƻ ǇǊƻƪłȊłƴƻ Ǌƻƪǳ мфппΣ ƻōƭŀǎǘ ŎƘǊƻƳƻǎƻƳǳΣ ƪŘŜ ǎŜ ƴŀŎƘłȊƝ Řŀƴȇ ƎŜƴ ǎŜ 

ƻȊƴŀőǳƧŜ Ƨŀƪƻ lokus. ¦ ǾȅǑǑƝŎƘ ƻǊƎŀƴƛǎƳǻ ǾőŜǘƴŠ őƭƻǾŠƪŀ ƧŜ ƪƽŘǳƧƝŎƝ ƛƴŦƻǊƳŀŎŜ ƎŜƴǳ ǳǎǇƻǌłŘłƴŀ Řƻ ǎŞǊƛŜ ǵǎŜƪǻ 5b!Σ ƪǘŜǊŞ 

ǎŜ ƴŀȊȇǾŀƧƝ exony. 9Ȅƻƴȅ Ƨǎƻǳ ǎŜǇŀǊƻǾłƴȅ ǵǎŜƪȅ ƴŜƪƽŘǳƧƝŎƝŎƘ ǎŜƪǾŜƴŎƝ ȊǾŀƴȇŎƘ introny. tƻőŜǘ ŀ ŘŞƭƪŀ ŜȄƻƴǻ ƛ ƛƴǘǊƻƴǻ ǾŜƭƳƛ 

ƪƻƭƝǎłΣ ŀǾǑŀƪ ŘŞƭƪŀ ƛƴǘǊƻƴǻ ƧŜ ƻōǾȅƪƭŜ ƳƴƻƘŜƳ ǾŠǘǑƝ ƴŜȌ ŘŞƭƪŀ ŜȄƻƴǻΦ 

 

{ƻǳőłǎǘƝ ƎŜƴǳ Ƨǎƻǳ ƛ ǊŜƎǳƭŀőƴƝ ƻōƭŀǎǘƛΣ ƪǘŜǊŞ ǌƝŘƝ ȊŀƘłƧŜƴƝ ƴŜōƻ ȊŀǎǘŀǾŜƴƝ ǳǊőƛǘŞƘƻ ǇǊƻŎŜǎǳΣ ƴŀǇǌΦ ŜȄǇǊŜǎŜ ƎŜƴŜǘƛŎƪŞ 

informaceΦ ½ŘŜ Ƴł ȊłǎŀŘƴƝ ǾȇȊƴŀƳ tzv. promotorΣ ǵǎŜƪ 5b!Σ ƪǘŜǊȇ ƧŜ ǳƭƻȌŜƴ ǎƳŠǊŜƳ ƪ рΨ ƪƻƴŎƛ Ǿƭłƪƴŀ 5b! ƻŘ ƳƝǎǘŀ 

Ǉƻőłǘƪǳ ǘǊŀƴǎƪǊƛǇŎŜ όǳȌƝǾł ǎŜ ǘŜǊƳƝƴ ǇǊƻǘƛ ǇǊƻǳŘǳ Ȋ ŀƴƎƭΦ ǳǇǎǘǊŜŀƳΣ ǇƻŘƻōƴŠ ŜȄƛǎǘǳƧƝ ǎŜƪǾŜƴŎŜ ǳƭƻȌŜƴŞ Ǉƻ ǇǊƻǳŘǳΣ Ȋ angl. 

ŘƻǿƴǎǘǊŜŀƳΣ ǎƳŠǊŜƳ ƪ оΨύΦ tǊƻƳƻǘƻǊ ƻōǎŀƘǳƧŜ ǎǇŜŎƛŦƛŎƪŞΣ tzv. ǎƛƎƴłƭƴƝ ǎŜƪǾŜƴŎŜΣ ƪǘŜǊŞ Ƨǎƻǳ ǊƻȊǇƻȊƴłǾłƴȅ ǘǊŀƴǎƪǊƛǇőƴƝƳƛ 

ŦŀƪǘƻǊȅ όǇǊƻǘŜƛƴȅύ ŀ ƧŜƧƛŎƘ ǇǊƻǎǘǌŜŘƴƛŎǘǾƝƳ wb!-polymerasou. V ȊłǾƛǎƭƻǎǘƛ ƴŀ ƧŜƧƛŎƘ ǾŀȊōŠ ƧŜ ƴłǎƭŜŘƴŠ ȊŀƘłƧŜƴŀ όƴŜōƻ 

zastavena) transkripce genu. ¢ȅǘƻ ǎƛƎƴłƭƴƝ ǎŜƪǾŜƴŎŜ Ƨǎƻǳ ǾȅǎƻŎŜ ƪƻƴȊŜǊǾƻǾŀƴŞΣ ŎƻȌ ȊƴŀƳŜƴłΣ ȌŜ Ƨǎƻǳ ǎǘŜƧƴŞ ƴŜōƻ ǾŜƭƳƛ 

ǇƻŘƻōƴŞ ǳ ǊǻȊƴȇŎƘ ȌƛǾƻőƛǑƴȇŎƘ ŘǊǳƘǻΦ {ƻǳǾƛǎƝ ǘƻ ǎ ƧŜƧƛŎƘ ǾȇȊƴŀƳƴȇƳƛ ŦǳƴƪŎŜƳƛΣ ƴŜōƻǙ ƳǳǘŀŎŜ ǎƛƎƴłƭƴƝŎƘ ǎŜƪǾŜƴŎƝ ƳŀƧƝ ǇǊƻ 

ōǳƶƪǳ ǾłȌƴŞ ŘǻǎƭŜŘƪȅ ŀ ǇǊƻǘƻ Ƨǎƻǳ Ȋ ŜǾƻƭǳőƴƝƘƻ ƘƭŜŘƛǎƪŀ ǌŀȊŜƴȅ ƳŜȊƛ ȊŀƪłȊŀƴŞ ƳǳǘŀŎŜ όƳǳǘŀőƴŠ ŜǾƻƭǳőƴƝ ƳŜŎƘŀƴƛǎƳȅύΦ 

 

LƴŦƻǊƳŀŎŜ Ǿ 5b! ƧŜ ǳǊőƻǾłƴŀ ǇƻǌŀŘƝƳ ƧŜŘƴƻǘƭƛǾȇŎƘ ƴǳƪƭŜƻǘƛŘǻΦ .ƛƻƭƻƎƛŎƪł ƛƴŦƻǊƳŀŎŜ ƧŜ ȊŀǇǎłƴŀ ǇƻƳƻŎƝ ōŀȊƝ ς adeninu (A), 

cytosinu (C), guaninu (G) a thyminu ό¢ύΦ  DŜƴȅ ƻōǎŀƘǳƧƝ ƛƴǎǘǊǳƪŎŜ ǇǊƻ ǘǾƻǊōǳ ǇǊƻǘŜƛƴǻΦ [ƛƴŜłǊƴƝ ǎŜƪǾŜƴŎŜ ƴǳƪƭŜƻǘƛŘǻ ƳǳǎƝ 

ǘŜŘȅ ǎƻǳǾƛǎŜǘ ǎ ƪƽŘƻǾłƴƝƳ ŘŀƴŞ ŀƳƛƴƻƪȅǎŜƭƛƴȅΦ ±Ŝƭƛƪƻǎǘ ƎŜƴǻ ƧŜ ǊǻȊƴłΣ ƪƻƭƝǎł Ǿ ǊƻȊǎŀƘǳ ƻŘ ƳŞƴŠ ƴŜȌ млл ǇłǊǻ ōŀǎƝ ŀȌ Ǉƻ 

ƴŠƪƻƭƛƪ Ƴƛƭƛƻƴǻ ōǇΦ 

 

±ŠǘǑƛƴŀ ƎŜƴǻ ƧŜ ƴŀ ŎƘǊƻƳƻǎƻƳŜŎƘ ǊƻȊƭƻȌŜƴŀ ƴŜǊƻǾƴƻƳŠǊƴŠΣ ƴŠƪǘŜǊŞ ǾǑŀƪ ŜȄƛǎǘǳƧƝ ǾŜ ǎƪǳǇƛƴłŎƘ όŎƭǳǎǘŜǊύΦ ¢ȅǘƻ ƎŜny jsou si 

ǾƝŎŜ őƛ ƳŞƴŠ ǇƻŘƻōƴŞ ŀ ǾȅǘǾłǌŜƧƝ ǘȊǾΦ ƎŜƴƻǾŞ ǊƻŘƛƴȅΦ DŜƴƻǾŞ ǊƻŘƛƴȅ ǾȊƴƛƪƭȅ Ǿ ǇǊǻōŠƘǳ ŜǾƻƭǳŎŜ ƳŜŎƘŀƴƛǎƳŜƳ ƻǇŀƪƻǾŀƴȇŎƘ 

ŘǳǇƭƛƪŀŎƝ ǇǻǾƻŘƴƝƘƻ ƎŜƴǳ ŀ ƴłǎƭŜŘƴȇƳ ǊƻȊǊǻȊƴŠƴƝƳ ƳǳǘŀŎƝΦ YƻƳǇƭŜǘƴƝ ǎƻǳōƻǊ ŎŜƭŞ ƎŜƴŜǘƛŎƪŞ ƛƴŦƻǊƳŀŎŜ ƻǊƎŀƴƛǎƳǳ ǎŜ 

ƴŀȊȇǾł genom. 



FUbY/9 D9b® 

¶ 9ȄǇǊŜǎŜ ƎŜƴǻ ƧŜ ȊŀǇƻőŀǘŀ ǇǊƻŎŜǎŜƳ transkripceΣ ƪŘȅ ƧŜ 5b! ǇǌŜǇƛǎƻǾłƴŀ Řƻ wb! όƳƝǎǘƻ ǘƘȅƳƛƴǳ ƻōǎŀƘǳƧŜ ǳǊŀŎƛƭύΦ 

wb! ƧŜ ƧŜŘƴƻǾƭłƪƴƻǾł ŀ ƳŞƴŠ ǎǘŀōƛƭƴƝ ƴŜȌ 5b!Φ WŜŘƴƻǘƭƛǾŞ ƪƻŘƽƴȅ όǘǊƻƧƛŎŜ ƴǳƪƭŜƻǘƛŘǻύ Ǿ ǎƻōŠ ƴŜǎƻǳ ƛƴŦƻǊƳŀŎƛ ƻ 

ŀƳƛƴƻƪȅǎŜƭƛƴƻǾŞƳ ǳǎǇƻǌłŘłƴƝ ǾȊƴƛƪŀƧƝŎƝŎƘ ōƝƭƪƻǾƛƴ. 

¶ Transkripce a translace je ovlƛǾƶƻǾłƴŀ ǊŜƎǳƭŀőƴƝƳƛ ƻōƭŀǎǘƳƛ ƎŜƴƻƳǳΦ h ƻōƭŀǎǘƛΣ ƪŘŜ ŘƻƧŘŜ ƪ ǇǌŜǇƛǎǳ ƎŜƴǳ 

rozhoduje promotorΦ ¦ ƧŜŘƴƻƘƻ ƎŜƴǳ ǎŜ ƳǻȌŜƳŜ ǎŜǘƪŀǘ ǎ ǾŠǘǑƝƳ ƳƴƻȌǎǘǾƝƳ ǇǊƻƳƻǘƻǊǻΦ DŜƴȅ ƻōǎŀƘǳƧƝ Ƨŀƪ 

ƪƽŘǳƧƝŎƝΣ ǘŀƪ ƴŜƪƽŘǳƧƝŎƝ ƻōƭŀǎǘƛ ς exony a introny. 

 

48. 5b! {9Y±9b/9 Yj5¦WN/N όtwh¢9Lbh¢±hwb;ύ ! b9Yj5¦WN/N 

 
tǌŜǇƛǎ 5b! Řƻ wb! ƧŜ ǎǘŜƧƴȇ ǇǊƻ ǾǑŜŎƘƴȅ ƻǊƎŀƴƛǎƳȅΣ ŀőƪƻƭƛǾ ƴłǎƭŜŘƴŞ ǵǇǊŀǾȅ ǎŜ ƧƛȌ ƭƛǑƝΦ ¦ ōŀƪǘŜǊƛƝ ǎŜ 5b! ƴŀŎƘłȊƝ ǇǌƝƳƻ 

v ŎȅǘƻǇƭŀȊƳŠΣ ƪŘŜ ǎŜ ƴŀŎƘłȊƝ ƛ ǊƛōƻǎƻƳȅΣ ŀ ǘŀƪ ŘƻŎƘłȊƝ ǊƻǾƴƻǳ ƛ ƪ ƧŜƧƝƳǳ ǇǌŜƪƭŀŘǳ Řƻ Ƴwb!Φ ¦ ŜǳƪŀǊȅƻǘ ƧŜ ǾǑŀƪ 5b! ǳƭƻȌŜƴŀ 

v ƧłŘǌŜΣ ƻŘƪǳŘ ƴłǎƭŜŘƴŠ ǇǊƻǎǘǳǇǳƧŜ όǇƻ ǇǌŜƭƻȌŜƴƝ Řƻ wb!ύ ƧŀŘŜǊƴȇƳƛ ǇƽǊȅ Řƻ ŎȅǘƻǇƭŀȊƳȅΦ tǌŜŘ ǇǌŜƪƭŀŘŜƳ ǘŞǘƻ wb! Řƻ 

ŀƳƛƴƻƪȅǎŜƭƛƴƻǾŞ ǎŜƪǾŜƴŎŜ ŘƻŎƘłȊƝ ƪ ǇƻǎǘǘǊŀƴǎƪǊƛǇőƴƝƳ ǵǇǊŀǾłƳ ς ǇǌƛŘłƴƝ őŜǇƛőƪȅ ŀ ǇƻƭȅŀŘŜƴȅƭŀŎƛΦ 

 

V ǎŜŘƳŘŜǎłǘȇŎƘ ƭŜǘŜŎƘ ƳƛƴǳƭŞƘƻ ǎǘƻƭŜǘƝ ǾǑŀƪ ŘƻǑƭƻ ƪŜ ȊƧƛǑǘŠƴƝΣ ȌŜ ƧŀŘŜǊƴł ŀ ŎȅǘƻǇƭŀȊƳŀǘƛŎƪł wb! ǎŜ ƭƛǑƝ ǾŜ ǎǾŞ ǾŜƭƛƪƻǎǘƛΣ 

ŀǑƪƻƭƛǾ ƻōŠ ƻōǎŀƘǳƧƝ ȊƳƝƴŠƴƻǳ őŜǇƛőƪǳ ŀ ǇƻƭȅŀŘŜƴȅƭƻǾŀƴŞ ƻōƭŀǎǘƛΦ ±Ŝ ǎƪǳǘŜőƴƻǎǘƛ ǎŜ Ȋ ƧŀŘŜǊƴŞ wb! Řƻ ŎȅǘƻǇƭŀȊƳȅ Řƻǎǘŀƭƻ 

ǇƻǳƘȇŎƘ р҈Σ ȊǇƻőłǘƪǳ ƴŜōȅƭ ŘǻǾƻŘ ƧŀǎƴȇΦ ±ǑŜ ǾȅǎǾŠǘƭƛƭ ƻōƧŜǾ ǇƻƴŠƪǳŘ ȊǾƭłǑǘƴƝ ǎǘǊǳƪǘǳǊȅ ƎŜƴǻ ς ty v ǎƻōŠ ƴŜǎƻǳ őłǎǘƛΣ ƪǘŜǊŞ 

ǎŜ Řƻ ōƝƭƪƻǾƛƴƴŞ ǎŜƪǾŜƴŎŜ ƴŜǇǌŜƪƭłŘŀƧƝ ς ǘȊƴΦ ƴŜǇǊƻǘŜƛƴƻǘǾƻǊƴŞ ǎŜƪǾŜƴŎŜ ς introny. Objeveny byly v roce 1977. 

 

INTRONY ς ƴŜƪƽŘǳƧƝŎƝ ǎŜƪǾŜƴŎŜ 

Wǎƻǳ ǎƻǳőłǎǘƝ 5b! ƛ ƧŀŘŜǊƴŞ wb!Σ Řƻ ŎȅǘƻǇƭŀȊƳȅ ŀ ƴŀ ǊƛōƻǎƻƳȅ ǎŜ ǾǑŀƪ ƧƛȌ ƴŜŘƻǎǘłǾŀƧƝΦ WŜƧƛŎƘ ƛƴŦƻǊƳŀŎŜ ƴŜƴƝ ǘƻǘƛȌ 

ǇǌŜƪƭłŘłƴŀ Řƻ ōƝƭƪƻǾƛƴΦ ¢ǾƻǌƝ ŘǊǘƛǾƻǳ őłǎǘ ƭƛŘǎƪŞƘƻ ƎŜƴƻƳǳ όфр ҈ύΦ WŜƧƛŎƘ ǾŜƭƛƪƻǎǘ ōȇǾł ǊǻȊƴłΣ őŀǎǘƻ ƳŜȊƛ ул ς 10 000 

ƴǳƪƭŜƻǘƛŘȅΦ tǌƛ ǾȊƴƛƪǳ Ƴwb! ŘƻŎƘłȊƝ ƪ ǘǊŀƴǎƪǊƛǇŎƛ ƛƴǘǊƻƴǻ ƛ ŜȄƻƴǻΦ tǌŜŘǘƝƳΣ ƴŜȌ ƻǇǳǎǘƝ ƧłŘǊƻΣ Ƨǎƻǳ ǾǑŀƪ ǾǑŜŎƘƴȅ ƛƴǘǊƻƴȅ 

ǾȅǎǘǌƛȌŜƴȅ ŀ ŜȄƻƴȅ ǇƻǎǇƻƧƻǾłƴȅ ς ŎȅǘƻǇƭŀȊƳŀǘƛŎƪł Ƴwb! ƧŜ ǘŜŘȅ ǾȇǊŀȊƴŠ ƪǊŀǘǑƝΦ ¢ŀǘƻ ǵǇǊŀǾŀ ǎŜ ƴŀȊȇǾł wb! ǎǇƭƛŎƛƴƎ ς RNA 

ǎŜǎǘǌƛƘΦ  

 

tƻŘƭŜ őŜƘƻ ŘƻŎƘłȊƝ ƪ ǊƻȊǇƻȊƴłƴƝ ƛƴǘǊƻƴǻ ƪ ǾȅǎǘǌƛƘƴǳǘƝΚ h ǾǑŜƳ ǊƻȊƘƻŘǳƧƝ ƴǳƪƭŜƻǘƛŘȅ ƴŀ ƻōƻǳ ƪƻƴŎƝŎƘ ƛƴǘǊƻƴǻΦ h ƻŘǎǘǊŀƴŠƴƝ 

ǎŜ ǎǘŀǊŀƧƝ ǎǇŜŎƛłƭƴƝ ŜƴȊȅƳȅ ς snRNP (small nuclear ribonucleoprotein particles) ς ƳŀƭŞ ƧŀŘŜǊƴŞ ǊƛōƻƴǳƪƭŜƻǇǊƻǘŜƛƴƻǾŞ 

őłǎǘƛŎŜΦ YǊƻƳŠ ǾȅǎǘǌƛȌŜƴƝ ƛƴǘǊƻƴǻ ȊŀƧƛǑǙǳƧƝ ƛ ǎǇƻƧŜƴƝ ŜȄƻƴǻΦ 9ƴȊȅƳȅ ǳƳƻȌƴƝ ǇǌƛōƭƝȌŜƴƝ ƻōƻǳ ƪƻƴŎǻ ƛƴǘǊƻƴǳ ŀ ǾȊƴƛƪ ƭŀǎƻǾƛǘŞ 

ǎǘǊǳƪǘǳǊȅΣ ƪǘŜǊł ƧŜ ƴŀƪƻƴŜŎ ƻŘǎǘǊŀƴŠƴŀΦ 

 

±ȇȊƴŀƳ ƛƴǘǊƻƴǻ 

K őŜƳǳ Ƨǎƻǳ ǘŜŘȅ ȊŘłƴƭƛǾŠ ȊōȅǘŜőƴŞ őłǎǘƛ 5b! ǇƻǘǌŜōƴŞΚ {ǾƻƧƛ Ǌƻƭƛ ƘǊłƭƛ ȊŜƧƳŞƴŀ Ǿ Ǉƻőłǘƪǳ ŜǾƻƭǳŎŜ ƎŜƴǻΣ őŀǎǘƻ ǳǊȅŎƘƭƻǾŀƭȅ 

ǾȊƴƛƪ ƴƻǾȇŎƘ ōƝƭƪƻǾƛƴ ǇƻƳƻŎƝ ǊŜƪƻƳōƛƴŀŎŜ ŜȄƻƴǻΦ 5ǊǳƘƻǳ ǾȇƘƻŘƻǳ ƧŜ Ǉŀƪ ƳƻȌƴƻǎǘ ǘȊǾΦ ŀƭǘŜǊƴŀǘƛǾƴƝƘƻ ǎŜǎǘǌƛƘǳΣ ƪŘȅ ƳǻȌŜ 

ǾȊƴƛƪŀǘ ƴŀ ȊłƪƭŀŘŠ ǾȇǾƻƧƻǾŞƘƻ ǎǘłŘƛŀ ōǳƶƪȅ ƘƴŜŘ ƴŠƪƻƭƛƪ ǊǻȊƴȇŎƘ ǘȅǇǻ Ƴwb!Φ ½ ƧŜŘƴƻƘƻ ƎŜƴǳ ǘŀƪ ƳǻȌŜ ǾȊƴƛƪŀǘ ƴŠƪƻƭƛƪ 

ǊǻȊƴȇŎƘ ōƝƭƪƻǾƛƴΦ ±ǑŜ ȊłǾƛǎƝ ƴŀ ǎǇƻƧŜƴƝ ƪƽŘǳƧƝŎƝŎƘ ǎŜƪǾŜƴŎƝ ς ŜȄƻƴǻ. WŜ ǇǊŀǾŘŠǇƻŘƻōƴŞΣ ȌŜ ŜȄƛǎǘƻǾŀƭ ǎǇƻƭŜőƴȇ ǇǌŜŘŎƘǻŘŎŜ 

ǇǊƻƪŀǊȅƻǘ ŀ ŜǳƪŀǊȅƻǘΣ ƪǘŜǊȇ ƛƴǘǊƻƴȅ ƻōǎŀƘƻǾŀƭΦ ± ǊłƳŎƛ ŜǾƻƭǳŎŜ ǎŜ ǾǑŀƪ ƧŜŘƴƻǘƭƛǾŞ ǎƪǳǇƛƴȅ ƻŘŘŠƭƛƭƛΦ tǊƻƪŀǊȅƻǘŀ ǎŜ ǾȅȊƴŀőǳƧƝ 

ǾŜƭƪȇƳ ǇƻőǘŜƳ ŘŠƭŜƴƝΦ YǊŀǘǌƝ ƎŜƴƻƳ όǘǾƻǌŜƴȇ ǇƻǳȊŜ ŜȄƻƴȅύ ƧŜ ǇǊƻ ƴŠ ǘŜŘȅ ǾȇƘƻŘƻǳΦ 5ƻŎƘłȊƝ ǘŀƪ ƪ ǳǊȅŎƘƭŜƴƝ ǇǊƻŎŜǎǳ ǘǾƻǊōȅ 

ōƝƭƪƻǾƛƴΦ ¦ ŜǳƪŀǊȅƻǘ ƴŜŘƻŎƘłȊƝ ƪ ǘŀƪ őŀǎǘŞƳǳ ŘŠƭŜƴƝΣ ŀ ǇǊƻǘƻ ǎƛ ƴŜƪƽŘǳƧƝŎƝ őłǎǘƛ ƎŜƴƻƳǳ ȊŀŎƘƻǾŀƭŀΦ ±ŠǘǑƝ ƎŜƴƻƳ ǇǌƛƴłǑƝ ƴŀ 

ŘǊǳƘŞ ǎǘǊŀƴŠ ǾȇƘƻŘǳ ƳƻȌƴŞ ǊŜƪƻƳōƛƴŀŎŜΦ 

 

w9t9¢L¢L±bN {9Y±9b/9 

[ƛŘǎƪȇ ƎŜƴƻƳ ƻōǎŀƘǳƧŜ ƳƴƻƘƻ ǊǻȊƴŠ ŘƭƻǳƘȇŎƘ ǎŜƪǾŜƴŎƝ 5b!Σ ƪǘŜǊŞ ǎŜ ǾȅǎƪȅǘǳƧƝ Ǿ ƳƴƻƘŀ ƪƻǇƛƝŎƘ ǘȊǾΦ ǊŜǇŜǘƛǘƛǾƴƝ ǎŜƪǾŜƴŎŜΦ 

¢ȅǘƻ ƴŜƧǎƻǳ ǾŠǘǑƛƴƻǳ ǘǊŀƴǎƪǊƛōƻǾłƴȅ ŀ ƧŜƧƛŎƘ ŦǳƴƪŎŜ ƴŜƴƝ ǾŜ ǾŠǘǑƛƴŠ ǇǌƝǇŀŘǻ ȊƴłƳłΦ ± ƎŜƴƻƳǳ Ƨǎƻǳ ǳǎǇƻǌłŘłƴȅ ŘǾŠƳŀ 

ȊǇǻǎƻōȅΦ 

 

a) wƻȊǇǘȇƭŜƴŞ ǊŜǇŜǘƛǘƛǾƴƝ ǎŜƪǾŜƴŎŜ 

Tyto sekvŜƴŎŜ Ƨǎƻǳ ƭƻƪŀƭƛȊƻǾŀƴŞ ƴŀ ƳƴƻƘŀ ƳƝǎǘŠŎƘ ƎŜƴƻƳǳΣ ƴŜǎŜǎƪǳǇǳƧƝ ǎŜ ŀ Ƨǎƻǳ ȊŀǌŀȊƻǾłƴȅ Řƻ ǎƪǳǇƛƴȅ ǎǘǌŜŘƴŠ 

ǊŜǇŜǘƛǘƛǾƴƝŎƘ ǎŜƪǾŜƴŎƝΦ  ±Ŝƭƪƻǳ őłǎǘ ǊƻȊǇǘȇƭŜƴȇŎƘ ǊŜǇŜǘƛǘƛǾƴƝŎƘ ǎŜƪǾŜƴŎƝ ǘǾƻǌƝ ƳƻōƛƭƴƝ ǎŜƪǾŜƴŎŜ ς transposonyΣ ƪǘŜǊŞ ƳŀƧƝ 

schopnost pohybovat se po genomu pǊƻŎŜǎŜƳ ȊǾŀƴȇƳ transpozice όƳƝǎǘƴŠ ǎǇŜŎƛŦƛŎƪł ǊŜƪƻƳōƛƴŀŎŜύ ŀ ȊŀőƭŜƶƻǾŀǘ ǎŜ Řƻ 

ƧƛƴȇŎƘ ƻōƭŀǎǘƝ 5b!Φ 

 

 



tƻŘƭŜ ȊǇǻǎƻōǳ ǘǊŀƴǎǇƻȊƛŎŜ ǎŜ ŘŠƭƝ Řƻ ŘǾƻǳ ǎƪǳǇƛƴΥ 

1. RetrotransposonyΣ ƪǘŜǊŞ ƳƻƘƻǳ ōȇǘ ƪƻǇƝǊƻǾłƴȅ ǇƻǎǘǳǇƴȇƳƛ ƪǊƻƪȅΥ 5b! Ҧ ǘǊŀƴǎƪǊƛǇŎŜ Ҧ wb! Ҧ ǊŜǾŜǊȊƴƝ ǘǊŀƴǎƪǊƛǇŎŜ Ҧ 

Řǎ5b! ŀ ƪƻǇƛŜ ƧŜ ƴŀ ƧƛƴŞƳ ƳƝǎǘŠ ȊŀőƭŜƴŠƴŀ Řƻ ƎŜƴƻƳǳΦ aƴƻƘƻ ǘŠŎƘǘƻ ŜƭŜƳŜƴǘǻ Ƴł ǾǑŜŎƘƴȅ ƪƻƳǇƻƴŜƴǘȅ ǇƻǘǌŜōƴŞ ǇǊƻ 

ǘǊŀƴǎǇƻȊƛŎƛ ǾőŜǘƴŠ ƎŜƴǳΣ ƪǘŜǊȇ ƪƽŘǳƧŜ ǊŜǾŜǊȊƴƝ ǘǊŀnskriptasu.  

 

5ƻ ǘŞǘƻ ǎƪǳǇƛƴȅ ǎǇŀŘŀƧƝ ǎŜƪǾŜƴŎŜΣ ƪǘŜǊŞ ƭȊŜ ǇƻŘƭŜ ŘŞƭƪȅ ǊŜǇŜǘƛǘƛǾƴƝ ƧŜŘƴƻǘƪȅ ǊƻȊŘŠƭƛǘ ƴŀ ƪǊłǘƪŞ ǊƻȊǇǘȇƭŜƴŞ ǊŜǇŜǘƛŎŜ 

ƻȊƴŀőƻǾŀƴŞ Ƨŀƪƻ SINE ό{ƘƻǊǘ LƴǘŜǊǎǇŜǊǎŜŘ bǳŎƭŜŀǊ 9ƭŜƳŜƴǘǎύΣ ŘƭƻǳƘŞ ǊƻȊǇǘȇƭŜƴŞ ǎŜƪǾŜƴŎŜ ƻȊƴŀőƻǾŀƴŞ Ƨŀƪƻ LINE (Long 

Interspersed bǳŎƭŜŀǊ 9ƭŜƳŜƴǘǎύ ŀ ŜƭŜƳŜƴǘȅ ǇƻŘƻōƴŞ ǊŜǘǊƻǾƛǊǻƳΦ 

 

Sekvence LINE όǊŜǇŜǘƛǘƛǾƴƝ ƧŜŘƴƻǘƪŀ ƧŜ ŘƭƻǳƘł р-7 kb) 

Wǎƻǳ ŀǳǘƻƴƻƳƴƝ ƴŜōƻǙ ƳƻƘƻǳ ƪƽŘƻǾŀǘ ǇǊƻŘǳƪǘȅ ƴŜȊōȅǘƴŞ ǇǊƻ ǊŜǘǊƻǘǊŀƴǎǇƻȊƛŎƛ ǾőŜǘƴŠ ǊŜǾŜǊǎƴƝ ǘǊŀƴǎƪǊƛǇǘŀǎȅΦ ± genomu 

Ƨǎƻǳ ȊŀǎǘƻǳǇŜƴȅ ŀȌ Ǿ 50 ллл ƛ ǾƝŎŜ ƪƻǇƛƝŎƘΦ ¦ őƭƻǾŠƪŀ ǘǾƻǌƝ ǘǌƛ ǇǌƝōǳȊƴŞ ǊƻŘƛƴȅ [Lb9мΣ [Lb9н ŀ [Lb9оΦ bŜƧŘǻƭŜȌƛǘŠƧǑƝ ƧŜ [Lb9мΣ 

ŎƻȌ ƧŜ ǎŜƪǾŜƴŎŜ ŘƭƻǳƘł ŀǎƛ сΦм ƪōΣ ƪǘŜǊł ƪƽŘǳƧŜ ŘǾŀ ǇǊƻǘŜƛƴȅΥ ǇǊƻǘŜƛƴ ǾłȊŀƧƝŎƝ ǎŜ ƴŀ wb! ŀ ǇǊƻǘŜƛƴΣ ƪǘŜǊȇ Ƴł 

ŜƴŘƻƴǳƪƭŜŀǎƻǾƻǳ ŀƪǘƛǾƛǘǳ ŀ ȊłǊƻǾŜƶ ŦǳƴƎǳƧŜ Ƨŀƪƻ ǊŜǾŜǊȊƴƝ ǘǊŀƴǎƪǊƛǇǘŀǎŀΦ YƻǇƛŜ ǎŜƪǾŜƴŎŜ ƧŜ ƛƴǘŜƎǊƻǾłƴŀ őŀǎǘƻ Řƻ ƻōƭŀǎǘƝ 

5b! ōƻƘŀǘȇŎƘ ƴŀ ƴǳƪƭŜƻǘƛŘȅ ƴŜǎƻǳŎƝ adenin a thymin. 

 

Sekvence SINE  

Wǎƻǳ ƪǊŀǘǑƝΣ ƻōǎŀƘǳƧƝ млл-плл ōǇΦ bŜƪƽŘǳƧƝ ȌłŘƴŞ ǇǊƻǘŜƛƴȅ ŀ ƳƻƘƻǳ ōȇǘ ƳƻōƛƭƛȊƻǾłƴȅ ǎƻǳǎŜŘƴƝƳƛ ǎŜƪǾŜƴŎŜƳƛ [Lb9Φ 

bŜƧȊƴłƳƴŠƧǑƝ ǎŜkvence SINE jsou Alu sekvenceΦ WŜƧƛŎƘ ǇǊǻƳŠǊƴł ŘŞƭƪŀ ƧŜ нрл ōǇΣ ŜȄƛǎǘǳƧƝ Ǿ ƳƴƻƘŀ ƪƻǇƛƝŎƘ όǎƪƻǊƻ м ƳƛƭΦύ ŀ 

Ƨǎƻǳ ǊƻȊǇǘȇƭŜƴŞ ƴŀ ƳƴƻƘŀ ƳƝǎǘŜŎƘ ƎŜƴƻƳǳ ǾőŜǘƴŠ ƛƴǘǊƻƴǻ ƴŠƪǘŜǊȇŎƘ ƎŜƴǻΦ 

¢ȅǘƻ ǊŜǇŜǘƛǘƛǾƴƝ ƧŜŘƴƻǘƪȅ ƻōǎŀƘǳƧƝ ǎŜƪǾŜƴŎŜΣ ƪǘŜǊŞ ƳƻƘƻǳ ōȇǘ ǊƻȊǑǘŠǇŜƴȅ ǊŜǎǘǊƛƪőƴƝƳ ŜƴȊȅƳŜƳ !ƭǳ ŀ ƻŘǘǳŘ ǇƻŎƘłȊƝ ƧŜƧƛŎƘ 

ƴłȊŜǾΦ Wǎƻǳ ƭƻƪŀƭƛȊƻǾłƴȅ ǇǌŜǾłȌƴŠ Ǿ ƻōƭŀǎǘŜŎƘ 5b! ōƻƘŀǘȇŎƘ ƴŀ ƴǳƪƭŜƻǘƛŘȅ ƴŜǎƻǳŎƝ Ǝǳŀƴƻǎƛƴ ŀ ŎȅǘƻǎƛƴΦ 

 

2. Druhou skupinou jsou DNA transpozony. Transpozice se v ǘƻƳǘƻ ǇǌƝǇŀŘŠ ƻŘŜƘǊłǾł ǘŀƪΣ ȌŜ ǎŜƪǾŜƴŎŜ ƧŜ ǾȅǎǘǌƛȌŜƴŀ όƴikoliv 

ƪƻǇƝǊƻǾłƴŀύ ŀ ȊƴƻǾǳ ȊŀőƭŜƴŠƴŀ ƴŀ ƧƛƴŞ ƳƝǎǘƻ ƎŜƴƻƳǳ όƪƻƴȊŜǊǾŀǘƛǾƴƝ ǘǊŀƴǎǇƻȊƛŎŜύΦ 

 

b) ¢ŀƴŘŜƳƻǾŠ ǳǎǇƻǌłŘŀƴŞ ǊŜǇŜǘƛǘƛǾƴƝ ǎŜƪǾŜƴŎŜ 

¢ȅǘƻ ǎŜƪǾŜƴŎŜ ƴŜƪƽŘǳƧƝŎƝ 5b! Ƨǎƻǳ ǾȅǎƻŎŜ ǊŜǇŜǘƛǘƛǾƴƝ ŀ őŀǎǘƻ ǎŜ ǾȅǎƪȅǘǳƧƝ Ǿ ōƭƻŎƝŎƘ ǘŀƴŘŜƳƻǾŠ ǘŠǎƴŠ Ȋŀ ǎŜōƻǳ ǳǎǇƻǌłŘŀƴȇŎƘ 

repeǘƛŎΦ tƻŘƭŜ ǾŜƭƛƪƻǎǘƛ ŀ ŘŞƭƪȅ ƧŜŘƴƻǘƪȅ ƻǇŀƪƻǾłƴƝ όǊŜǇŜǘƛŎύ ǎŜ ǊƻȊŘŠƭǳƧƝΥ 

a) {ŀǘŜƭƛǘƴƝ 5b! ς ƧŜŘƴƻǘƪŀΣ ƪǘŜǊł ǎŜ ƻǇŀƪǳƧŜΣ ƳǻȌŜ ōȇǘ ǊǻȊƴŠ ŘƭƻǳƘł όƴŠƪƻƭƛƪ ƴǳƪƭŜƻǘƛŘǻ ŀȌ ǇǌƛōƭƛȌƴŠ нлл ōǇύ ŀ ǘǾƻǌƝ 

ǵǎŜƪȅ ŘƭƻǳƘŞ млл ς 5 ллл ƪōΦ ±ȅǎƪȅǘǳƧŜ ǎŜ őŀǎǘƻ Ǿ oblastech heterochrƻƳŀǘƛƴǳΣ ȊŜƧƳŞƴŀ Ǿ ǎƻǳǎŜŘǎǘǾƝ ŎŜƴǘǊƻƳŜǊΦ 

{ŀǘŜƭƛǘƴƝ 5b! ƴŜƴƝ ǘǊŀƴǎƪǊƛōƻǾłƴŀΦ 

b) aƛƴƛǎŀǘŜƭƛǘƴƝ 5b! ς ƧŜŘƴƻǘƪŀΣ ƪǘŜǊł ǎŜ ƻǇŀƪǳƧŜ Ƴł ǇǌƛōƭƛȌƴŠ мп ς млл ōǇ ŀ ǘǾƻǌƝ ǵǎŜƪȅ ŘƭƻǳƘŞ ŀȌ нл ƪōΦ ±ȅǎƪȅǘǳƧŜ 

ǎŜ ƴŀǇǌΦ Ǿ ƻōƭŀǎǘƛ ǘŜƭƻƳŜǊΣ ƪǘŜǊŞ ǊƻǾƴŠȌ ƴŜƧǎƻǳ ǘǊŀƴǎƪǊƛǇőƴŠ ŀƪǘƛǾƴƝΦ [ƛŘǎƪŞ ǘŜƭƻƳŜǊȅ ƻōǎŀƘǳƧƝ ƘŜȄŀƴǳƪƭŜƻǘƛŘƻǾƻǳ 

ǊŜǇŜǘƛŎƛ ¢¢!DDDΣ ƪǘŜǊł ȊŀǳƧƝƳł о-20 kb. 

c) aƛƪǊƻǎŀǘŜƭƛǘƴƝ 5b! - ƳƛƪǊƻǎŀǘŜƭƛǘȅ Ƨǎƻǳ ƴŜƧőŀǎǘŠƧǑƝ ŦƻǊƳƻǳ ǊŜǇŜǘƛǘƛǾƴƝ 5b!Φ Wǎƻǳ ǾŠǘǑƛƴƻǳ ǘǾƻǌŜƴȅ ƳŞƴŠ ƴŜȌ мл ōǇ 

όƴŜƧőŀǎǘŠƧƛ м-р ōǇύΣ ƪǘŜǊŞ ǎŜ ƻǇŀƪǳƧƝ Ǿ ŘŞƭŎŜ ŀȌ мрл ōǇΦ bŀƭŞȊŀƧƝ ǎŜ ƴŀ ǊǻȊƴȇŎƘ ƳƝǎǘŜŎƘ 

genomu.Z ƳƻƴƻƴǳƪƭŜƻǘƛŘƻǾȇŎƘ ǊŜǇŜǘƛŎ ǎŜ ƻōƧŜǾǳƧƝ őŀǎǘƻ ƴǳƪƭŜƻǘƛŘȅ ƴŜǎƻǳŎƝ ŀŘŜƴƛƴ ŀ ǘƘȅƳƛƴ ό!¢ύΣ ƴŀƻǇŀƪ 

ƴǳƪƭŜƻǘƛŘȅ ƴŜǎƻǳŎƝ Ǝǳŀƴƛƴ ŀ Ŏȅǘƻǎƛƴ όD/ύ Ƨǎƻǳ ǾȊłŎƴŞΦ bŜƧőŀǎǘŠƧǑƝ ŘƛƴǳƪƭŜƻǘƛŘƻǾŞ ǊŜǇŜǘƛŎŜ Ƨǎƻǳ /! ό¢D ƴŀ 

ƪƻƳǇƭŜƳŜƴǘłǊƴƝƳ ǾƭłƪƴŠύΦ tǌŜŘǎǘŀǾǳƧƝ ŀǎƛ лΣр ҈ ƎŜƴƻƳǳ ŀ ǇƻőŜǘ ǊŜǇŜǘƛŎ ƧŜ ǾȅǎƻŎŜ ǇƻƭȅƳƻǊŦƴƝΦ WŜƧƛŎƘ ƻōŜŎƴł 

struktura je (CA)n, kde n ƧŜ ǇƻőŜǘ ǊŜǇŜǘƛŎΦ hŘƘŀŘǳƧŜ ǎŜΣ ȌŜ ƭƛŘǎƪȇ ƎŜƴƻƳ ƻōǎŀƘǳƧŜ рл 000 ς 100 ллл ǇƻƭȅƳƻǊŦƴƝŎƘ 

ōƭƻƪǻ ό/!ύn.  ±ȇȊƴŀƳ ƳƛƪǊƻǎŀǘŜƭƛǘƴƝ 5b! ƴŜƴƝ ȊƴłƳΦ YǊƻƳŠ ƳƛƳƻƎŜƴƻǾŞ 5b! ǎŜ ƳƛƪǊƻǎŀǘŜƭƛǘȅ ƳƻƘƻǳ ƴŀŎƘłȊŜǘ 

v ƛƴǘǊƻƴŜŎƘ ƎŜƴǻ ŀ ƧŜ ȊƴłƳƻ ƴŠƪƻƭƛƪ Ƴłƭƻ ǇǌƝǇŀŘǻΣ ƪŘȅ ǎŜ ƴŀŎƘłȊŜƧƝ Ǿ ƪƽŘǳƧƝŎƝ ƻōƭŀǎǘƛ ƎŜƴǳ ŀ Ƨǎƻǳ ǘǊŀƴǎƪǊƛōƻǾłƴȅΦ 

 

EXONY ς ǇǊƻǘŜƛƴƻǘǾƻǊƴŞ ǎŜƪǾŜŎŜ 

¢ǾƻǌƝ ǊŜƭŀǘƛǾƴŠ Ƴŀƭƻǳ őłǎǘ 5b! ŀ ƧŀŘŜǊƴŞ wb!Φ WŜŘƴł ǎŜ ŀǎƛ ƧŜƴ ƻ р҈ ǇǻǾƻŘƴƝ ǎŜƪǾŜƴŎŜΦ tƻ ǾȅǎǘǌƛȌŜƴƝ ƛƴǘǊƻƴǻ ŘƻŎƘłȊƝ ƪŜ 

ǎǇƻƧŜƴƝ ȊōȅƭȇŎƘ őłǎǘƝ Ƴwb!Φ ¢ŀǘƻ ƧŀŘŜǊƴł ŦƻǊƳŀ ǎŜ ŘƻǎǘłǾł ƴŀ ǊƛōƻǎƻƳȅΣ ƪŘŜ ƧŜ Ǿ ǇǊƻŎŜǎǳ ǘǊŀƴǎƭŀŎŜ ǇǌŜƭƻȌŜƴŀ Řƻ 

ƧŜŘƴƻǘƭƛǾȇŎƘ ōƝƭƪƻǾƛƴΦ ½ ǘƻƘƻ ǾȅǇƭȇǾł ǘŀƪŞ ŘǻƭŜȌƛǘƻǎǘ ǘŠŎƘǘƻ ǎŜƪǾŜƴŎƝΦ 5ƻƧŘŜ-li k ǇƻǑƪƻȊŜƴƝ Ǿ ƻōƭŀǎǘƛ ƛƴǘǊƻƴǻΣ ƻōǾȅƪƭŜ 

ƴŜŘƻŎƘłȊƝ ƪ ǾȇǊŀȊƴȇƳ ǑƪƻŘłƳΦ WŀƪȇƪƻƭƛǾ ȊłǎŀƘ Řƻ ƻōƭŀǎǘƛ ŜȄƻƴǻ ƧŜ ǾǑŀƪ ƴŀǇǊƻǎǘƻ ȊłǎŀŘƴƝ ŀ őŀǎǘƻ ǾŜŘŜ ƪŜ ǾȊƴƛƪǳ ŘŜŦŜƪǘƴƝ 

ƴŜōƻ ǇƻȊƳŠƴŠƴŞ ōƝƭƪƻǾƛƴȅΦ 

 

 

 

 



49. REGULACE TRANSKRIPCE U EUKARYOT 

 
WŜŘƴƝƳ Ȋ ǾȇȊƴŀƳƴȇŎƘ ƪƻƴǘǊƻƭƴƝŎƘ ōƻŘǻ ŜȄǇǊŜǎŜ ƎŜƴǻ  ƧŜ ƛƴƛŎƛŀŎŜ ǘǊŀƴǎƪǊƛǇŎŜΦ ¢ǊŀƴƪǊƛǇőƴƝ ƛƴŀƪǘƛǾƴƝ 5b! ƧŜ ǎƻǳőłǎǘƝ ǾȅǎƻŎŜ 

ƪƻƴŘŜƴȊƻǾŀƴŞ ŎƘǊƻƳŀǘƛƴƻǾŞ ǎǘǊǳƪǘǳǊȅ Ǿ ŎƘǊƻƳƻǎƻƳǳΦ {ǘǊǳƪǘǳǊŀ ŎƘǊƻƳƻǎƻƳǳ ƳǳǎƝ ōȇǘ ǇǌŜŘ ǘǊŀƴǎƪǊƛǇŎƝ ǊŜǾŜǊǎƛōƛƭƴŠ 

ǳǇǊŀǾŜƴŀ Řƻ ƪƻƴŦƻǊƳŀŎŜ ǳƳƻȌƶǳƧƝŎƝ ƴŀǾłȊłƴƝ wb!-polymerasy na Db!Σ ƪǘŜǊŞ ƧŜ ǇǊƻ ȊŀƘłƧŜƴƝ ǘǊŀǎƴƪǊƛǇŎŜ ƴŜȊōȅǘƴŞΦ 

 

a) ȊƳŠƴŀ ƪƻƴŦƻǊƳŀŎŜ ŎƘǊƻƳŀǘƛƴǳ ƧŜ ǳƳƻȌƴŠƴŀ ƳƻŘƛŦƛƪŀŎƝ Ƙƛǎǘƻƴǻ ŀ ǊŜƳƻŘŜƭŀŎƝ ŎƘǊƻƳŀǘƛƴǳ 

Iƛǎǘƻƴȅ Ƨǎƻǳ ǎƻǳőłǎǘƝ ƴǳƪƭŜƻǎƻƳǻΦ WŜƧƛŎƘ ƳƻŘƛŦƛƪŀŎŜ ǎǇƻőƝǾł Ǿ acetylaci nebo deacetylaci. Enzymy acetyltransferasy 

katalyȊǳƧƝ ǇǌƛŘłƴƝ ŀŎŜǘȅƭƻǾȇŎƘ ǎƪǳǇƛƴ ƪ amino-ǎƪǳǇƛƴłƳ ǇƻǎǘǊŀƴƴƝŎƘ ǌŜǘŠȊŎǻ ƭȅǎƛƴƻǾȇŎƘ Ȋōȅǘƪǻ ƘƛǎǘƻƴƻǾȇŎƘ ƻƪǘŀƳŜǊǻΦ 

V ŘǻǎƭŜŘƪǳ ǘƻƘƻ ƧŜ ȊǊŜŘǳƪƻǾłƴŀ ŀŦƛƴƛǘŀ ƳŜȊƛ Ƙƛǎǘƻƴȅ ŀ 5b! ŀ ƻōƭŀǎǘ ǇǊƻƳƻǘƻǊǳ ƎŜƴǳ ǎŜ ǎǘłǾł ǇǌƝǎǘǳǇƴŠƧǑƝ ǇǊƻ ƪƻƳǇƭŜȄ 

ǘǊŀƴǎƪǊƛǇőƴƝŎƘ ŦŀƪǘƻǊǻ ŀ wb!-polymerasy. 

 

5ŜŀŎŜǘȅƭŀŎŜ Ƙƛǎǘƻƴǻ ǾȅǾƻƭłǾł ƻǇŀőƴȇ ŜŦŜƪǘ όǇǻǎƻōŜƴƝ ŘŜŀŎŜǘȅƭŀǎύ ς ȊǇǻǎƻōǳƧŜ ǇƻǘƭŀőŜƴƝ ǘǊŀƴǎƪǊƛǇŎŜΦ K aktivaci nebo represi 

ǘǊŀƴǎƪǊƛǇŎŜ ǇǌƛǎǇƝǾł ƛ ƳŜǘȅƭŀŎŜ Ƙƛǎǘƻƴǻ ǇǻǎƻōŜƴƝƳ ŜƴȊȅƳǻ ƳŜǘȅƭǘǊŀƴǎŦŜǊŀǎΦ aŜǘȅƭŀŎŜ ŀǊƎƛƴƛƴƻǾȇŎƘ Ȋōȅǘƪǻ Ƙƛǎǘƻƴǳ Ƴł Ȋŀ 

ƴłǎƭŜŘŜƪ ŀƪǘƛǾŀŎƛ ǘǊŀƴǎƪǊƛǇŎŜΣ ƳŜǘȅƭŀŎŜ Ȋōȅǘƪǻ ƭȅǎƛƴǳ ǘǊŀƴǎƪǊƛǇŎŜ ǇƻǘƭŀőǳƧŜΦ ¢ȅǘƻ ƳƻŘƛŦƛƪƛŀŎŜ ǇǌƛǎǇƝǾŀƧƝ ƪ remodelaci 

chromatinu spolu s ǵőŀǎǘƝ ŘŀƭǑƝŎƘ ǇǊƻǘŜƛƴǻ ŀ ŘƻőŀǎƴŠ ƳŠƴƝ ǎǘǊǳƪǘǳǊǳ ƴǳƪƭŜƻǎƻƳǳΦ 

 

b) ǊŜƎǳƭŀŎŜ ǘǊŀƴǎƪǊƛǇŎŜ ǎŜ ǳǎƪǳǘŜőƶǳƧŜ ǇǌŜŘŜǾǑƝƳ ƛƴǘŜǊŀƪŎƝ ǎǇŜŎƛŦƛŎƪȇŎƘ ǎŜƪǾŜƴŎƝ ǇǊƻƳƻǘƻǊǳ ƎŜƴǳ ŀ ǇǊƻǘŜƛƴǻ ǾłȊŀƧƝŎƝŎƘ ǎŜ 

na DNA ς ǘǊŀƴǎƪǊƛǇőƴƝŎƘ ŦŀƪǘƻǊǻ ό¢CύΦ wŜƎǳƭŀőƴƝ ǎŜƪǾŜƴŎŜ Ƨǎƻǳ ǳƳƝǎǘŠƴŞ Ǿ ǊǻȊƴŞ ǾȊŘłƭŜƴƻǎǘƛ ƻŘ Ǉƻőłǘƪǳ ǘǊŀƴǎƪǊƛǇŎŜΣ ŀƭŜ ƴŀ 

ǎǘŜƧƴŞ ƳƻƭŜƪǳƭŜ 5b! ƴŜōƻ wb!Σ ǘȊƴΦΣ ȌŜ ǇǊŀŎǳƧƝ Ǿ pozici cis όƻŘǘǳŘ ƴłȊŜǾ Ŏƛǎ ŜƭŜƳŜƴǘȅύΦ ¢ǊŀƴǎƪǊƛǇőƴƝ ŦŀƪǘƻǊȅ Ƨǎƻǳ 

ǎȅƴǘŜǘƛȊƻǾłƴȅ Ǿ ŎȅǘƻǇƭŀǎƳŠΣ ǇǻǎƻōƝ ǾǑŀƪ Ǿ ƧłŘǌŜ ŀ ƳǳǎŜƧƝ ǇǊƻǘƻ ƳƛƎǊƻǾŀǘ Řƻ ƳƝǎǘŀ ǳǊőŜƴƝΦ 

 

ZłƪƭŀŘƴƝ ǘǊŀƴǎƪǊƛǇőƴƝ ŦŀƪǘƻǊȅ ǎŜ ǾłȌƝ ǎ DNA promotoru v ƳƝǎǘŠ ǎŜƪǾŜƴŎŜ ¢!¢!Φ ¢ǾƻǌƝ ƪƻƳǇƭŜȄΣ ƧŜƘƻȌ ǵƪƻƭŜƳ ƧŜ ƭƻƪŀƭƛȊƻǾŀǘ 

RNA-polȅƳŜǊŀǎǳ Řƻ ǎǇǊłǾƴŞ ǇƻȊƛŎŜ ŀ ƛƴƛŎƛƻǾŀǘ ǘŀƪ ǘǊŀƴǎƪǊƛǇŎƛΦ ¨őƛƴƴƻǎǘ ǘǊŀƴǎƪǊƛǇŎŜ ȊłǾƛǎƝ ƴŀ ŘŀƭǑƝŎƘ ǎǇŜŎƛŦƛŎƪȇŎƘ 

ǘǊŀƴǎƪǊƛǇőƴƝŎƘ ŦŀƪǘƻǊŜŎƘΣ ƪǘŜǊŞ ǎŜ ƳƻƘƻǳ ǾłȊŀǘ ƴŀ ŘŀƭǑƝ ǎƛƎƴłƭƴƝ ǎŜƪǾŜƴŎŜ Ǿ promotoru a mohou interagovat 

s ǘǊŀƴǎƪǊƛǇőƴƝƳ ƛƴƛŎƛŀőƴƝƳ ƪƻƳǇƭŜȄŜƳ ŀ ǇƻǎƝƭƛǘ ƧŜƘƻ ǎǘŀōƛƭƛǘǳΦ aŜȊƛ ǎǇŜŎƛŦƛŎƪŞ ǘǊŀƴǎƪǊƛǇőƴƝ ŦŀƪǘƻǊȅ ǇŀǘǌƝ ƴŀǇǌΦ ǘƪłƶƻǾŠ 

ǎǇŜŎƛŦƛŎƪŞ ǎŜƪǾŜƴŎŜ ȊǾŀƴŞ enhancery όȊŜǎƛƭƻǾŀőŜύΣ ƪǘŜǊŞ ǾŜƭƳƛ ǵőƛƴƴŠ ǎǘƛƳǳƭǳƧƝ ǘǊŀƴǎƪǊƛǇŎƛΦ Wǎƻǳ ǾŠǘǑƛƴƻǳ ǳƳƝǎǘŠƴŞ ƳƛƳƻ 

ǇǊƻƳƻǘƻǊ ƎŜƴǳΣ őŀǎǘƻ ǾŜ ǾŜƭƪŞ ǾȊŘłƭŜƴƻǎǘƛ ƻŘ ƎŜƴǳΣ ŀƭŜ ƛ ǳǾƴƛǘǌ ƎŜƴǳ Ǿ ǊǻȊƴȇŎƘ ǾȊŘłƭŜƴƻǎǘŜŎƘ Ǉƻ ǇǊƻǳŘǳ ƻŘ Ȋŀőłǘƪǳ 

transkripce. Silencery Ƨǎƻǳ ǎŜƪǾŜƴŎŜΣ ƪǘŜǊŞ ǘǊŀƴǎƪǊƛǇŎƛ ƛƴƘƛōǳƧƝΦ 

 

1. ¢w!b{YwLt2bN C!Y¢hw¸ 

¢ǊŀƴǎƪǊƛǇőƴƝ ŦŀƪǘƻǊȅ ό¢Cύ ǘǾƻǌƝ ǾŜƭƪƻǳ ǊƻŘƛƴǳ ǇǊƻǘŜƛƴǻΣ ƪǘŜǊŞ ƳƻƘƻǳ ǇƻȊƛǘƛǾƴŠ ƴŜōƻ ƴŜƎŀǘƛǾƴŠ ƻǾƭƛǾƶƻǾŀǘ ǘǊŀƴǎƪripci. 

±ŠǘǑƛƴƻǳ ŦǳƴƎǳƧƝ Ƨŀƪƻ ƘƻƳƻŘƛƳŜǊȅΣ ƳƝƴŠ őŀǎǘƻ ǾȅǘǾłǌŜƧƝ ƘŜǘŜǊƻŘƛƳŜǊȅ ƻŘƭƛǑƴȇŎƘ ǘǊŀƴǎƪǊƛǇőƴƝŎƘ ŦŀƪǘƻǊǻΦ hōǎŀƘǳƧƝ ƴŠƪƻƭƛƪ 

ŦǳƴƪőƴŠ ŘǻƭŜȌƛǘȇŎƘ ŘƻƳŞƴΦ aŜȊƛ ȊłƪƭŀŘƴƝ ŦǳƴƪőƴƝ ŘƻƳŞƴȅ ǘǊŀƴǎƪǊƛǇőƴƝŎƘ ŦŀƪǘƻǊǻ ǇŀǘǌƝ ŘƻƳŞƴŀ ǇǊƻ ǾŀȊōǳ ǎ DNA, 

ŘƛƳŜǊƛȊŀőƴƝ ŘƻƳŞƴŀ ŀ aƪǘƛǾŀőƴƝ ŘƻƳŞƴŀΦ !ƪǘƛǾŀőƴƝ ŘƻƳŞƴŀ ŀƪǘƛǾǳƧŜ ǾȊƴƛƪ ǘǊŀƴǎƪǊƛǇőƴƝƘƻ ƪƻƳǇƭŜȄǳ ǇƻǘŞΣ Ŏƻ ǎŜ ¢C ǾłȌŜ ƴŀ 

ǎƛƎƴłƭƴƝ ǎŜƪǾŜƴŎƛ ƎŜƴǳΦ 5ƻƳŞƴŀ ǇǊƻ ǾŀȊōǳ ǎ 5b! ƻōǎŀƘǳƧŜ ƴŠƪƻƭƛƪ ŎƘŀǊŀƪǘŜǊƛǎǘƛŎƪȇŎƘ ƪƻƴȊŜǊǾƻǾŀƴȇŎƘ ǎǘǊǳƪǘǳǊΣ ǘȊǾΦ ƳƻǘƛǾǻΦ 

±ǑŜŎƘƴȅ ǇƻǳȌƝǾŀƧƝ ʰ ςƘŜƭƛȄȅΣ ƪǘŜǊŞ ȊŀǇŀŘŀƧƝ Řƻ ǾŜƭƪŞƘƻ Ȍƭłōƪǳ 5b!Φ ¢C Ƨǎƻǳ ƪƭŀǎƛŦƛƪƻǾłƴȅ ǇƻŘƭŜ ǘȅǇǳ ŘƻƳŞƴȅ ǇǊƻ ǾŀȊōǳ 

s 5b! ŀ ǇƻŘƭŜ ƎŜƴǻΣ ƧŜƧƛŎƘȌ ŜȄǇǊŜǎƛ ƻǾƭƛǾƶǳƧƝΦ 

 

Motivy v ŘƻƳŞƴŠ ǇǊƻ ǾŀȊōǳ 5b!Υ 

a) Motiv helix-turn-ƘŜƭƛȄ όǎǇƛǊłƭŀ ς ƻǘłőƪŀ ς ǎǇƛǊłƭŀύ 

WŜ ǘǾƻǌŜƴ ŘǾŠƳŀ ʰ-ƘŜƭƛȄȅΣ ƻŘŘŠƭŜƴȇƳƛ ʲ ƻǘłőƪƻǳ ŀ ǾȅǘǾłǌƝ ŘƛƳŜǊȅΦ WŜŘŜƴ Ȋ ƘŜƭƛȄǻ ǎŜ ǾłȌŜ ƴŀ 5b! Ǿ ƻōƭŀǎǘƛ ǾŜƭƪŞƘƻ ȌƭłōƪǳΦ 

tǌƝƪƭŀŘŜƳ ǇǊƻǘŜƛƴǻ ǎ ǘƝƳǘƻ ƳƻǘƛǾŜƳ Ƨǎƻǳ ǘǊŀƴǎƪǊƛǇőƴƝ ŦŀƪǘƻǊȅΣ ƪǘŜǊŞ ƻōǎŀƘǳƧƝ ƘƻƳŜƻŘƻƳŞƴȅΣ ƪǘŜǊŞ Ƨǎƻǳ ƪƽŘƻǾłƴȅ ǾȅǎƻŎŜ 

ƪƻƴȊŜǊǾƻǾŀƴȇƳƛ ƎŜƴȅ όƘƻƳŜƻōƻȄ ƎŜƴȅύΦ tƻŘƝƭŜƧƝ ǎŜ ƴŀ ǊŜƎǳƭŀŎƛ ŘƛŦŜǊŜƴŎƛŀŎŜ ŀ ƘǊŀƧƝ ǇǊƻǘƻ ǾȇȊƴŀƳƴƻǳ ǵƭƻƘǳ Ǿ ŜƳōǊȅƻƴłƭƴƝƳ 

ǾȇǾƻƧƛΦ 

 

ōύ aƻǘƛǾ ȊƛƴƪƻǾȇŎƘ ǇǊǎǘǻ 

aƻǘƛǾ ƧŜ ǘǾƻǌŜƴ ǎƳȅőƪƻǳ ŀƳƛƴƻƪȅǎŜƭƛƴ ǇǌƛǇŜǾƴŠƴȇŎƘ ƴŀ ōŀǎƛ ŘǾŠƳŀ ŎȅǎǘŜƛƴȅ ŀ ŘǾŠƳŀ ƘƛǎǘƛŘƛƴȅΣ ƪǘŜǊŞ Ƨǎƻǳ ǾłȊłƴȅ 

ǇǊƻǎǘǌŜŘƴƛŎǘǾƝƳ ŀǘƻƳǳ Ȋƛƴƪǳ ς ƻŘǘǳŘ ƧƳŞƴƻ ƳƻǘƛǾǳΦ ½ƛƴƪƻǾŞ ǇǊǎǘȅ ǾȅǘǾłǌŜƧƝ ƘƻƳƻŘƛƳŜǊȅ ƛ ǎƭƻȌƛǘŠƧǑƝ ǎǘǊǳƪǘǳǊȅΦ ¨ǎŜƪ 

aminokyselin interaguje s 5b! ǇǊƻǎǘǌŜŘƴƛŎǘǾƝƳ ǾŜƭƪŞƘƻ ȌƭłōƪǳΦ hōŘƻōƴȇ ƳƻǘƛǾ ǘǾƻǌŜƴȇ őǘȅǌƳƛ ŎȅǎǘŜƛƴȅ ǎǇƻƧŜƴȇƳƛ ŀǘƻƳŜƳ 

Ȋƛƴƪǳ ǎŜ ǳǇƭŀǘƴƝ ƴŀǇǌΦ Ǿ ǘǊŀƴǎƪǊƛǇőƴƝŎƘ ŦŀƪǘƻǊŜŎƘ ǊŜƎǳƭǳƧƝŎƝŎƘ ǊŜŎŜǇǘƻǊ ǎǘŜǊƻƛŘƴƝŎƘ ƘƻǊƳƻƴǻΦ 

 

 

 



Ŏύ aƻǘƛǾ ƭŜǳŎƛƴƻǾŞƘƻ ȊƛǇǳ 

[ŜǳŎƛƴƻǾŞ ȊƛǇȅ Ƨǎƻǳ ōƻƘŀǘŞ ƴŀ Ȋōȅǘƪȅ ƭŜǳŎƛƴǳΣ ƪŀȌŘł ǎŜŘƳł ŀƳƛƴƻƪȅǎŜƭƛƴŀ ƧŜ ƭŜǳŎƛƴΦ bŀ 5b! ǎŜ ǾłȌƝ Ƨŀƪƻ ŘƛƳŜǊȅΦ 5ƛƳŜǊƛȊŀŎŜ 

ƴŀǎǘłǾł ƛƴǘŜǊŀƪŎƝ ƳŜȊƛ ƘȅŘǊƻŦƻōƴƝƳƛ ǇƻǾǊŎƘȅ ŘǾƻǳ ƭŜǳŎƛƴƻǾȇŎƘ ȊƛǇǻΦ tǌƝƭŜȌƛǘƻǎǘƴŠ ƳƻƘƻǳ ǘǾƻǌƛǘ ƘŜǘŜǊƻŘƛƳŜǊȅΣ ŎƻȌ ƳǻȌŜ 

ǇƻŘǎǘŀǘƴŠ ȊǾȇǑƛǘ ǾŀǊƛŀōƛƭƛǘǳ ǊŜƎǳƭŀŎŜ ǘǊŀƴǎƪǊƛǇŎŜΦ 

 

d) Motiv helix ς loop ς ƘŜƭƛȄ όǎǇƛǊłƭŀ ς ǎƳȅőƪŀ ς ǎǇƛǊłƭŀύ 

5ƛƳŜǊƛȊŀőƴƝ ŘƻƳŞƴŀ ƻōǎŀƘǳƧŜ н ʰ-ƘŜƭƛȄȅ ǎǇƻƧŜƴŞ ǎƳȅőƪƻǳΦ 5ƛƳŜǊƛȊŀŎŜ ƴŀǎǘłǾł ƛƴǘŜǊŀƪŎƝ ƳŜȊƛ ƘȅŘǊƻŦƻōƴƝƳƛ 

ŀƳƛƴƻƪȅǎŜƭƛƴŀƳƛ ǇǌƝǘƻƳƴȇƳƛ ƴŀ ƧŜŘƴŞ ǎǘǊŀƴŠ ƪŀǊōƻȄȅƭƻǾŞƘƻ ƪƻƴŎŜ ƘŜƭƛȄǳΦ aƻƘƻǳ ǘǾƻǌƛǘ ƘƻƳƻŘƛƳŜǊȅ ƛ ƘŜǘŜǊƻŘƛƳŜǊȅ ŀ 

ǾłȊŀǘ ǎŜ ƴŀ 5b!Φ !ƪǘƛǾŀőƴƝ ŘƻƳŞƴȅ ƴŜƧǎƻǳ ŎƘŀǊŀƪǘŜǊƛȊƻǾłƴȅ ƪƻƴƪǊŞǘƴƝƳƛ ƳƻǘƛǾȅΦ .ȅƭƻ ȊƧƛǑǘŠƴƻΣ ȌŜ Ƨǎƻǳ ȊŘŜ ǇǌƝǘƻƳƴŞ ƻōƭŀǎǘƛ 

ōƻƘŀǘŞ ƴŀ ǳǊőƛǘŞ ŀƳƛƴƻƪȅǎŜƭƛƴȅΣ ƴŀǇǌΦ glutamin nebo prolin.  

 

tƻƳŠǊƴŠ ǾȅǎƻƪŞ ǇǊƻŎŜƴǘƻ ƎŜƴǻ ǘǊŀƴǎƪǊƛōƻǾŀƴȇŎƘ wb!-ǇƻƭȅƳŜǊŀǎƻǳ LL ǾȅƪŀȊǳƧŜ ǘƪłƶƻǾŠ ǎǇŜŎƛŦƛŎƪƻǳ ŜȄǇǊŜǎƛ ǇǻǎƻōŜƴƝƳ 

tƪłƶƻǾŠ ǎǇŜŎƛŦƛŎƪȇŎƘ ǘǊŀƴǎƪǊƛǇőƴƝŎƘ ŦŀƪǘƻǊǻΣ ŜƴƘŀƴŎŜǊǻ ŀ ǎƛƭŜƴŎŜǊǻΦ 9ƴƘŀƴŎŜǊ ǎŜ Ǿ ŘǻǎƭŜŘƪǳ ǾȅǘǾƻǌŜƴƝ ƪƭƛőƪȅ 5b! ǇǌƛōƭƝȌƝ 

ǇǊƻƳƻǘƻǊǳ ŀ ƴŀǾłȌŜ ǎŜ ƴŀ ƴŠƧ ǇǊƻǎǘǌŜŘƴƛŎǘǾƝƳ ǎǇŜŎƛŦƛŎƪȇŎƘ ǇǊƻǘŜƛƴǻΦ ¢ŀǘƻ ǾŀȊōŀ ōǊłƴƝ ƴŀǇƻƧŜƴƝ wb!-polymerasy II na 

ǇǊƻƳƻǘƻǊΦ błǎƭŜŘƴŠ ǎŜ v ŘǻǎƭŜŘƪǳ ǇǻǎƻōŜƴƝ ǎƛƎƴłƭƴƝŎƘ ƳƻƭŜƪǳƭ ƴŜōƻ ŘŀƭǑƝŎƘ ǎǇŜŎƛŦƛŎƪȇŎƘ ǇǊƻǘŜƛƴǻ ȊƳŠƴƝ ƪƻƴŦƻǊƳŀŎŜ 

ŎŜƭŞƘƻ ƪƻƳǇƭŜȄǳΣ ǇǊƻƳƻǘƻǊ ƧŜ ǳǾƻƭƴŠƴ ǇǊƻ wb!-ǇƻƭȅƳŜǊŀǎǳ LL ŀ ǘǊŀƴǎƪǊƛǇŎŜ ƧŜ ȊŀƘłƧŜƴŀΦ 

 

LƴƛŎƛŀŎŜ ǘǊŀƴǎƪǊƛǇŎŜ Ǌwb! ƎŜƴǻ ƧŜ ǊŜƎǳƭƻǾłƴŀ ǾŀȊōƻǳ ŘǾƻǳ ǘǊŀƴǎƪǊƛǇőƴƝŎƘ ŦŀƪǘƻǊǻ ƴŀ ǇǊƻƳƻǘƻǊƻǾŞ ǎŜƪǾŜƴŎŜΣ ŀ ǘƻ ƴŀ 

sekvenci v ƳƝǎǘŠ Ǉƻőłǘƪǳ ǘǊŀƴǎƪǊƛǇŎŜ ŀ ǎŜƪǾŜƴŎƛ ǾȊŘłƭŜƴƻǳ млл ƴǳƪƭŜƻǘƛŘǻ ǇǊƻǘƛ ǇǊƻǳŘǳ ƻŘ ǎǘŀǊǘƻǾŀŎƝ ǇƻȊƛŎŜΦ ¢ǊŀƴǎƪǊƛǇŎŜ 

ǘwb! ƧŜ ǳƳƻȌƴŠƴŀ ǾŀȊōƻǳ ¢C ƴŀ ǇǊƻƳƻǘƻǊƻǾŞ ǎŜƪǾŜƴŎŜ ŀ ǾŀȊōƻǳ ŘŀƭǑƝŎƘ ŦŀƪǘƻǊǻ ŀ ƴŀ ƪƻƴŜŎ wb!-polymerasy III. 

 

2. w9D¦[!/9 9·tw9{9 D9b¦ 9·¢w!/9[¦[#wbNaL {LDb#[¸ 

±ȇǾƻƧ ƛ ǇǌŜȌƛǘƝ ƳƴƻƘƻōǳƴŠőƴȇŎƘ ƻǊƎŀƴƛǎƳǻ ȊłǾƛǎƝ ƴŀ ŘƻƪƻƴŀƭŞ ƪƻƻǊŘƛƴŀŎƛ ǾǑŜŎƘ ƧŜƧƛŎƘ ōǳƴŠƪΦ YƻƻǊŘƛƴŀŎŜ ƧŜ ȊŀƧƛǑǘŠƴŀ 

ǎƛƎƴłƭƴƝƳƛ ƳƻƭŜƪǳƭŀƳƛΣ ƪǘŜǊŞ ǎŜ ƪ ōǳƶƪłƳ ŘƻǎǘłǾŀƧƝ ǊǻȊƴȇƳƛ ŎŜǎǘŀƳƛΦ .ǳƶƪȅ ŜƴŘƻƪǊƛƴƴƝŎƘ ȌƭłȊ ǎŜŎŜǊƴǳƧƝ ǎǾŞ ǇǊƻŘǳƪǘȅ 

όƘƻǊƳƻƴȅύ Řƻ ƪǊŜǾƴƝƘƻ ƻōŠƘǳ ŀ ƳƻƘƻǳ ǘŀƪ ƻǾƭƛǾƶƻǾŀǘ ƛ ōǳƶƪȅ ǾŜ ǾȊŘłƭŜƴȇŎƘ őłǎǘŜŎƘ ƻǊƎŀƴƛǎƳǳΦ tŀǊŀƪǊƛƴƴƝ ōǳƶƪȅ ǎŜŎŜǊƴǳƧƝ 

ƭłǘƪȅ ŘƛŦǳƴŘǳƧƝŎƝ ƧŜƴ Řƻ ōƭƝȊƪŞƘƻ ƻƪƻƭƝ όƴŀǇǌΦ ōǳƶƪȅ ȊŀȌƝǾŀŎƝƘƻ ǘǊŀƪǘǳύΦ 

tǊƻŘǳƪǘȅ ŀǳǘƻƪǊƛƴƴƝŎƘ ōǳƴŠƪ ƻǾƭƛǾƶǳƧƝ ȊǇŠǘƴŠ őƛƴƴƻǎǘ ǘŞȌŜ ōǳƶƪȅΣ ƪǘŜǊł ƧŜ ǎȅƴǘŜǘƛȊǳƧŜΦ 

 

tǊƻ ǊŜƎǳƭŀŎƛ ȊǇǊƻǎǘǌŜŘƪƻǾŀƴƻǳ ǎƛƎƴłƭƴƝƳƛ ƳƻƭŜƪǳƭŀƳƛ ǇƭŀǘƝ ƴŠƪƻƭƛƪ ǎǇƻƭŜőƴȇŎƘ ȊłǎŀŘΥ 

¶ {ƛƎƴłƭƴƝ ƳƻƭŜƪǳƭȅ ƻǾƭƛǾƶǳƧƝ ƧŜƴ ŎƝƭƻǾŞ ōǳƶƪȅΣ ǾȅōŀǾŜƴŞ ǎǇŜŎƛŦƛŎƪȇƳƛ ƳŜƳōǊłƴƻǾȇƳƛ ƴŜōƻ ŎȅǘƻǇƭŀǎƳŀǘƛŎƪȇƳƛ 

receptory, kŀǎƪłŘƻǳ ǇǊƻ ǇǌŜƴƻǎ ǎƛƎƴłƭǳ Ǿ ŎȅǘƻǇƭŀǎƳŠ ŀ ǎǇŜŎƛŦƛŎƪȇƳƛ ǘǊŀƴǎƪǊƛǇőƴƝƳƛ ŦŀƪǘƻǊȅ Ǿ ƧłŘǌŜΦ 

aǳǘŀŎŜ ƎŜƴǳ ǇǊƻ ƪǘŜǊȇƪƻƭƛ ȊŜ ȊǵőŀǎǘƴŠƴȇŎƘ ǇǊƻǘŜƛƴǻόǊŜŎŜǇǘƻǊȅΣ ŜƴȊȅƳȅΣ ǘǊŀƴǎƪǊƛǇőƴƝ ŦŀƪǘƻǊȅύ ƳǻȌŜ ǇǌŜǊǳǑƛǘ 

ǇǌŜƴƻǎ ƛƴŦƻǊƳŀŎŜ ŀ ǇǊƻƧŜǾƛǘ ǎŜ ǾŜ ŦŜƴƻǘȅǇǳ Ƨŀƪƻ ȊǘǊłǘƻǾł ƳǳǘŀŎŜ. 

bŜōƻ ƴŀƻǇŀƪ ƳǻȌŜ ƳǳǘŀŎŜ ȊǇǻǎƻōƛǘ ǘǊǾŀƭƻǳ ŜȄǇǊŜǎƛ ƎŜƴǳΣ Ƨŀƪ ƧŜ ȊƴłƳƻ ƴŀǇǌΦ Ǿ procesu kancerogeneze. 

¶ wǻȊƴŞ ŎƝƭƻǾŞ ōǳƶƪȅ ƳƻƘƻǳ ǊŜŀƎƻǾŀǘ ǎǇŜŎƛŦƛŎƪȅ ƴŀ ǎǘŜƧƴƻǳ ǎƛƎƴłƭƴƝ ƳƻƭŜƪǳƭǳΦ wŜŀƪŎŜ ōǳƶƪȅ ȊłǾƛǎƝ ƴŀ ǇǌŜƴƻǎǳ 

όαǇǌŜőǘŜƴƝάύ ǎƛƎƴłƭǳ ǎȅǎǘŞƳŜƳ ōǳƶƪȅΦ 

¶ bŠƪǘŜǊŞ ǎƛƎƴłƭƴƝ ƳƻƭŜƪǳƭȅ Ƨǎƻǳ ǇǌƝǘƻƳƴŞ Ǿ ƻōŠƘǳ ǘǊǾŀƭŜΣ ƧƛƴŞ ƧŜƴ ƴłǊŀȊƻǾŠΦ aƴƻȌǎǘǾƝ ǎƛƎƴłƭƴƝŎƘ ƳƻƭŜƪǳƭ όƴŀǇǌΦ 

ƘƻǊƳƻƴǳύ ƧŜ ȊǇǊŀǾƛŘƭŀ ǌƝȊŜƴƻ ȊǇŠǘƴƻǳ ǾŀȊōƻǳΦ 

{ƛƎƴłƭƴƝ ƳƻƭŜƪǳƭȅ ƴŀǾłȊŀƴŞ ƴŀ ǊŜŎŜǇǘƻǊȅ Ƨǎƻǳ ǊȅŎƘƭŜ ƻŘōƻǳǊłǾłƴȅΣ ŎƻȌ ȊŀƧƛǑǙǳƧŜ ǇǊǳȌƴƻǎǘ ǊŜŀƪŎŜΦ  

 

½ŘŜ ǎŜ ǎŜȊƴłƳƝƳe s ƳŜŎƘŀƴƛǎƳȅ ǇǌŜƴƻǎǳ ǎƛƎƴłƭǻ ǇǊƻ ǊŜƎǳƭŀŎƛ ŦǳƴƪŎŜ ƎŜƴǻ ƘƻǊƳƻƴȅΦ Hormony ƻǾƭƛǾƶǳƧƝ ŎƘŀǊŀƪǘŜǊƛǎǘƛƪȅ ŀ 

ŦǳƴƪŎŜ ŎƝƭƻǾȇŎƘ ōǳƴŠƪ ŀƪǘƛǾŀŎƝ ǘǊŀƴǎƪǊƛǇŎŜ ǎǇŜŎƛŦƛŎƪȇŎƘ ƎŜƴǻΦ Wǎƻǳ ǘƻ ƳŀƭŞ ƳƻƭŜƪǳƭȅ ǎǘŜǊƻƛŘƴƝ (estrogeny, glukokortikoidy) 

nebo ǇƻƭȅǇŜǇǘƛŘƻǾŞ (insulin) povahy. 

 

IƻǊƳƻƴȅ ƭȊŜ ǊƻȊŘŠƭƛǘ Řƻ ǘǌƝ ȊłƪƭŀŘƴƝŎƘ ǎƪǳǇƛƴΥ 

a) ƘȅŘǊƻŦƻōƴƝ όǾŜ ǾƻŘŠ ƴŜǊƻȊǇǳǎǘƴŞΣ ǊƻȊǇǳǎǘƴŞ Ǿ ǘǳŎƝŎƘύΣ ƴŀǇǌΦ ǎǘŜǊƻƛŘȅ όƴŀǇǌΦ ǘŜǎǘƻǎǘŜǊƻƴ ŀ ŜǎǘǊŀŘƛƻƭύΣ ǘƘȅǊƻȄƛƴ 

b) ƘȅŘǊƻŦƛƭƴƝ όǾŜ ǾƻŘŠ ǊƻȊǇǳǎǘƴŞύ ǇƻƭȅǇŜǇǘƛŘƻǾŞ ƘƻǊƳƻƴȅΣ ƴŀǇǌΦ ƻȄȅǘƻŎƛƴ ŀ ƛƴȊǳƭƝƴ 

c) ŀƳƛƴȅΣ ƴŀǇǌΦ ŀŘǊŜƴŀƭƛƴ 

 

ŀύ aŜŎƘŀƴƛǎƳǳǎ ǇǻǎƻōŜƴƝ ƘȅŘǊƻŦƻōƴƝŎƘ ƘƻǊƳƻƴǻ 

IƻǊƳƻƴȅ ǊƻȊǇǳǎǘƴŞ Ǿ ǘǳŎƝŎƘ όǎǘŜǊƻƛŘȅύ ƳŀƧƝ ǊŜƭŀǘƛǾƴŠ ƳŀƭŞ ƘȅŘǊƻŦƻōƴƝ ƳƻƭŜƪǳƭȅ ǾȊƴƛƪƭŞ ƳŜǘŀōƻƭƛȊƻǾłƴƝƳ ŎƘƻƭŜǎǘŜǊƻƭǳΦ 

¢ŠƭƴƝƳƛ ǘŜƪǳǘƛƴŀƳƛ ƳƻƘƻǳ ōȇǘ ǘǊŀƴǎǇƻǊǘƻǾłƴȅ ƧŜƴ ǾŜ ǾŀȊōŠ ƴŀ ǎǇŜŎƛŦƛŎƪŞ ƘȅŘǊƻŦƛƭƴƝ ōƝƭƪƻǾƛƴƴŞ ƴƻǎƛőŜΦ .ǳƴŠőƴƻǳ 

ƳŜƳōǊłƴƻǳ ǇǊƻƴƛƪŀƧƝ ǎƴŀŘƴƻ Ǉƻ ƻŘǇƻƧŜƴƝ ƻŘ ōƝƭƪƻǾƛƴƴŞƘƻ ƴƻǎƛőŜΦ ± ōǳƶŎŜ ǎŜ ǾłȌƝ ƴŀ ƛƴǘǊŀŎŜƭǳƭłǊƴƝ ǊŜŎŜǇǘƻǊȅ Ǿ ŎȅǘƻǇƭŀǎƳŠ 

ƴŜōƻ ƧłŘǌŜΦ YƻƳǇƭŜȄ ƘƻǊƳƻƴ-ǊŜŎŜǇǘƻǊ ǇǊƻŎƘłȊƝ ǇƽǊȅ ƧŀŘŜǊƴŞƘƻ ƻōŀƭǳΣ ǊŜŎŜǇǘƻǊȅ ǎŜ ǾǑŀƪ ǾŠǘǑƛƴƻǳ ǾǊŀŎŜƧƝ ȊǇŠǘ Řƻ 

cytoplasmy.  



V ƧłŘǌŜ Ƨǎƻǳ ǇǌƝǘƻƳƴŞ ƘƻǊƳƻƴłƭƴƝ ƧŀŘŜǊƴŞ ǊŜceptoryΣ ƪǘŜǊŞ ǾȅǘǾłǌŜƧƝ ǎǳǇŜǊǊƻŘƛƴǳ ǊŜŎŜǇǘƻǊǻ ŀ ŦǳƴƎǳƧƝ Ƨŀƪƻ ƛƴŘǳŎƛōƛƭƴƝ 

ǘǊŀƴǎƪǊƛǇőƴƝ ŦŀƪǘƻǊȅΦ tƻ ƴŀǾłȊłƴƝ ƘƻǊƳƻƴǳ ǎŜ ǊŜŎŜǇǘƻǊƻǾȇ ǇǊƻǘŜƛƴ ǇǌƛǇƻƧǳƧŜ ƪŜ ǎǇŜŎƛŦƛŎƪŞ ǎŜƪǾŜƴŎƛ 5b! Ǿ ǇǊƻƳƻǘƻǊƻǾŞ 

ƻōƭŀǎǘƛ ŎƝƭƻǾȇŎƘ ƎŜƴǻ ŀ ŀƪǘƛǾǳƧŜ ƧŜƧƛŎƘ ǘǊŀƴǎƪǊƛǇŎƛΦ {ȅƴǘŞȊŀ ǇǊƻǘŜƛƴǳ Ǉŀƪ ōǳř ǇǌƝƳƻ ƻǾƭƛǾƴƝ ŀƪǘƛǾƛǘǳ ōǳƶƪȅ ƴŜōƻ ƧŜ ǇǊƻǘŜƛƴ 

ǎŜŎŜǊƴƻǾłƴ ŀ ǇǻǎƻōƝ ƴŀ ŎƝƭƻǾŞ ōǳƶƪȅΦ bŜȊƳŠƴŠƴł ƳƻƭŜƪǳƭŀ ǊŜŎŜǇǘƻǊǳ ōŜȊ ƴŀǾłȊłƴƝ ƘƻǊƳƻƴǳ ŜȄǇǊŜǎƛ ƎŜƴǳ ƴŜƻǾƭƛǾƴƝΦ 

V Ŏȅǘƻǎƻƭǳ ƧŜ ǇǌƝǘƻƳŜƴ ƛƴƘƛōƛőƴƝ ǇǊƻǘŜƛƴΣ ƪǘŜǊȇ ǎŜ Ǿ ƴŜǇǌƝǘƻƳƴƻǎǘƛ ƘƻǊƳƻƴǳ ǾłȌŜ ƴŀ ŘƻƳŞƴǳ ǇǊƻ ǊŜŎŜǇǘƻǊ ƘƻǊƳƻƴǳ ŀ ǾȅǘǾłǌƝ 

ƪƻƳǇƭŜȄΣ ƪǘŜǊȇ ƴŜǇǊƻƴƛƪł Řƻ ƧłŘǊŀΦ 

 

ōύ aŜŎƘŀƴƛǎƳǳǎ ǇǻǎƻōŜƴƝ ƘȅŘǊƻŦƛƭƴƝŎƘ ƘƻǊƳƻƴǻ 

IȅŘǊƻŦƛƭƴƝ ƘƻǊƳƻƴȅ όǇƻƭȅǇŜǇǘƛŘƻǾŞ ƘƻǊƳƻƴȅύ ƳƻƘƻǳ ōȇǘ ǘǊŀƴǎǇƻǊǘƻǾłƴȅ ǘŠƭƴƝƳƛ ǘŜƪǳǘƛƴŀƳƛ ōŜȊ ƴƻǎƛőǻΦ bŜƳƻƘƻǳ 

ǎŀƳƻǎǘŀǘƴŠ ǇǊƻŎƘłȊŜǘ ōǳƴŠőƴƻǳ ƳŜƳōǊłƴƻǳΣ ǾłȌƝ ǎŜ ƴŀ ǎǇŜŎƛŦƛŎƪŞ ǊŜŎŜǇǘƻǊȅ ƴŀ ǇƻǾǊŎƘǳ ōǳƴŠƪΦ wŜŎŜǇǘƻǊ ǇǊƻŘŠƭł 

ƪƻƴŦƻǊƳŀőƴƝ ȊƳŠƴǳΣ ŀƪǘƛǾǳƧŜ ǎŜ ŀ ǇǌŜƴłǑƝ ǎƛƎƴłƭ ǇǊƻǎǘǌŜŘƴƛŎǘǾƝƳ ŘŀƭǑƝŎƘ ƳƻƭŜƪǳƭ Ǿ ōǳƶŎŜΦ yŀŘŀ ǊŜŎŜǇǘƻǊǻ Ƴł ǾƭŀǎǘƴƝ 

ǇǊƻǘŜƛƴƪƛƴŀǎƻǾƻǳ ŀƪǘƛǾƛǘǳ ƴŜōƻ ŀƪǘƛǾǳƧŜ ƛƴǘǊŀŎŜƭǳƭłǊƴƝ ǇǊƻǘŜƛƴƪƛƴŀǎȅΦ tǌŜƴƻǎ ǎƛƎƴłƭǳ Řƻ ƧłŘǊŀ ōǳƶƪȅ ƧŜ ȊǇǊƻǎǘǌŜŘƪƻǾłƴ 

ŦƻǎŦƻǊȅƭŀőƴƝ ƪŀǎƪłŘƻǳ ǇǊƻǘŜƛƴǻ ŀ ǎŜƪǳƴŘłǊƴƝƳƛ ƴƛǘǊƻōǳƴŠőƴȇƳƛ ƳƻƭŜƪǳƭŀƳƛ όǇƻǎƭƝőƪȅύΦ !ƪǘƛǾƻǾŀƴŞ ǇǊƻǘŜƛƴƪƛƴŀǎȅ ŦƻǎŦƻǊȅƭǳƧƝ 

ŎƝƭƻǾŞ ǘǊŀƴǎƪǊƛǇőƴƝ ŦŀƪǘƻǊȅΣ ƪǘŜǊŞ Ǿ ƧłŘǌŜ ǳƳƻȌƶǳƧƝ ǘǊŀƴǎƪǊƛǇŎƛ ŎƝƭƻǾȇŎƘ ƎŜƴǻΦ 

 

3. AL¢9wb!¢L±bN ¢w!b{YwLt/9 Lb5L±L5¦#[bN/I D9b® 

YǊƻƳŠ ƳŜŎƘŀƴƛǎƳǻΣ ƪǘŜǊŞ ǳƳƻȌƶǳƧƝ ǊŜƎǳƭŀŎƛ ŀƪǘƛǾƛǘȅ ƎŜƴǻ όŀƪǘƛǾŀŎŜ ƴŜōƻ ǊŜǇǊŜǎŜύ ŜȄƛǎǘǳƧƝ ƛ ƪƻƴǘǊƻƭƴƝ ƳŜŎƘŀƴƛǎƳȅΣ ƪǘŜǊŞ 

ǳƳƻȌƶǳƧƝ ǾȅōƝǊŀǘ ƳŜȊƛ ǎǇŜŎƛŦƛŎƪȇƳƛ ŀƭǘŜǊƴŀǘƛǾƴƝƳƛ ǘǊŀƴǎƪǊƛǇǘȅ ŀ ǘƝƳ ƛ ǇǊƻŘǳƪǘȅ όƛǎƻŦƻǊƳȅύ ƧŜŘƴoho genu. Jednou z ƳƻȌƴƻǎǘƝ 

ƧŜ ǾȅǳȌƛǘƝ ŀƭǘŜǊƴŀǘƛǾƴƝŎƘ ǇǊƻƳƻǘƻǊǻΣ ƪǘŜǊŞ ǎŜ ǾȅǎƪȅǘǳƧƝ Ǿ ƴŠƪǘŜǊȇŎƘ ǎŀǾőƝŎƘ ƎŜƴŜŎƘΦ WŜƧƛŎƘ ǾȅǳȌƛǘƝ ǾŜŘŜ ƪ ǘǾƻǊōŠ ƛǎƻŦƻǊŜƳ 

s ǊǻȊƴȇƳƛ ǾƭŀǎǘƴƻǎǘƳƛΦ !ƭǘŜǊƴŀǘƛǾƴƝ ǇǊƻƳƻǘƻǊȅ ƳƻƘƻǳ ōȇǘ ƭƻƪŀƭƛȊƻǾłƴȅ Ǿ ǇǊǾƴƝƳ ŜȄƻƴǳΣ ƪǘŜǊȇ ƧŜ Ǉŀƪ ǾȅǎǘǌƛȌŜn, ale i ve 

ǾŠǘǑƝŎƘ ǾȊŘłƭŜƴƻǎǘŜŎƘ Ǿ ƎŜƴǳ ǎƳŠǊŜƳ Ǉƻ ǇǊƻǳŘǳΦ tǊƻŘǳƪǘȅ ƎŜƴƻǾŞ ŜȄǇǊŜǎŜ Ǉŀƪ ƳƻƘƻǳ ƳƝǘ Ǿƭŀǎǘƴƻǎǘƛ ǎǇŜŎƛŦƛŎƪŞ ǇǊƻ ǳǊőƛǘŞ 

ǘƪłƴŠΦ  

 

tǌƛ ǵǇǊŀǾłŎƘ ƎŜƴƻǾŞ ǎŜƪǾŜƴŎŜ Ƴwb! ǎŜ ƳƻƘƻǳ ǾȅǎƪȅǘƻǾŀǘ ǾŀǊƛŀŎŜΣ ƪǘŜǊŞ ǾŜŘƻǳ ƪŜ ǾȊƴƛƪǳ ǊǻȊƴȇŎƘ Ƴwb! ŀ ǘƝƳ ƛ ǊǻȊƴȇŎƘ 

forŜƳ ǇǊƻǘŜƛƴǳ όƛǎƻŦƻǊƳȅύΦ tŀǘǌƝ ǎŜƳ ŀƭǘŜǊƴŀǘƛǾƴƝ ǎŜǎǘǌƛƘΣ ƪŘȅ Ƨǎƻǳ ǾȅǳȌƛǘŀ ƛ Ƨƛƴł ǎŜǎǘǌƛƘƻǾł ƳƝǎǘŀΣ ŎƻȌ ƳǻȌŜ ǾŞǎǘ ƪ ǊǻȊƴȇƳ 

ƪƻƳōƛƴŀŎƝƳ ŜȄƻƴǻ όƛƴǘǊƻƴƛȊŀŎŜ ŜȄƻƴǻΣ ŜȄƻƴƛȊŀŎŜ ƛƴǘǊƻƴǻύ ƧŜŘƴƻƘƻ ƎŜƴǳ ŀ ǘƝƳ ƛ ƪŜ ǾȊƴƛƪǳ ǊǻȊƴȇŎƘ ƛǎƻŦƻǊŜƳ ǇǊƻǘŜƛƴǳΦ 

hŘƘŀŘǳƧŜ ǎŜΣ ȌŜ ŀǎƛ рл ҈ ƭƛŘǎƪȇŎƘ ƎŜƴǻ Ƴł ƳƻȌƴƻǎǘ ŀƭǘŜǊƴŀǘƛǾƴƝƘƻ ǎŜǎǘǌƛƘǳΦ !ƭǘŜǊƴŀǘƛǾƴƝ ǎŜǎǘǌƛƘ ƳǻȌŜ ōȇǘ ǘƪłƶƻǾŠ ǎǇŜŎƛŦƛŎƪȇ 

ƴŜōƻ ǎŜ ƳǻȌŜ Ǿȅǎƪȅǘƴƻǳǘ Ǿ ǊǻȊƴȇŎƘ ǾȇǾƻƧƻǾȇŎƘ ǎǘłŘƛƝŎƘ ōǳƶƪȅΦ 5ŀƭǑƝ ǾŀǊƛŀŎƝ ƧŜ ŀƭǘŜǊƴŀǘƛǾƴƝ ǇƻƭȅŀŘŜƴȅƭŀŎŜΣ ƪŘȅ Ƨǎƻǳ ǾȅǳȌƛǘȅ 

ŀƭǘŜǊƴŀǘƛǾƴƝ ǇƻƭȅŀŘŜƴȅƭŀőƴƝ ǎƛƎƴłƭȅ ƴŀǇǌΦ Ǿ ƻōƭŀǎǘƛ оΨ ¦¢wΦ wƻǾƴŠȌ ŀƭǘŜǊƴŀǘƛǾƴŠ ǇƻƭȅŀŘŜƴȅƭƻǾŀƴŞ ǘǊŀƴǎƪǊƛǇǘȅ ƳƻƘƻǳ ōȇǘ 

ǘƪłƶƻǾŠ ǎǇŜŎƛŦƛŎƪŞΦ  

 

WŜŘƴƻǳ ȊŜ ǾȊłŎƴȇŎƘ ǇƻǎǘǘǊŀƴǎƪǊƛǇőƴƝŎƘ ǵǇǊŀǾ ƧŜ ƛ ǘȊǾΦ RNA editaceΣ ƪŘȅ ŘƻŎƘłȊƝ ƪ ƛƴǎŜǊŎƛΣ ŘŜƭŜŎƛ ƴŜōƻ ǎǳōǎǘƛǘǳŎƛ ƴǳƪƭŜƻǘƛŘǻ 

ƴŀ ǵǊƻǾƴƛ wb!Φ ¦ ǎŀǾŎǻ byla v ƻƳŜȊŜƴŞƳ Ǉƻőǘǳ ƎŜƴǻ ǇƻȊƻǊƻǾłƴŀ ǎǳōǎǘƛǘǳőƴƝ ŜŘƛǘŀŎŜΣ ȊŜƧƳŞƴŀ ŘŜŀƳƛƴŀŎŜ ǾȅōǊŀƴȇŎƘ 

ŎȅǘƻǎƛƴƻǾȇŎƘ ό/ Ҧ ¦ύ ŀ ŀŘŜƴƛƴƻǾȇŎƘ ό! Ҧ LΣ ƛƴƻǎƛƴΣ ƪǘŜǊȇ ǎŜ ŎƘƻǾł Ƨŀƪƻ Ǝǳŀƴƛƴύ ȊōȅǘƪǻΦ ±ȇȊƴŀƳ wb! ŜŘƛǘŀŎŜ ƴŜƴƝ ȊŎŜƭŀ 

ƧŀǎƴȇΣ ƳǻȌŜ ǇǌŜŘǎǘŀǾƻǾŀǘ ȊǇǻǎƻō ǊŜƎǳƭŀŎŜ ƎŜƴƻǾŞ ŜȄǇǊŜǎŜ ŀ ŘŀƭǑƝ ŎŜǎǘǳ ǾŜŘƻǳŎƝ ƪ ŘƛǾŜǊǎƛǘŠ ǇǊƻǘŜƛƴǻΦ bŠƪǘŜǊŞ 

ŜȄǇŜǊƛƳŜƴǘłƭƴƝ ǎǘǳŘƛŜ ƴŀȊƴŀőǳƧƝΣ ȌŜ ƧŜ ƴŜȊōȅǘƴł ǇǊƻ ǇǌŜȌƝǾłƴƝ ƻǊƎŀƴƛǎƳǳΦ 

 

4. w9D¦[!/9 ¢w!b{YwLt/9 aL¢h/Ihb5wL#[bN/I D9b® 

{ŜƪǾŜƴŎŜ ǇǊƻƳƻǘƻǊǳΣ ǊƻȊǇƻȊƴłǾŀƴŞ Ƴǘwb!-ǇƻƭȅƳŜǊŀǎŀƳƛ Ƨǎƻǳ ōƻƘŀǘŞ ƴŀ ! ŀ ȊŀƘǊƴǳƧƝ ǎǘŀǊǘƻǾƴƝ ƴǳƪƭŜƻǘƛŘ όҌмύΦ [ƛŘǎƪł 

ƳƛǘƻŎƘƻƴŘǊƛłƭƴƝ 5b! όƳǘ5b!ύ Ƴł ǇǊƻ ǾǑŜŎƘƴȅ ƎŜƴȅ ƧŜƴ ŘǾŀ ǇǊƻƳƻǘƻǊȅ ǎŜ ǎƛƎƴłƭƴƝƳƛ ǎŜƪǾŜƴŎŜƳƛ ŘƭƻǳƘȇƳƛ мр ōŀǎƝΦ WŜŘŜƴ 

ǇǊƻƳƻǘƻǊ ȊŀƧƛǑǙǳƧŜ ǘǊŀƴǎƪǊƛǇŎƛ ƧŜŘƴƻƘƻ ǌŜǘŠȊŎŜΣ ŘǊǳƘȇ ŘǊǳƘŞƘƻΦ yŜǘŠȊŎŜ Ƨǎƻǳ ǘǊŀƴǎƪǊƛōƻǾłƴȅ Ǿ ŎŜƭŞ ǎǾŞ ŘŞƭŎŜ ŀ ǇǊƛƳłǊƴƝ 

ǘǊŀƴǎƪǊƛǇǘ ƧŜ ǳǇǊŀǾƻǾłƴ ƴŀ ƳƛǘƻŎƘƻƴŘǊƛłƭƴƝ Ƴwb!Σ Ǌwb! ŀ ǘwb!Φ ¢ǊŀƴǎƪǊƛǇŎƛ ǎǘƛƳǳƭǳƧŜ ǘǊŀƴǎƪǊƛǇőƴƝ ŦŀƪǘƻǊ Ƴǘ¢CмΦ yƝŘƝŎƝ 

ǇǊǾŜƪ ƧŜ ƭƻƪŀƭƛȊƻǾłƴ ǇǊƻǘƻ ǇǊƻǳŘǳ ƻŘ ǎǘŀǊǘƻǾƴƝƘƻ ƴǳƪƭŜƻǘƛŘǳ ŀ Ƴł ƻǇŀőƴƻǳ ƻǊƛŜƴǘŀŎƛ ƴŜȌ ǇǊƻƳƻǘƻǊΦ wŜƎǳƭŀŎŜ ƎŜƴƻǾŞ ŦǳƴƪŎŜ 

odpovƝŘł ǘŜŘȅ ǎǇƝǑŜ ǳǎǇƻǌłŘłƴƝ ǊŜƎǳƭŀőƴƝŎƘ ǇǊǾƪǻ ǳ ŜǳƪŀǊȅƻǘΦ [ȊŜ ǘŜŘȅ ǳȊŀǾǌƝǘΣ ȌŜ ǘǊŀƴǎƪǊƛǇŎŜ Ƴǘ5b! ŀ ƧŜƧƝ ǊŜƎǳƭŀŎŜ Ƨǎƻǳ 

ƪƻƳōƛƴŀŎƝ ƳŜŎƘŀƴƛǎƳǻ ǇƻǇǎŀƴȇŎƘ Ǿ ǇǊƻƪŀǊȅƻǘƴƝŎƘ ƛ ŜǳƪŀǊȅƻǘƴƝŎƘ ōǳƶƪłŎƘΦ 

 

5. Y!{Y#5h±# w9D¦[!/9 C¦bY/9 D9b® 

5ƴŜǎ ǳȌ ƘƛǎǘƻǊƛŎƪȇƳ ǇǌƝƪƭŀŘŜƳ ƧŜ ƪŀǎƪłŘƻǾł ǊŜƎǳƭŀŎŜ ŦǳƴƪŎŜ ƎŜƴǻΣ ƪǘŜǊł ōȅƭŀ ǎǘǳŘƻǾłƴŀ ǳ ŘǊƻǎƻŦƛƭȅΦ 

 

 

 

 

 



50. ¢w!b{[!/9 a9a.w#bh±º/I ! 9·Yw92bN/I twh¢9Lb® ό¢!wD9¢LbDύ 

 
w9D¦[!/9 b! ¨wh±bL ¢w!b{[!/9 

{ȅƴǘŞȊŀ ǇǊƻǘŜƛƴǻ ƧŜ ŘǻƭŜȌƛǘȇƳ ƪƻƴǘǊƻƭƴƝƳ ōƻŘŜƳ ƎŜƴƻǾŞ ŜȄǇǊŜǎŜΦ YƭƝőƻǾȇƳ ōƻŘŜƳ ƧŜ ǾȇōŠǊ ƛƴƛŎƛŀőƴƝƘƻ ƪƻŘƻƴǳ !¦DΣ 

v ƴŠƪǘŜǊȇŎƘ ƎŜƴŜŎƘ ǘƻǘƛȌ ŜȄƛǎǘǳƧŜ ƳƻȌƴƻǎǘ ŀƭǘŜǊƴŀǘƛǾƴƝƘƻ ǾȇōŠǊǳ ǎǘŀǊǘƻǾƴƝƘƻ ƪƻŘƻƴǳ Ǿ Ƴwb!Φ 5ǻǎƭŜŘƪŜƳ ƧŜ ƻǇŠǘ ƳƻȌƴƻǎǘ 

ǾȊƴƛƪǳ ǊǻȊƴȇŎƘ ƛǎƻŦƻǊŜƳ ǇǊƻŘǳƪǘǳΦ 

 

¢ǊŀƴǎƭŀŎŜ ƳǻȌŜ ōȇǘ ǊƻǾƴŠȌ ǊŜƎǳƭƻǾłƴŀ ǇǊƻǎǘǌŜŘƴƛŎǘǾƝƳ ǎǇŜŎƛŦƛŎƪȇŎƘ ǇǊƻǘŜƛƴǻΣ ƪǘŜǊŞ ǎŜ ǾłȌƝ ƴŀ ǊŜƎǳƭŀőƴƝ ǎŜƪǾŜƴŎŜ ƻōǎŀȌŜƴŞ 

v ƴŜǇǌŜƪƭłŘŀƴȇŎƘ ƻōƭŀǎǘŜŎƘ ό¦¢w ς ǳƴǘǊŀƴǎƭŀǘŜŘ ǊŜƎƛƻƴǎύΣ őŀǎǘƻ ƴŀ оΨ ƪƻƴŎƛ ƎŜƴǳΦ wŜƎǳƭŀőƴƝ ǎŜƪǾŜƴŎŜ Ǿ ¦¢w ƳƻƘƻǳ ǘŀƪŞ 

regulovat transport v mRNA v ǇƻŘƻōŠ ǊƛōƻƴǳƪƭŜƻǇǊƻǘŜƛƴƻǾȇŎƘ őłǎǘƛŎ όwbtύ Řƻ ǳǊőƛǘŞƘƻ ƳƝǎǘŀ Ǿ ƴŠƪǘŜǊȇŎƘ ǘȅǇŜŎƘ ōǳƴŠƪΣ 

ƪŘŜ ǇƻǘƻƳ ǇǊƻōŠƘƴŜ ǘǊŀƴǎƭŀŎŜΦ  

 

tƻƳŠǊƴŠ ƴƻǾŞ Ƨǎƻǳ ƻōƧŜǾȅ ǊŜƎǳƭŀőƴƝŎƘ ǎŎƘƻǇƴƻǎǘƝ ƳŀƭȇŎƘ ƳƻƭŜƪǳƭ wb! ς tzv. miRNA (microRNA) a siRNA (small interfering 

RNA). Miwb! Ƨǎƻǳ ƳŀƭŞ όŀǎƛ нн ƴǘύ ƧŜŘƴƻǾƭłƪƴƻǾŞ ƳƻƭŜƪǳƭȅ wb!Σ ƪǘŜǊŞ ǎŜ ƳƻƘƻǳ ǇłǊƻǾŀǘ ǎŜ ǎŜƪǾŜƴŎƝ Ǿ ƻōƭŀǎǘƛ оΨ ¦¢w ŎƝƭƻǾŞ 

Ƴwb! ŀ ǇƻǘƭŀőƻǾŀǘ ƛƴƛŎƛŀŎƛ ǘǊŀƴǎƭŀŎŜΦ aƻƭŜƪǳƭȅ ǎƛwb! ŀƪǘƛǾǳƧƝ ǇǊƻŎŜǎ RNA interferenceΣ ƧŜƘƻȌ ǾȇǎƭŜŘƪŜƳ ƧŜ ǳǘƭǳƳŜƴƝ ŀƪǘƛǾƛǘȅ 

genu. Objev RNA interference ƧŜ ƪƻƳǇƭŜȄƴƝ ǇǊƻŎŜǎΣ Ǉǌƛ ƴŠƳȌ ǾȊƴƛƪŀƧƝ ƪǊłǘƪŞ ŘǾƻǳǾƭłƪƴƻǾŞ ƳƻƭŜƪǳƭȅ wb!Φ ¢ȅǘƻ ƳƻƭŜƪǳƭȅ ǎŜ 

ƴŀȊȇǾŀƧƝ ǎƛwb! ŀ ƳŀƧƝ ǎŎƘƻǇƴƻǎǘ ǾłȊŀǘ ǎŜ ǎ ƪƻǊŜǎǇƻƴŘǳƧƝŎƝ ǎŜƪǾŜƴŎƝ Ƴwb!Φ /ȇǎƭŜŘƪŜƳ ƧŜ ŘŜƎǊŀŘŀŎŜ ǇǌƝǎƭǳǑƴŞ Ƴwb!Φ 

V ŘǻǎƭŜŘƪǳ ǘƻƘƻ ƴŜƴƝ ǇǊƻŘǳƪƻǾłƴ ǇǌƝǎƭǳǑƴȇ ǇǊƻǘŜƛƴΦ ¢Ŝƴǘƻ ƻōƧŜǾ ǎƪȇǘł ǾŜƭƪŞ ƴŀŘŠƧŜ Řƻ ōǳŘƻǳŎƴŀ ǎ ƻƘƭŜŘŜƳ ƴŀ ƳƻȌƴƻǎǘ 

ŎƝƭŜƴŞƘƻ ǳǘƭǳƳŜƴƝ ŜȄǇǊŜǎŜ ƎŜƴǻΣ ƧŜƧƛŎƘȌ ȊƳŠƴȅ Ƨǎƻǳ ǇǌƝőƛƴƻǳ ƻƴŜƳƻŎƴŠƴƝΦ 

 

9ǳƪŀǊȅƻǘƴƝ ōǳƶƪȅ ǾȅǊłōŠƧƝ ǾŜƭƪŞ ƳƴƻȌǎǘǾƝ ǇǊƻǘŜƛƴǻΦ !ōȅ ǇǊƻǘŜƛƴȅ ƳƻƘƭȅ Ǉƭƴƛǘ ǎǾƻƧƛ ŦǳƴƪŎƛΣ ƳǳǎƝ ōȇǘ Ǿ ōǳƶŎŜ ȊŀőƭŜƴŠƴȅ Řƻ 

ƻŘǇƻǾƝŘŀƧƝŎƝ ǎǘǊǳƪǘǳǊȅΦ bŠƪǘŜǊŞ ǇǊƻǘŜƛƴȅ Ƨǎƻǳ Ǿ ŎȅǘƻǎƻƭǳΣ ƧƛƴŞ Ƨǎƻǳ ŘƻǇǊŀǾƻǾłƴȅ Řƻ ǊǻȊƴȇŎƘ ōǳƴŠőƴȇŎƘ ƪƻƳǇŀǊǘƳŜƴǘǻ 

όƧłŘǊƻΣ ƳƛǘƻŎƘƻƴŘǊƛŜΣ ǇŜǊƻȄƛǎƻƳȅ ŀǘŘΦύ ƴŜōƻ Ƨǎƻǳ ȊŀƪƻǘǾŜƴȅ Ǿ ōǳƴŠőƴŞ ƳŜƳōǊłƴŠ ƴŜōƻ Ǿ ƳŜƳōǊłƴłŎƘ ƻǊƎŀƴŜƭΦ 5ŀƭǑƝ 

ǇǊƻǘŜƛƴȅ Ƨǎƻǳ ǎŜŎŜǊƴƻǾłƴȅ ƪƻƴǎǘƛǘǳǘƛǾƴŠ ƴŜōƻ ŦŀƪǳƭǘŀǘƛǾƴŠ Řƻ ƳŜȊƛōǳƴŠőƴŞ ƘƳƻǘȅ όƴŀǇǌΦ ƘƻǊƳƻƴȅ ƴŜōƻ ƧƛƴŞ ǎƛƎƴłƭƴƝ 

molekuly). 

 

wŜƎǳƭŀŎƛ ǘǊŀƴǎǇƻǊǘǳ ǇǊƻǘŜƛƴǻ Řƻ ƳƝǎǘŀ ƧŜƧƛŎƘ ǇǻǎƻōŜƴƝ ǎŜ ǌƝƪł ƴŀǎƳŠǊƻǾłƴƝ ǇǊƻǘŜƛƴǻ (targeting). 

h ȊłƪƭŀŘƴƝƳ ƴŀǎƳŠǊƻǾłƴƝ ǇƻƭȅǇŜǇǘƛŘǻ ǊƻȊƘƻŘǳƧŜΣ ȊŘŀ Ƨǎƻǳ ǎȅƴǘŜǘƛȊƻǾłƴȅ ƴŀ ǾƻƭƴȇŎƘ ǊƛōƻǎƻƳŜŎƘ Ǿ cytosolu nebo na 

ǊƛōƻǎƻƳŜŎƘ ŘǊǎƴŞƘƻ ŜƴŘƻǇƭŀǎƳŀǘƛŎƪŞƘƻ ǊŜǘƛƪǳƭŀ ό59wύΦ tƻƭȅǇŜǇǘƛŘȅ ǎȅƴǘŜǘƛȊƻǾŀƴŞ ƴŀ ǾƻƭƴȇŎƘ ǊƛōƻǎƻƳŜŎƘ ȊǻǎǘłǾŀƧƝ 

v Ŏȅǘƻǎƻƭǳ ƴŜōƻ Ƨǎƻǳ ŘƻǇǊŀǾŜƴȅ Řƻ ƳƛǘƻŎƘƻƴŘǊƛƝΣ ǇŜǊƻȄƛǎƻƳǻ ƴŜōƻ Řƻ ƧłŘǊŀΦ 

 

Polypeptidy synteǘƛȊƻǾŀƴŞ ƴŀ 59w ƳƻƘƻǳ ōȇǘ ǎŜŎŜǊƴƻǾłƴȅ Ȋ ōǳƶƪȅΣ ŘŀƭǑƝ Ƨǎƻǳ ǎƳŠǊƻǾłƴȅ Řƻ DƻƭƎƛƘƻ ŀǇŀǊłǘǳΣ ƭȅǎƻǎƻƳǻ 

ƴŜōƻ Ƨǎƻǳ ȊŀōǳŘƻǾłƴȅ Ƨŀƪƻ ƛƴǘŜƎǊłƭƴƝ ǇǊƻǘŜƛƴȅ Řƻ ƳŜƳōǊłƴ ŀ ǇǌŜƴŜǎŜƴȅ ƴŀ ŘŜŦƛƴƛǘƛǾƴƝ ƳƝǎǘƻ ǳǊőŜƴƝΣ ƴŀǇǌΦ Řƻ ǇƭŀǎƳŀǘƛŎƪŞ 

ƳŜƳōǊłƴȅΦ Y tomu, aby se proteiny dostalȅ ƴŀ ǎǇǊłǾƴŞ ƳƝǎǘƻ ǳǊőŜƴƝ ƳǳǎƝ ōȇǘ ǾȅōŀǾŜƴȅ ǎǇŜŎƛŦƛŎƪȇƳƛ ƭƻƪŀƭƛȊŀőƴƝƳƛ ǎƛƎƴłƭȅΣ 

ƻōǾȅƪƭŜ ǇǌŜŘǎǘŀǾƻǾłƴȅ ƪǊłǘƪȇƳƛ ǇŜǇǘƛŘƻǾȇƳƛ ǎŜƪǾŜƴŎŜƳƛΦ 

 

¢ǊŀƴǎƭŀŎŜ ǇƻƭȅǇŜǇǘƛŘǻ ǳǊőŜƴȇŎƘ ƪ ǎŜƪǊŜŎƛ ƧŜ ƛƴƛŎƛƻǾłƴŀ ƴŀǾłȊłƴƝƳ Ƴwb! ƴŀ ǊƛōƻǎƻƳ Ǿ cytosolu. 

Mechanismus iniciace a elonƎŀŎŜ ǘǊŀƴǎƭŀŎŜ ƧŜ ǎǘŜƧƴȇ Ƨŀƪƻ ǳ ǇƻƭȅǇŜǇǘƛŘǻ ǳǊőŜƴȇŎƘ ǇǊƻ ŎȅǘƻǎƻƭΦ 

¢ǊŀƴǎƭŀŎŜ ǇƻƭȅǇŜǇǘƛŘǻ ǇǊƻ αŜȄǇƻǊǘά ƧŜ ǾǑŀƪ ǇƻȊŀǎǘŀǾŜƴŀ Ǉƻ ǘǊŀƴǎƭŀŎƛ ŎŎŀ тл !aYΦ bŀ ǾŜŘƻǳŎƝ ǎŜƪǾŜƴŎƛ ǾȊƴƛƪŀƧƝŎƝƘƻ 

ǇƻƭȅǇŜǇǘƛŘǳ ǎŜ ƴŀǾłȌŜ őłǎǘƛŎŜ ǊƻȊǇƻȊƴłǾŀƧƝŎƝ ǎƛƎƴłƭ ό{wt ς signal recognition ǇŀǊǘƛŎƭŜύ ŀ ŎŜƭȇ ƪƻƳǇƭŜȄ ǎŜ ƴŀǾłȌŜ ƴŀ ǊŜŎŜǇǘƻǊ 

{wtΣ ƪǘŜǊȇ ƧŜ ǳƭƻȌŜƴ ƴŀ ǇƻǾǊŎƘǳ ƳŜƳōǊłƴȅ ŘǊǎƴŞƘƻ ŜƴŘƻǇƭŀǎƳŀǘƛŎƪŞƘƻ ǊŜǘƛƪǳƭŀΦ  

 

±ŜŘƻǳŎƝ ǎŜƪǾŜƴŎŜ ǾǎǘƻǳǇƝ Řƻ ƳŜƳōǊłƴȅ 59wΣ ǘǊŀƴǎƳŜƳōǊłƴƻǾŞ ǇǊƻǘŜƛƴȅ 59w ǾȅǘǾƻǌƝ ƪƻƭŜƳ ǇƻƭȅǇŜǇǘƛŘǻ 

ǘǊŀƴǎƳŜƳōǊłƴƻǾȇ ƪŀƴłƭΣ ǘǊŀƴǎƭŀŎŜ ǇƻƭȅǇŜǇǘƛŘǻ ǇƻƪǊŀőǳƧŜ ŀ ǇƻƭȅǇŜǇǘƛŘ ǎŜ ŘƻǎǘłǾł Řƻ ƭǳƳŜƴ 59wΦ {wt ŀ ƧŜƘƻ ǊŜŎŜǇǘƻǊ ǎŜ 

ǳǾƻƭƴƝ Ȋ vazby s ǘƝƳǘƻ ƪƻƳǇƭŜȄŜƳ ŀ ǎƻǳőŀǎƴŠ ƧŜ ƻŘǑǘŠǇŜƴŀ ǾŜŘƻǳŎƝ ǎŜƪǾŜƴŎŜΦ ±ȊƴƛƪŀƧƝŎƝ ǇƻƭȅǇŜǇǘƛŘ ƧŜ ƛƘƴŜŘ Ǿ DER 

ƳƻŘƛŦƛƪƻǾłƴ όƎƭȅƪƻǎȅƭŀŎŜ ŀ ǇΦύ ŀ ƪƻƴŦƻǊƳƻǾłƴΦ ¢ŜǇǊǾŜ Ǉƻ ŘƻƪƻƴőŜƴƝ ǇƻǎǘǊŀƴǎƭŀőƴƝ ǵǇǊŀǾȅ ǇƻƭȅǇŜǇǘƛŘǳ ǇǊƻŎƘłȊƝ ƪŀƴłƭŜƳ ƛ 

jeho C-ƪƻƴŜŎ ŀ ǘǊŀƴǎƳŜƳōǊłƴƻǾȇ ƪŀƴłƭ ǎŜ ǊƻȊǇŀŘłΦ 

 

bƻǾŠ ǎȅƴǘŜǘƛȊƻǾŀƴŞ ǇǊƻǘŜƛƴȅ Ƨǎƻǳ Ǉŀƪ ƻōƪƭƻǇŜƴȅ ƳŜƳōǊłƴƻǳ DERΣ Ƨŀƪƻ ǾŜȊƛƪǳƭȅ ŎŜǎǘǳƧƝ ƪ ōǳƴŠőƴŞ ƳŜƳōǊłƴŠΣ ŦǵȊǳƧƝ 

s ǇƭŀǎƳŀǘƛŎƪƻǳ ƳŜƳōǊłƴƻǳ ŀ ǳǾƻƭƶǳƧƝ ǎŜ ŜȄƻŎȅǘƽȊƻǳ Řƻ ƻƪƻƭƝ ōǳƶƪȅΦ 

 

LƴǘŜƎǊłƭƴƝ ǘǊŀƴǎƳŜƳōǊłƴƻǾŞ ǇǊƻǘŜƛƴȅ ȊǻǎǘłǾŀƧƝ Ǿ ƳŜƳōǊłƴŠ 9wΣ ǾƭƛǾŜƳ ƧƛƴŞ ǎƛƎƴłƭƴƝ ǎŜƪǾŜƴŎŜ Ƨǎƻǳ ǘǊŀƴǎǇƻǊǘƻǾłƴȅ Řƻ 

DƻƭƎƛƘƻ ŀǇŀǊłǘǳ ŀ ǘǊŀƴǎǇƻǊǘƴƝƳƛ ǾŜȊƛƪǳƭŀƳƛ ƪ ōǳƴŠőƴŞ ƳŜƳōǊłƴŠΦ ¢ǊŀƴǎƳŜƳōǊłƴƻǾŞ ǇǊƻǘŜƛƴȅ ƳŀƧƝ ŦǳƴƪŎƛ ǊŜŎŜǇǘƻǊǻΣ 

tǊŀƴǎƳŜƳōǊłƴƻǾȇŎƘ ƪŀƴłƭǻΣ ǇƻǾǊŎƘƻǾȇŎƘ ŀƴǘƛƎŜƴǻ ŀǘŘΦ ±ǑŜŎƘƴȅ ǘȅǘƻ ƎƭȅƪƻǇǊƻǘŜƛƴȅ Ƨǎƻǳ ǎȅƴǘŜǘƛȊƻǾłƴȅ ƴŀ 59w ŀ 



ǘǊŀƴǎǇƻƴƻǾłƴȅ Řƻ ōǳƴŠőƴŞ ƳŜƳōǊłƴȅ ƴŜōƻ Řƻ ƳŜƳōǊłƴ ƻǊƎŀƴŜƭΦ WŜƧƛŎƘ ȊŀōǳŘƻǾłƴƝ Řƻ ƳŜƳōǊłƴȅ ǳƳƻȌƶǳƧƝ ƘȅŘǊƻŦƻōƴƝ 

ŀƳƛƴƻƪȅǎŜƭƛƴƻǾŞ ǎŜƪǾŜƴŎŜΦ 

 

51. REGULACE G9bh±; 9·tw9{9 ¦ 9¦Y!w¸h¢ 

 
.ǳƶƪȅ ŜǳƪŀǊȅƻǘ ƳŀƧƝ ƳƴƻƘŜƳ ǎƭƻȌƛǘŠƧǑƝ ǎǘǊǳƪǘǳǊǳ ƴŜȌ ōǳƶƪȅ ǇǊƻƪŀǊȅƻǘΦ {ȅǎǘŞƳ ƳŜƳōǊłƴ ƻŘŘŠƭǳƧŜ ƧłŘǊƻ ƻŘ ŎȅǘƻǇƭŀȊƳȅΣ 

ƭłǘƪƻǾł ǇǌŜƳŠƴŀ ǇǊƻōƝƘł ǾŜ ŦǳƴƪőƴŠ ǎǇŜŎƛŀƭƛȊƻǾŀƴȇŎƘ ƻǊƎŀƴŜƭłŎƘ όƳƛǘƻŎƘƻƴŘǊƛŜΣ ŜƴŘƻǇƭŀǎƳŀǘƛŎƪŞ ǊŜǘƛƪǳƭǳƳ ŀǇƻŘΦύΦ ¢ƻǘƻ 

ǊƻȊŘŠƭŜƴƝ ǾȅȌŀŘǳƧŜ ƛ Ƨƛƴƻǳ ǊŜƎǳƭŀŎƛ ƧŜŘƴƻǘƭƛǾȇŎƘ ƪǊƻƪǻ ǇǊƻǘŜƻǎȅƴǘŞȊȅ ŀ ǘǾƻǊōȅ ōǳƴŠőƴȇŎƘ ǎǘǊǳƪǘǳǊΦ wŜƎǳƭŀŎŜ ŜȄǇǊŜǎŜ ƎŜƴǻ ǳ 

ŜǳƪŀǊȅƻǘ ƧŜ ǇǊƻǘƻ ǇƻŘǎǘŀǘƴŠ ƪƻƳǇƭŜȄƴŠƧǑƝ ŀ ƳƴƻƘƻǘǾłǊƴŠƧǑƝ ƴŜȌ ǳ ǇǊƻƪŀǊȅƻǘΦ  

 

¢ǊŀƴǎƪǊƛǇŎŜ ŀ ǘǊŀƴǎƭŀŎŜ ǇǊƻōƝƘŀƧƝ ƴŀ ǊǻȊƴȇŎƘ ƳƝǎǘŜŎƘ ōǳƶky a v őŀǎƻǾŞ ǇƻǎƭƻǳǇƴƻǎǘƛΦ {ȅƴǘŞȊŀ ǇƻƭȅǇŜǇǘƛŘǻ ƧŜ ŘƛŦŜǊŜƴŎƻǾłƴŀ 

v ȊłǾƛǎƭƻǎǘƛ ƴŀ ǘƻƳΣ ȊŘŀ ōǳŘƻǳ ǾȅǳȌƝǾłƴȅ ǳǾƴƛǘǌ ōǳƶƪȅ ƴŜōƻ ŜȄǇƻǊǘƻǾłƴȅΦ 

 

V ƳƴƻƘƻōǳƴŠőƴŞƳ ƻǊƎŀƴƛǎƳǳ ƧŜ ŜȄǇǊŜǎŜ ƎŜƴǻ ǊŜƎǳƭƻǾłƴŀ ȊǇǊƻǎǘǌŜŘƪƻǾŀƴŠ ǎȅǎǘŞƳŜƳ ǎƛƎƴłƭƴƝŎƘ ƳƻƭŜƪǳƭΣ ƪǘŜǊŞ ȊŀƧƛǑǙǳƧƝ 

ǇǌŜŘłǾłƴƝ ƛƴŦƻǊƳŀŎƝ ƳŜȊƛ ōǳƶƪŀƳƛ όŀ ǘƝƳ ƛ ƛƴŦƻǊƳŀŎŜ ƻ ǎǘŀǾǳ ǾƴŠƧǑƝƘƻ ŀ ǾƴƛǘǌƴƝƘƻ ǇǊƻǎǘǌŜŘƝύΦ tǊƻ ǇǌŜƴƻǎ ǘŠŎƘǘƻ ǎƛƎƴłƭǻ Ƨǎƻǳ 

ōǳƶƪȅ ǾȅōŀǾŜƴȅ ǎǇŜŎƛŦƛŎƪȇƳƛ ƳŜƳōǊłƴƻǾȇƳƛ ŀ ŎȅǘƻǇƭŀǎƳŀǘƛŎƪȇƳƛ receptory. tƻȊƴŀǘƪȅ ƻ ǊŜƎǳƭŀŎƛ ŜȄǇǊŜǎŜ ƎŜƴǻ ǳ ŜǳƪŀǊȅƻt 

ƴŜƧǎƻǳ ȊŘŀƭŜƪŀ ǵǇƭƴŞΦ WŜ ǘƻ ǇƻŘƳƝƴŠƴƻ ǎƭƻȌƛǘƻǎǘƝ ǇǊƻōƭŞƳǳ ƛ ǾŠǘǑƝƳƛ ƻōǘƝȌŜƳƛ Ǉǌƛ ŜȄǇŜǊƛƳŜƴǘłƭƴƝƳ ƻǾŠǌƻǾłƴƝ ƘȅǇƻǘŞȊΦ 

 

9ȄǇǊŜǎŜ ƭƛŘǎƪȇŎƘ ƎŜƴǻ ƧŜ ƪƻƳǇƭŜȄƴŠ ǊŜƎǳƭƻǾłƴŀ ǇƻŘƭŜ ǇƻǘǌŜō ōǳƶƪȅΣ ƪǘŜǊŞ ȊłǾƛǎŜƧƝ ƳƛƳƻ ƧƛƴŞ ƴŀ ǘȅǇǳ ŀ ǾȇǾƻƧƻǾŞƳ ǎǘłŘƛǳ 

ōǳƶƪȅΦ tƻ ǎǇƭȅƴǳǘƝ ǾŀƧƝőƪŀ ŀ ǎǇŜǊƳƛŜ ǾȊƴƛƪł ǘƻǘƛǇƻǘŜƴǘƴƝ ȊȅƎƻǘŀΦ ¢ƻǘƛǇƻǘŜƴŎŜ ȊƴŀƳŜƴłΣ ȌŜ ǘŀƪƻǾŞǘƻ ōǳƶƪȅ Ƨǎƻǳ ǎŎƘƻǇƴŞ ǎŜ 

ŘŠƭƛǘ ŀ ǇǊƻŘǳƪƻǾŀǘ ǾŜǑƪŜǊŞ ŘƛŦŜǊŜƴŎƻǾŀƴŞ ōǳƶƪȅ ƻǊƎŀƴƛǎƳǳΦ tƻ ƴŠƪƻƭƛƪŀ ŘŠƭŜƴƝŎƘ ȊȅƎƻǘȅ ǎŜ ǘƻǘƛǇƻǘŜƴǘƴƝ ōǳƶƪȅ ȊŀőƝƴŀƧƝ 

specializovat. 

 

DNA v ƪŀȌŘŞ ƭƛŘǎƪŞ ōǳƶŎŜ ƻōǎŀƘǳƧŜ ǾǑŜŎƘƴȅ ƎŜƴȅ ƭƛŘǎƪŞƘƻ ƎŜƴƻƳǳΣ ŀǾǑŀƪ ǾŜ ǾŠǘǑƛƴŠ ōǳƴŠƪ ƧŜ ŀƪǘƛǾƴƝ ǇƻǳȊŜ ǳǊőƛǘł őłǎǘ ƎŜƴǻ 

v ȊłǾƛǎƭƻǎǘƛ ƴŀ ǾȇǾƻƧƻǾŞƳ ǎǘłŘƛǳ όŀ ǎǇŜŎƛŦƛŎƪŞ ǘƪłƴƛύ ǇƻǎǘǳǇǳƧƝŎƝ ŘƛŦŜǊŜƴŎƛŀŎŜΦ 

.ǳƶƪȅ ŜȄǇǊƛƳǳƧƝ ǇǊƛōƭƛȌƴŠ мр ҈ ǎǾȇŎƘ ƎŜƴǻΦ bŠƪǘŜǊŞ ƎŜƴȅ Ƨǎƻǳ ǘǊŀƴǎƪǊƛōƻǾłƴȅ ǾŜ ǾǑŜŎƘ ōǳƶƪłŎƘ ƻǊƎŀƴƛǎƳǳ όƘƻǳǎŜƪŜŜǇƛƴƎ 

ƎŜƴȅύΦ Wǎƻǳ ǘƻ ƎŜƴȅΣ ƧŜƧƛŎƘȌ ǇǊƻŘǳƪǘȅ όƴŀǇǌΦ ƘƛǎǘƻƴȅΣ ǊƛōƻǎƻƳłƭƴƝ ǇǊƻǘŜƛƴȅ ŀǇƻŘΦύ ȊŀƧƛǑǙǳƧƝ ȌƛǾƻǘƴŠ ŘǻƭŜȌƛǘŞ ŘŠƧŜ ōǳƶƪȅΦ 

 

K ǊŜƎǳƭŀŎƛ ŜȄǇǊŜǎŜ ƎŜƴǻ ŘƻŎƘłȊƝ ƴŀ ǊǻȊƴȇŎƘ ǵǊƻǾƴƝŎƘΥ 

¶ ƴŀ ǵǊƻǾƴƛ 5b! 

¶ transkripce a posttranskripőƴƝŎƘ ǵǇǊŀǾ 

¶ ǘǊŀƴǎƭŀŎŜ ŀ ǇƻǎǘǊŀƴǎƭŀőƴƝŎƘ ǵǇǊŀǾ 

¶ ŘǻƭŜȌƛǘȇ ǾȇȊƴŀƳ Ǿ ŜȄǇǊŜǎƛ ƎŜƴǻ ƳŀƧƝ ŜǇƛƎŜƴŜǘƛŎƪŞ ƳŜŎƘŀƴƛǎƳȅ 

 

w9D¦[!/9 b! ¨wh±bL 5b! 

WŜ ȊŀƧƛǑǙƻǾłƴŀ ǇǌŜǎǘŀǾōŀƳƛ 5b!Σ ƪǘŜǊŞ ǎŜ ǳǇƭŀǘƶǳƧƝ ȊŜƧƳŞƴŀ Ǉǌƛ ǾȊƴƛƪǳ ǎǘǊǳƪǘǳǊȅ ǊŜŎŜǇǘƻǊǻ . ƛ ¢ ƭȅƳŦƻŎȅǘǻ ǇǊƻ ǾŀȊōǳ 

antigenu a ŀƴǘƛƎŜƴƴƝ ǎǇŜŎƛŦƛǘȅ ƛƳǳƴƻƎƭƻōǳƭƛƴǻΦ 

 

w9D¦[!/9 b! ¨wh±bL ¢w!b{YwLt/9 

ǾƛȊ ƻǘłȊƪŀ őΦ пф 

 

w9D¦[!/9 b! ¨wh±bL ¢w!b{[!/9 

ǾƛȊ ƻǘłȊƪŀ őΦ рл 

 

9tLD9b9¢L/Y; a9/I!bL{a¸ 

ǾƛȊ ƻǘłȊƪŀ őΦ рн 

 

52. 9tLD9b9¢LY!Σ D9b9¢L/Yº LatwLb¢LbD 

 
EPIGENETIKA 

9ǇƛƎŜƴŜǘƛƪŀ ƧŜ ŘƻǎǳŘ Ƴłƭƻ ǇǊƻōłŘŀƴł ŎŜǎǘŀ ǇǌŜƴƻǎǳ ŘŠŘƛőƴŞ ƛƴŦƻǊƳŀŎŜΦ bŠƪǘŜǊŞ Ǿƭŀǎǘƴƻǎǘƛ ƴŜƳǳǎƝ ōȇǘ ƪƽŘƻǾłƴȅ Ǿ 

ƴǳƪƭŜƻǾȇŎƘ ƪȅǎŜƭƛƴłŎƘ ό5b!Σ wb!ύΣ ŀ ǇǌŜǎǘƻ ǎŜ ǇǌŜƴłǑƝΦ tǊłǾŠ ŜǇƛƎŜƴŜǘƛŎƪŞ ƳŜŎƘŀƴƛǎƳȅ ƳƻƘƻǳ ƻǾƭƛǾƴƛǘ ŦŜƴƻǘȅǇ ŀƴƛȌ ōȅ 



ƳŠƴƛƭȅ ƎŜƴƻǘȅǇΦ 9ǇƛƎŜƴŜǘƛŎƪŞ ƳŜŎƘƴƛǎƳȅ ǎŜ ǳǇƭŀǘƶǳƧƝ ƴŀ ŎŜƭŞ ǌŀŘŠ ǵǊƻǾƴƝ όǇǌŜŘ ǘǊŀƴǎƪǊƛǇŎƝ ƛ Ǉƻ ǘǊŀƴǎƪǊƛǇŎƛΣ ŀƭŜ ƛ ǇǌŜŘ 

ǘǊŀƴǎƭŀŎƝ ŀ Ǉƻ ǘǊŀƴǎƭŀŎƛύΦ Wǎƻǳ ŘǻƭŜȌƛǘŞ Ǿ ƳƻǊŦƻƎŜƴŜȊƛ ŀ Ǿ ǇǊƻŎŜǎǳ ŘƛŦŜǊŜƴŎƛŀŎŜ ōǳƴŠƪΦ 

 

9ǇƛƎŜƴŜǘƛŎƪȇƳƛ ƳŜŎƘŀƴƛǎƳȅ Ƨǎƻǳ ƴŀǇǌƝƪƭŀŘ ŀŎŜǘȅƭŀŎŜ Ƙƛǎǘƻƴǻ őƛ metylace DNA. V gŜƴŜǘƛŎŜ őƭƻǾŠƪŀ ǎŜ ŜǇƛƎŜƴŜǘƛƪŀ ǳǇƭŀǘƶǳƧŜ 

ƴŀǇǌƝƪƭŀŘ Ǉǌƛ inaktivaci chromozomu X ŀ Ǿ ǊłƳŎƛ ƎŜƴƻǾŞƘƻ ƛƳǇǊƛƴǘƛƴƎǳΦ DŜƴƻǾȇ ƛƳǇǊƛƴǘƛƴƎ ƧŜ ǎǇƻƧŜƴ ǎ ŎŜƭƻǳ ǌŀŘƻǳ ƭƛŘǎƪȇŎƘ 

ǇŀǘƻƭƻƎƛƝΦ 

 

9tLD9b9¢L/Y; a9/I!bL{a¸ 

V ƪƻƴǘǊƻƭŜ ƎŜƴƻǾŞ ŜȄǇǊŜǎŜ ƘǊŀƧƝ ǾȇȊƴŀƳƴƻǳ ǵƭƻƘǳ ŜǇƛƎŜƴŜǘƛŎƪŞ ƳŜŎƘŀƴƛǎƳȅΦ ¢ŜǊƳƝƴ ŜǇƛƎŜƴŜǘƛŎƪȇ ȊƴŀƳŜƴł ȊƳŠƴȅ 

v ƎŜƴŜǘƛŎƪŞ ŜȄǇǊŜǎƛΣ ƪǘŜǊŞ ƴŜƧǎƻǳ ȊǇǻǎƻōŜƴȅ ȊƳŠƴŀƳƛ Ǿ ǎŜƪǾŜƴŎƛ 5b!Σ ŀƭŜ ƳŀƧƝ ŘŠŘƛőƴȇ ŎƘŀǊŀƪǘŜǊΦ aŜȊƛ ƴŜƧŘǻƭŜȌƛǘŠƧǑƝ 

ŜǇƛƎŜƴŜǘƛŎƪŞ ƳŜŎƘŀƴƛǎƳȅ ǇŀǘǌƝ metylace DNA. 

 

METYLACE DNA 

WŜ ǇƻǾŀȌƻǾłƴŀ Ȋŀ ƳŜŎƘŀƴƛǎƳǳǎΣ ƪǘŜǊȇ ǘƭǳƳƝ transkripci. WŜ ȊŀƧƛǑǙƻǾłƴ ŜƴȊȅƳȅ όƳŜǘȅƭǘǊŀƴǎŦŜǊŀǎȅύΣ ƪǘŜǊŞ ƳŜǘȅƭǳƧƝ ŎȅǘƻǎƛƴƻǾŞ 

Ȋōȅǘƪȅ όǾȊƴƛƪł р-ƳŜǘȅƭŎȅǘƻǎƛƴύ ȊŜƧƳŞƴŀ Ǿ ŘƛƴǳƪƭŜƻǘƛŘƻǾȇŎƘ ǎŜƪǾŜƴŎƝŎƘ /DΦ {ŜƪǾŜƴŎŜ /D ǎŜ ǾȅǎƪȅǘǳƧƝ ƴŀ ǊǻȊƴȇŎƘ ƳƝǎǘŜŎƘ 

ƎŜƴƻƳǳΦ YǊƻƳŠ ǘƻƘƻ ǾȅǘǾłǌŜƧƝ /ǇD ƻǎǘǊǻǾƪȅΣ ƪǘŜǊŞ Ƨǎƻǳ ǎƻǳőłǎǘƝ ǇǊƻƳƻǘƻǊƻǾȇŎƘ ƻōƭŀǎǘƝ ƳƴƻƘŀ ƎŜƴǻΣ ŀƭŜ ƳƻƘƻǳ ǎŜ 

vyskytovat i v ǇǊǾƴƝƳ ŜȄƻƴǳ ƴŜōƻ Ǿ ƧƛƴȇŎƘ őłǎǘŜŎƘ ƪƽŘǳƧƝŎƝ ǎŜƪǾŜƴŎŜΦ tǌƛ ǊŜƎǳƭŀŎƛ ǘǊŀƴǎƪǊƛǇŎŜ ƘǊŀƧŜ ǵƭƻƘǳ ǇǌŜŘŜǾǑƝƳ 

metylace v oblasti promotoru. 

 

aŜǘȅƭŀŎŜ 5b! ǵȊŎŜ ǎƻǳǾƛǎƝ ǎ ƳƻŘƛŦƛƪŀŎƝ Ƙƛǎǘƻƴǻ ȊŜƧƳŞƴŀ ǎ ǊƻȊǎŀƘŜƳ ƧŜƧƛŎƘ ŀŎŜǘȅƭŀŎŜ ŀ ǘƝƳ ƛ ƪƻƴŦƻǊƳŀŎŜ ŎƘǊƻƳŀǘƛƴǳΦ 

aŜǘȅƭŀŎŜ 5b! ŀ ŘŜŀŎŜǘȅƭŀŎŜ Ƙƛǎǘƻƴǳ ǾȅǵǎǘƝ Ǿ ǎƛƭƴŠ ƪƻƴŘŜƴȊƻǾŀƴȇ ǎǘŀǾ ŎƘǊƻƳŀǘƛƴǳΣ ƪǘŜǊȇ ƴŜǳƳƻȌƶǳƧŜ ǇǌƛǇƻƧŜƴƝ RNA-

polymerasy. V ǇǊǻōŠƘǳ ǊŜǇƭƛƪŀŎŜ 5b! ƧŜ ƳŜǘȅƭƻǾŀƴȇ ǇƻǳȊŜ ǇǻǾƻŘƴƝ ǌŜǘŠȊŜŎ 5b!Φ aŜǘȅƭǘǊŀƴǎŦŜǊŀǎȅ ǊƻȊǇƻȊƴłǾŀƧƝ 

ǇǌŜŘƴƻǎǘƴŠ ƘŜƳƛƳŜǘȅƭƻǾŀƴƻǳ 5b!Σ ƳŜǘȅƭǳƧƝ Ŏȅǘƻǎƛƴȅ ƴŀ ƴƻǾŞƳ ǌŜǘŠȊŎƛ ŀ ǘƝƳ ȊŀƧƛǑǙǳƧƝΣ ȌŜ ƴƻǾŠ ǎȅƴǘŜǘƛȊƻǾŀƴȇ ǌŜǘŠȊŜŎ 5b! 

ōǳŘŜ ƳƝǘ ǎǘŜƧƴŠ ƳŜǘȅƭƻǾŀƴŞ /ǇD Ƨŀƪƻ ǌŜǘŠȊŜŎ ǇǻǾƻŘƴƝΦ ¢ƝƳǘƻ ȊǇǻǎƻōŜƳ ƧŜ ƳŜǘȅƭŀőƴƝ ǾȊƻǊŜƪ ƪƻǇƝǊƻǾłƴ Řƻ ŘŎŜǌƛƴȇŎƘ ōǳƴŠƪΦ 

 

½Řł ǎŜΣ ȌŜ ǵƭƻƘŀ ƳŜǘȅƭŀŎŜ Ǿ ǊŜƎǳƭŀŎƛ ƎŜƴƻǾŞ ŜȄǇǊŜǎŜ ǎǇƻőƝǾł ǾŜ ǎǇŜŎƛłƭƴƝ ōƛƻƭƻƎƛŎƪŞ ŦǳƴƪŎƛΣ ƪǘŜǊł ƧŜ Ǿ mnoha ohledech velmi 

ǾȇȊƴŀƳƴłΦ IǊŀƧŜ ŘǻƭŜȌƛǘƻǳ Ǌƻƭƛ Ǿ ǇǊǻōŠƘǳ ŘƛŦŜǊŜƴŎƛŀŎŜ όǘƪłƶƻǾŠ ǎǇŜŎƛŦƛŎƪł ǊŜƎǳƭŀŎŜ ŜȄǇǊŜǎŜ ƎŜƴǻύ Ǉǌƛ ƻƴǘƻƎŜƴŜȊƛΣ ǎƻǳǾƛǎƝ 

s iƴŀƪǘƛǾŀŎƝ · ŎƘǊƻƳƻǎƻƳǳ ŀ ǎ ŀƭŜƭƴŠ ǎǇŜŎƛŦƛŎƪƻǳ ŜȄǇǊŜǎƝ ƎŜƴǳ όƎŜƴƻƳƛŎƪȇ ƛƳǇǊƛƴǘƛƴƎύΦ 

 

INAKTIVACE X CHROMOSOMU 

¦ ǎŀǾŎǻ ŀ őƭƻǾŠƪŀ ƧŜ ƳǳȌǎƪŞ ǇƻƘƭŀǾƝ ŘŜǘŜǊƳƛƴƻǾłƴƻ ƘŜǘŜǊƻŎƘǊƻƳƻǎƻƳȅ ·¸Σ ȌŜƴǎƪŞ ··Φ WŜŘŜƴ ȊŜ ŘǾƻǳ ·· ŎƘǊƻƳƻǎƻƳǻ ȌŜƴȅ 

je 15. ς мсΦ ŘŜƴ Ǉƻ ƻǇƭƻȊŜƴƝ spirŀƭƛȊƻǾłƴ (lze ho v ōǳƶƪłŎƘ ǇƻȊƻǊƻǾŀǘ Ƨŀƪƻ · ŎƘǊƻƳŀǘƛƴύ ŀ ǾŠǘǑƛƴŀ ƧŜƘƻ ƎŜƴǻ ƧŜ ƛƴŀƪǘƛǾƻǾłƴŀΦ 

¢ƝƳ ƧŜ ƪƻƳǇŜƴȊƻǾłƴŀ ƴŜǊƻǾƴƻǾłƘŀ Ǿ Ǉƻőǘǳ · ŎƘǊƻƳƻǎƻƳǻ ǳ ƳǳȌǻ ŀ ȌŜƴΦ 

 

Inaktivace X je ƴłƘƻŘƴł όƳŀǘŜǌǎƪȇ ƴŜōƻ ƻǘŎƻǾǎƪȇ ŎƘǊƻƳƻǎƻƳύΣ ŀƭŜ Ǿ ƪƭƻƴǳ ōǳƴŠƪ Ȋ ǇǻǾƻŘƴƝ ōǳƶƪȅ ƧŜ ƛƴŀƪǘƛǾƻǾłƴ ǎǘłƭŜ 

ǎǘŜƧƴȇ · ŎƘǊƻƳƻǎƻƳΦ ¿Ŝƴǎƪȇ ƻǊƎŀƴƛǎƳǳǎ ƧŜ ǇǊƻǘƻ ƳƻȊŀƛƪƻǳ ōǳƴŠƪ ǎ ƛƴŀƪǘƛǾƻǾŀƴȇƳ ƳŀǘŜǌǎƪȇƳ ƴŜōƻ ƻǘŎƻǾǎƪȇƳ 

ŎƘǊƻƳƻǎƻƳŜƳ ·Φ .ȅƭƻ ǇǊƻƪłȊłƴƻΣ ȌŜ ƛƴŀƪǘƛǾŀŎŜ · ȊŀƘǊƴǳƧŜ ƳŜǘȅƭŀŎƛ /ǇD ƻǎǘǊǻǾƪǻΦ tǊƻŎŜǎ ƛƴŀƪǘƛǾŀŎŜ ƧŜ ƪƻƴǘǊƻƭƻǾłƴ · ς 

ƛƴŀƪǘƛǾŀőƴƝƳ ŎŜƴǘǊŜƳ ό·ƛŎύΣ ƪǘŜǊŞ ƻōǎŀƘǳƧŜ ƴŠƪƻƭƛƪ ǎƻǳőłǎǘƝΦ WŜŘƴƝƳ Ȋ nich je gen Xist (X ς inactive specific transcript) 

v ƻōƭŀǎǘƛ ·ǉмоΣ ƪǘŜǊȇ ƪƽŘǳƧŜ wb! ǘǊŀƴǎƪǊƛǇǘ ŘƭƻǳƘȇ мт ƪōΦ 

 

¢ǊŀƴǎƪǊƛǇǘ ƴŜǇǊƻƴƛƪł Řƻ ŎȅǘƻǇƭŀǎƳȅ ŀ ƴŜŘƻŎƘłȊƝ ƪ ƧŜƘƻ ǘǊŀƴǎƭŀŎƛΦ ±łȌŜ ǎŜ ƴŀ · ŎƘǊƻƳƻǎƻƳΣ ȊŜ ƪǘŜǊŞƘƻ ōȅƭ ǘǊŀƴǎƪǊƛōƻǾłƴ ŀ 

ƻǾƭƛǾƶǳƧŜ ƧŜƘƻ ǎǘǊǳƪǘǳǊǳΦ Wƛƴƻǳ ǎƻǳőłǎǘƝ ƧŜ Xce (X-ŎƘǊƻƳƻǎƻƳŜ ŎƻƴǘǊƻƭƭƛƴƎ ŜƭŜƳŜƴǘύΣ ƪǘŜǊȇ  ǇǊŀǾŘŠǇƻŘƻōƴŠ ƪƻƴǘǊƻƭǳƧŜΣ ƪǘŜǊȇ 

ȊŜ ŘǾƻǳ · ŎƘǊƻƳƻǎƻƳǻ ōǳŘŜ ŀƪǘƛǾƴƝΣ ŀ ƪǘŜǊȇ ōǳŘŜ ƛƴŀƪǘƛǾƻǾłƴΦ tƻǘŞΣ Ŏƻ ƧŜ ƛƴŀƪǘƛǾƻǾŀƴȇ · ǇƻƪǊȅǘ wb! ǘǊŀƴǎƪǊƛǇǘŜƳ ŘƻŎƘłȊƝ 

k ƧŜƘƻ ǇƻȊŘƴƝ ǊŜǇƭƛƪŀŎƛΣ ƪ ƘȅǇƻŀŎŜǘȅƭŀŎƛ Ƙƛǎǘƻƴǻ ŀ ƘȅǇŜǊƳŜǘȅƭŀŎƛ 5b!Φ bŠƪǘŜǊŞ ƎŜƴȅ ȊǻǎǘłǾŀƧƝ ƴŀ ƛƴŀƪǘƛǾƻǾŀƴŞƳ · 

ŎƘǊƻƳƻǎƻƳǳ ŀƪǘƛǾƴƝΦ WŜ ǘƻ ƴŠƪƻƭƛƪ ƎŜƴǻΣ ƪǘŜǊŞ Ƨǎƻǳ ƭƻƪŀƭƛȊƻǾłƴȅ ȊŜƧƳŞƴŀ Ǿ ǇǎŜǳŘƻŀǳǘƻǎƻƳłƭƴƝŎƘ ƻōƭŀǎǘŜŎƘ ŎƘǊƻƳƻǎƻƳǳΦ 

 

D9bhaL/Yº LatRINTING 

YƭŀǎƛŎƪł ƳŜƴŘŜƭƻǾǎƪł ƎŜƴŜǘƛƪŀ ǇǌŜŘǇƻƪƭłŘŀƭŀ ŜȄǇǊŜǎƛ ƻōƻǳ ŀƭŜƭ ŀǳǘƻǎƻƳłƭƴƝŎƘ ƘƻƳƻƭƻƎƴƝŎƘ ƎŜƴǻ ȊŘŠŘŠƴȇŎƘ Ǉƻ ƻǘŎƛ ƛ Ǉƻ 

ƳŀǘŎŜΦ tǌŜǎǘƻΣ ȌŜ ǘƻ ǾŜ ǾŠǘǑƛƴŠ ǇǌƝǇŀŘǻ ǇƭŀǘƝΣ ōȅƭŀ ǇǊƻƪłȊłƴŀ ǌŀŘŀ ǾȇƧƛƳŜƪΦ 

 

¦ƪłȊŀƭƻ ǎŜΣ ȌŜ Ǿ ƴŠƪǘŜǊȇŎƘ ƎŜƴƻǾȇŎƘ ƭƻƪǳǎŜŎƘ ƧŜ ǇƻǘƭŀőŜƴŀ ŜȄǇǊŜǎŜ ƧŜŘƴŞ ŀƭŜƭȅΣ ōǳř ƳŀǘŜǊƴłƭƴƝƘƻ ƴŜōƻ ǇŀǘŜǊƴłƭƴƝƘƻ 

ǇǻǾƻŘǳΣ ŎƻȌ Ǿ ŘǻǎƭŜŘƪǳ ǾŜŘŜ ƪ ƳƻƴƻŀƭŜƭƛŎƪŞ ŜȄǇǊŜǎƛ όƧƛƴȇ ƴłȊŜǾΥ ŀƭŜƭƛŎƪł ŜȄƪƭǳȊŜύΦ WŜǾ ōȅƭ ƴŀȊǾłƴ ƎŜƴƻƳƛŎƪȇ ƛƳǇǊƛƴǘƛƴƎ 

όǾǘƛǎƪƴǳǘƝύ ŀ ŘŜŦƛƴƻǾłƴ Ƨŀƪƻ ŦƻǊƳŀ ŀƪǘƛǾŀŎŜ ŀ ƛƴŀƪǘƛǾŀŎŜ ŀƭŜƭȅΣ ƪǘŜǊł ȊłǾƛǎƝ ƴŀ ǊƻŘƛőƻǾǎƪŞƳ ǇǻǾƻŘǳ ŎƘǊƻƳƻǎƻƳǳΦ aǻȌŜ ǎŜ 

ǘȇƪŀǘ ǾǑŜŎƘ ǘƪłƴƝΣ ǾŜ ƪǘŜǊȇŎƘ ƧŜ ƎŜƴ ŜȄǇǊƛƳƻǾłƴ ƴŜōƻ ƧŜƴ ƴŠƪǘŜǊȇŎƘ ǘƪłƴƝ όǘƪłƶƻǾł ǎǇŜŎƛŦƛǘŀύΣ ȊŀǘƝƳŎƻ Ǿ ƻǎǘŀǘƴƝŎƘ Ƨǎƻǳ 

ǾȅƧłŘǌŜƴȅ ƻōŠ ŀƭŜƭȅ ƎŜƴǳΦ 



±ȇōŠǊ ƛƳǇǊƛƴǘƻǾŀƴŞ ŀƭŜƭȅ ƴŜƴƝ ƴłƘƻŘƴȇΣ ǘȊƴΦΣ ȌŜ Ǿ ǘƪłƴƝŎƘ ȊłƭŜȌƝ ƴŀ ǘƻƳΣ ȊŘŀ ƧŜ ǇƻǘƭŀőŜƴŀ όőƛ ŀƪǘƛǾƴƝύ ŀƭŜƭŀ ƳŀǘŜǊƴłƭƴƝƘƻ 

ƴŜōƻ ǇŀǘŜǊƴłƭƴƝƘƻ ǇǻǾƻŘǳΦ ¢Ŝƴǘƻ ǎǘŀǾ ǎŜ Ǉŀƪ ǇǌŜƴłǑƝ Řƻ ŘŎŜǌƛƴƴȇŎƘ ōǳƴŠƪΣ ǾŜ ƪǘŜǊȇŎƘ ƧŜ ǇƻǘƭŀőŜƴŀ ŜȄǇǊŜǎŜ ǾȌŘȅ ǎǘŜƧƴŞ 

ŀƭŜƭȅΦ aŜŎƘŀƴƛǎƳǳǎ ƎŜƴƻƳƛŎƪŞƘƻ ƛƳǇǊƛƴǘƛƴƎǳΣ ǘƧΦ ǊƻȊƭƛǑŜƴƝ ƳŀǘŜǊƴłƭƴƝ ŀ ǇŀǘŜǊƴłƭƴƝ ŀƭŜƭȅ ŀ Ƨŀƪ ƧŜ ǊƻȊǇƻȊƴłƴŀ ŀ ƻȊƴŀőŜƴŀ 

ŀƭŜƭŀ ǳǊőŜƴł ƪ ƛƳǇǊƛƴǘƛƴƎǳΣ ƴŜƴƝ ȊŎŜƭŀ ƻōƧŀǎƴŠƴΦ 5ƻǎǳŘ ƴŜƴƝ ŀƴƛ ƧŀǎƴŞΣ ǾŜ ƪǘŜǊŞƳ ǎǘłŘƛǳ Ƨǎƻǳ ŀƭŜƭȅ ƛƳǇǊƛƴǘƻǾłƴȅΦ bŀ ǳŘǊȌŜƴƝ 

ǘƻƘƻǘƻ ǎǘŀǾǳ ǎŜ ǾǑŀƪ ǇƻŘƝƭƝ ŀƭŜƭƴŠ ǎǇŜŎƛŦƛŎƪł DNA metylace. LƴŀƪǘƛǾƴƝ ŀƭŜƭȅ ƳŀƧƝ ƳŜǘȅƭƻǾŀƴŞ /D Řƛƴǳƪleotidy v CpG 

ƻǎǘǊǻǾŎƝŎƘ ǇǊƻƳƻǘƻǊǻΦ 

 

LƳǇǊƛƴǘƛƴƎ ǎŜ ǳ őƭƻǾŠƪŀ ǘȇƪł ǾƝŎŜ ƴŜȌ ол ƎŜƴǻΦ 9ȄƛǎǘǳƧƝ ŘǾŠ ǾŜƭƪŞ ƛƳǇǊƛƴǘƻǾŀƴŞ ƻōƭŀǎǘƛΣ ƧŜŘƴŀ ƴŀ chromosomu 11 p15.5, 

ŘǊǳƘł ƴŀ chromosomu 15q12, v ƴƛŎƘȌ Ƨǎƻǳ ǎƘƭǳƪȅ ƛƳǇǊƛƴǘƻǾŀƴȇŎƘ ƎŜƴǻΦ ± ǇǌƝǇŀŘŠΣ ȌŜ ƧŜ ȊǘǊŀŎŜƴŀ ŀƪǘƛǾƴƝ ŀƭŜƭŀΣ ŘƻŎƘłȊƝ ƪŜ 

ǾȊƴƛƪǳ ŘŜƭŜőƴƝŎƘ ǎȅƴŘǊƻƳǻΣ ƴŜōƻǙ ŘǊǳƘł ŀƭŜƭŀ ƧŜ ƛƳǇǊƛƴǘƻǾłƴŀ ŀ ǘǳŘƝȌ ƛƴŀƪǘƛǾƴƝΦ 

 

53. th[¸ahwCL{a¸ b¦Y[9h±º/I Y¸{9[Lb 

 
±ȅƧŀŘǌǳƧŜ ǾŀǊƛŀŎŜ Ǿ ƴǳƪƭŜƻǘƛŘƻǾŞ ǎŜƪǾŜƴŎƛ 5b! ǳǊőƛǘŞƘƻ ƭƻƪǳǎǳΦ  [ƛŘǎƪȇ ƎŜƴƻƳ ƻōǎŀƘǳƧŜ оҎмлф ōǇ ŀ ǎƪƭłŘł ǎŜ Ȋ ƴŠƪƻƭƛƪŀ 

ǘȅǇǻ ǎŜƪǾŜƴŎƝ 5b!Φ 

 

¢¸t¸ {9Y±9b/N 5b! 

1. W95Lb92b; {9Y±9b/9 

tŀǘǌƝ ǎŜƳ ƎŜƴȅΣ ƪǘŜǊŞ ƪƽŘǳƧƝ ǎǇŜŎƛŦƛŎƪŞ ǇǊƻǘŜƛƴȅΦ ¦ őƭƻǾŠƪŀ ǎŜ ƧƛŎƘ ǇǌƛōƭƛȌƴŠ ƴŀŎƘłȊƝ улς100 лллΦ ¢ǾƻǌƝ ƳŞƴŠ ƴŜȌ р ҈ ƭƛŘǎƪŞƘƻ 

ƎŜƴƻƳǳ ǘȊƴΦ ȌŜ ȊƘǊǳōŀ фр҈ 5b! ǳ őƭƻǾŠƪŀ ƴŜƳł ƪƽŘǳƧƝŎƝ ŎƘŀǊŀƪǘŜǊΦ  2łǎǘ ǘŞǘƻ ƳƛƳƻƎŜƴƻǾŞ 5b! ƧŜ ǘǾƻǌŜƴŀ ƧŜŘƛƴŜőƴȇƳƛ 

ǎŜƪǾŜƴŎŜƳƛ ƴŜōƻ ƴŠƪƻƭƛƪŀ Ƴłƭƻ ƪƻǇƛŜƳƛ ǳǊőƛǘŞ ǎŜƪǾŜƴŎŜ 5b!Σ ȊōȅǘŜƪ ǘǾƻǌƝ ǊŜǇŜǘƛǘƛǾƴƝ ǎŜƪǾŜƴŎŜΦ 

 

2. w9t9¢L¢L±bN {9Y±9b/9 

[ƛŘǎƪȇ ƎŜƴƻƳ ƻōǎŀƘǳƧŜ ƳƴƻƘƻ ǊǻȊƴŠ ŘƭƻǳƘȇŎƘ ǎŜƪǾŜƴŎƝ 5b!Σ ƪǘŜǊŞ ǎŜ ǾȅǎƪȅǘǳƧƝ Ǿ ƳƴƻƘŀ ƪƻǇƛƝŎƘ ǘȊǾΦ ǊŜǇŜǘƛǘƛǾƴƝ ǎŜƪǾŜƴŎŜΦ 

¢ȅǘƻ ƴŜƧǎƻǳ ǾŠǘǑƛƴƻǳ ǘǊŀƴǎƪǊƛōƻǾłƴȅ ŀ ƧŜƧƛŎƘ ŦǳƴƪŎŜ ƴŜƴƝ ǾŜ ǾŠǘǑƛƴŠ ǇǌƝǇŀŘǻ ȊƴłƳłΦ ± ƎŜƴƻƳǳ Ƨǎƻǳ ǳǎǇƻǌłŘłƴȅ ŘǾŠƳŀ 

ȊǇǻǎƻōȅΦ 

 

c) wƻȊǇǘȇƭŜƴŞ ǊŜǇŜǘƛǘƛǾƴƝ ǎŜƪǾŜƴŎŜ 

¢ȅǘƻ ǎŜƪǾŜƴŎŜ Ƨǎƻǳ ƭƻƪŀƭƛȊƻǾŀƴŞ ƴŀ ƳƴƻƘŀ ƳƝǎǘŠŎƘ ƎŜƴƻƳǳΣ ƴŜǎŜǎƪǳǇǳƧƝ ǎŜ ŀ Ƨǎƻǳ ȊŀǌŀȊƻǾłƴȅ Řƻ ǎƪǳǇƛƴȅ ǎǘǌŜŘƴŠ 

ǊŜǇŜǘƛǘƛǾƴƝŎƘ ǎŜƪǾŜƴŎƝΦ  ±Ŝƭƪƻǳ őłǎǘ ǊƻȊǇǘȇƭŜƴȇŎƘ ǊŜǇŜǘƛǘƛǾƴƝŎƘ ǎŜƪǾŜƴŎƝ ǘǾƻǌƝ ƳƻōƛƭƴƝ ǎŜƪǾŜƴŎŜ ς transposonyΣ ƪǘŜǊŞ ƳŀƧƝ 

ǎŎƘƻǇƴƻǎǘ ǇƻƘȅōƻǾŀǘ ǎŜ Ǉƻ ƎŜƴƻƳǳ ǇǊƻŎŜǎŜƳ ȊǾŀƴȇƳ transpozice όƳƝǎǘƴŠ ǎǇŜŎƛŦƛŎƪł ǊŜƪƻƳōƛƴŀŎŜύ ŀ ȊŀőƭŜƶƻǾŀǘ ǎŜ Řƻ 

ƧƛƴȇŎƘ ƻōƭŀǎǘƝ 5b!Φ 

 

tƻŘƭŜ ȊǇǻǎƻōǳ ǘǊŀƴǎǇƻȊƛŎŜ ǎŜ ŘŠƭƝ Řƻ ŘǾƻǳ ǎƪǳǇƛƴΥ 

1. RetrotransposonyΣ ƪǘŜǊŞ ƳƻƘƻǳ ōȇǘ ƪƻǇƝǊƻǾłƴȅ ǇƻǎǘǳǇƴȇƳƛ ƪǊƻƪȅΥ 5b! Ҧ ǘǊŀƴǎƪǊƛǇŎŜ Ҧ wb! Ҧ ǊŜǾŜǊȊƴƝ ǘǊŀƴǎƪǊƛǇŎŜ Ҧ 

Řǎ5b! ŀ ƪƻǇƛŜ ƧŜ ƴŀ ƧƛƴŞƳ ƳƝǎǘŠ ȊŀőƭŜƴŠƴŀ Řƻ ƎŜƴƻƳǳΦ aƴƻƘƻ ǘŠŎƘǘƻ ŜƭŜƳŜƴǘǻ Ƴł ǾǑŜŎƘƴȅ ƪƻƳǇƻƴŜƴǘȅ ǇƻǘǌŜōƴŞ ǇǊƻ 

ǘǊŀƴǎǇƻȊƛŎƛ ǾőŜǘƴŠ ƎŜƴǳΣ ƪǘŜǊȇ ƪƽŘǳƧŜ ǊŜǾŜǊȊƴƝ ǘǊŀƴǎƪǊƛǇǘŀǎǳΦ  

 

5ƻ ǘŞǘƻ ǎƪǳǇƛƴȅ ǎǇŀŘŀƧƝ ǎŜƪǾŜƴŎŜΣ ƪǘŜǊŞ ƭȊŜ ǇƻŘƭŜ ŘŞƭƪȅ ǊŜǇŜǘƛǘƛǾƴƝ ƧŜŘƴƻǘƪȅ ǊƻȊŘŠƭƛǘ ƴŀ ƪǊłǘƪŞ ǊƻȊǇǘȇƭŜƴŞ ǊŜǇŜǘƛŎŜ 

ƻȊƴŀőƻǾŀƴŞ Ƨŀƪƻ SINE (SƘƻǊǘ LƴǘŜǊǎǇŜǊǎŜŘ bǳŎƭŜŀǊ 9ƭŜƳŜƴǘǎύΣ ŘƭƻǳƘŞ ǊƻȊǇǘȇƭŜƴŞ ǎŜƪǾŜƴŎŜ ƻȊƴŀőƻǾŀƴŞ Ƨŀƪƻ LINE (Long 

LƴǘŜǊǎǇŜǊǎŜŘ bǳŎƭŜŀǊ 9ƭŜƳŜƴǘǎύ ŀ ŜƭŜƳŜƴǘȅ ǇƻŘƻōƴŞ ǊŜǘǊƻǾƛǊǻƳΦ 

 

Sekvence LINE όǊŜǇŜǘƛǘƛǾƴƝ ƧŜŘƴƻǘƪŀ ƧŜ ŘƭƻǳƘł р-7 kb) 

Wǎƻǳ ŀǳǘƻƴƻƳƴƝ ƴŜōƻǙ ƳƻƘƻǳ ƪƽŘƻǾŀǘ ǇǊƻŘǳƪǘȅ ƴŜȊōȅǘƴŞ ǇǊƻ ǊŜǘǊƻǘǊŀƴǎǇƻȊƛŎƛ ǾőŜǘƴŠ ǊŜǾŜǊǎƴƝ ǘǊŀƴǎƪǊƛǇǘŀǎȅΦ ± genomu 

Ƨǎƻǳ ȊŀǎǘƻǳǇŜƴȅ ŀȌ Ǿ 50 ллл ƛ ǾƝŎŜ ƪƻǇƛƝŎƘΦ ¦ őƭƻǾŠƪŀ ǘǾƻǌƝ ǘǌƛ ǇǌƝōǳȊƴŞ ǊƻŘƛƴȅ [Lb9мΣ [Lb9н ŀ [Lb9оΦ bŜƧŘǻƭŜȌƛǘŠƧǑƝ ƧŜ [Lb9мΣ 

ŎƻȌ ƧŜ ǎŜƪǾŜƴŎŜ ŘƭƻǳƘł ŀǎƛ сΦм ƪōΣ ƪǘŜǊł ƪƽŘǳƧŜ ŘǾŀ ǇǊƻǘŜƛƴȅΥ ǇǊƻǘŜƛƴ ǾłȊŀƧƝŎƝ ǎŜ ƴŀ wb! ŀ ǇǊƻǘŜƛƴΣ ƪǘŜǊȇ Ƴł 

ŜƴŘƻƴǳƪƭŜŀǎƻǾƻǳ ŀƪǘƛǾƛǘǳ ŀ ȊłǊƻǾŜƶ ŦǳƴƎǳƧŜ Ƨŀƪƻ ǊŜǾŜǊȊƴƝ ǘǊŀƴǎƪǊƛǇǘŀǎŀΦ YƻǇƛŜ ǎŜƪǾŜƴŎŜ ƧŜ ƛƴǘŜƎǊƻǾłƴŀ őŀǎǘƻ Řƻ ƻōƭŀǎǘƝ 

5b! ōƻƘŀǘȇŎƘ ƴŀ ƴǳƪƭŜƻǘƛŘȅ ƴŜǎƻǳŎƝ adenin a thymin. 

 

Sekvence SINE  

Wǎƻǳ ƪǊŀǘǑƝΣ ƻōǎŀƘǳƧƝ м00-плл ōǇΦ bŜƪƽŘǳƧƝ ȌłŘƴŞ ǇǊƻǘŜƛƴȅ ŀ ƳƻƘƻǳ ōȇǘ ƳƻōƛƭƛȊƻǾłƴȅ ǎƻǳǎŜŘƴƝƳƛ ǎŜƪǾŜƴŎŜƳƛ [Lb9Φ 

bŜƧȊƴłƳƴŠƧǑƝ ǎŜƪǾŜƴŎŜ {Lb9 Ƨǎƻǳ Alu sekvenceΦ WŜƧƛŎƘ ǇǊǻƳŠǊƴł ŘŞƭƪŀ ƧŜ нрл ōǇΣ ŜȄƛǎǘǳƧƝ Ǿ ƳƴƻƘŀ ƪƻǇƛƝŎƘ όǎƪƻǊƻ м ƳƛƭΦύ ŀ 

Ƨǎƻǳ ǊƻȊǇǘȇƭŜƴŞ ƴŀ ƳƴƻƘŀ ƳƝǎǘŜŎƘ ƎŜƴƻƳǳ ǾőŜǘƴŠ ƛƴǘǊƻƴǻ ƴŠƪǘŜǊȇŎƘ ƎŜƴǻΦ 



¢ȅǘƻ ǊŜǇŜǘƛǘƛǾƴƝ ƧŜŘƴƻǘƪȅ ƻōǎŀƘǳƧƝ ǎŜƪǾŜƴŎŜΣ ƪǘŜǊŞ ƳƻƘƻǳ ōȇǘ ǊƻȊǑǘŠǇŜƴȅ ǊŜǎǘǊƛƪőƴƝƳ ŜƴȊȅƳŜƳ !ƭǳ ŀ ƻŘǘǳŘ ǇƻŎƘłȊƝ ƧŜƧƛŎƘ 

ƴłȊŜǾΦ Wǎƻǳ ƭƻƪŀƭƛȊƻǾłƴȅ ǇǌŜǾłȌƴŠ Ǿ ƻōƭŀǎǘŜŎƘ 5b! ōƻƘŀǘȇŎƘ ƴŀ ƴǳƪƭŜƻǘƛŘȅ ƴŜǎƻǳŎƝ Ǝǳŀƴƻǎƛƴ ŀ ŎȅǘƻǎƛƴΦ 

 

2. Druhou skupinou jsou DNA transpozony. Transpozice se v ǘƻƳǘƻ ǇǌƝǇŀŘŠ ƻŘŜƘǊłǾł ǘŀƪΣ ȌŜ ǎŜƪǾŜƴŎŜ ƧŜ ǾȅǎǘǌƛȌŜƴŀ όƴƛƪƻƭƛǾ 

ƪƻǇƝǊƻǾłƴŀύ ŀ ȊƴƻǾǳ ȊŀőƭŜƴŠƴŀ ƴŀ ƧƛƴŞ ƳƝǎǘƻ ƎŜƴƻƳǳ όƪƻƴȊŜǊǾŀǘƛǾƴƝ ǘǊŀƴǎǇƻȊƛŎŜύΦ 

d) ¢ŀƴŘŜƳƻǾŠ ǳǎǇƻǌłŘŀƴŞ ǊŜǇŜǘƛǘƛǾƴƝ ǎŜƪǾŜƴŎŜ 

Tyto sekvence nŜƪƽŘǳƧƝŎƝ 5b! Ƨǎƻǳ ǾȅǎƻŎŜ ǊŜǇŜǘƛǘƛǾƴƝ ŀ őŀǎǘƻ ǎŜ ǾȅǎƪȅǘǳƧƝ Ǿ ōƭƻŎƝŎƘ ǘŀƴŘŜƳƻǾŠ ǘŠǎƴŠ Ȋŀ ǎŜōƻǳ ǳǎǇƻǌłŘŀƴȇŎƘ 

ǊŜǇŜǘƛŎΦ tƻŘƭŜ ǾŜƭƛƪƻǎǘƛ ŀ ŘŞƭƪȅ ƧŜŘƴƻǘƪȅ ƻǇŀƪƻǾłƴƝ όǊŜǇŜǘƛŎύ ǎŜ ǊƻȊŘŠƭǳƧƝΥ 

d) {ŀǘŜƭƛǘƴƝ 5b! ς ƧŜŘƴƻǘƪŀΣ ƪǘŜǊł ǎŜ ƻǇŀƪǳƧŜΣ ƳǻȌŜ ōȇǘ ǊǻȊƴŠ ŘƭƻǳƘł όƴŠƪƻƭƛƪ ƴǳƪƭŜƻǘƛŘǻ ŀȌ ǇǌƛōƭƛȌƴŠ нлл ōǇύ ŀ ǘǾƻǌƝ 

ǵǎŜƪȅ ŘƭƻǳƘŞ млл ς 5 ллл ƪōΦ ±ȅǎƪȅǘǳƧŜ ǎŜ őŀǎǘƻ Ǿ ƻōƭŀǎǘŜŎƘ ƘŜǘŜǊƻŎƘǊƻƳŀǘƛƴǳΣ ȊŜƧƳŞƴŀ Ǿ ǎƻǳǎŜŘǎǘǾƝ ŎŜƴǘǊƻƳŜǊΦ 

{ŀǘŜƭƛǘƴƝ 5b! ƴŜƴƝ ǘǊŀƴǎƪǊƛōƻǾłƴŀΦ 

e) aƛƴƛǎŀǘŜƭƛǘƴƝ 5b! ς ƧŜŘƴƻǘƪŀΣ ƪǘŜǊł ǎŜ ƻǇŀƪǳƧŜ Ƴł ǇǌƛōƭƛȌƴŠ мп ς 100 ōǇ ŀ ǘǾƻǌƝ ǵǎŜƪȅ ŘƭƻǳƘŞ ŀȌ нл ƪōΦ ±ȅǎƪȅǘǳƧŜ 

ǎŜ ƴŀǇǌΦ Ǿ ƻōƭŀǎǘƛ ǘŜƭƻƳŜǊΣ ƪǘŜǊŞ ǊƻǾƴŠȌ ƴŜƧǎƻǳ ǘǊŀƴǎƪǊƛǇőƴŠ ŀƪǘƛǾƴƝΦ [ƛŘǎƪŞ ǘŜƭƻƳŜǊȅ ƻōǎŀƘǳƧƝ ƘŜȄŀƴǳƪƭŜƻǘƛŘƻǾƻǳ 

ǊŜǇŜǘƛŎƛ ¢¢!DDDΣ ƪǘŜǊł ȊŀǳƧƝƳł о-20 kb. 

f) aƛƪǊƻǎŀǘŜƭƛǘƴƝ 5b! - ƳƛƪǊƻǎŀǘŜƭƛǘȅ Ƨǎƻǳ ƴŜƧőŀǎǘŠƧǑƝ ŦƻǊƳƻǳ ǊŜǇŜǘƛǘƛǾƴƝ 5b!Φ Wǎƻǳ ǾŠǘǑƛƴƻǳ ǘǾƻǌŜƴȅ ƳŞƴŠ ƴŜȌ мл ōǇ 

όƴŜƧőŀǎǘŠƧƛ м-р ōǇύΣ ƪǘŜǊŞ ǎŜ ƻǇŀƪǳƧƝ Ǿ ŘŞƭŎŜ ŀȌ мрл ōǇΦ bŀƭŞȊŀƧƝ ǎŜ ƴŀ ǊǻȊƴȇŎƘ ƳƝǎǘŜŎƘ 

genomu.Z ƳƻƴƻƴǳƪƭŜƻǘƛŘƻǾȇŎƘ ǊŜǇŜǘƛŎ ǎŜ ƻōƧŜǾǳƧƝ őŀǎǘƻ ƴǳƪƭŜƻǘƛŘȅ ƴŜǎƻǳŎƝ ŀŘŜƴƛƴ ŀ ǘƘȅƳƛƴ ό!¢ύΣ ƴŀƻǇŀƪ 

nukleotidy nŜǎƻǳŎƝ Ǝǳŀƴƛƴ ŀ Ŏȅǘƻǎƛƴ όD/ύ Ƨǎƻǳ ǾȊłŎƴŞΦ bŜƧőŀǎǘŠƧǑƝ ŘƛƴǳƪƭŜƻǘƛŘƻǾŞ ǊŜǇŜǘƛŎŜ Ƨǎƻǳ /! ό¢D ƴŀ 

ƪƻƳǇƭŜƳŜƴǘłǊƴƝƳ ǾƭłƪƴŠύΦ tǌŜŘǎǘŀǾǳƧƝ ŀǎƛ лΣр ҈ ƎŜƴƻƳǳ ŀ ǇƻőŜǘ ǊŜǇŜǘƛŎ ƧŜ ǾȅǎƻŎŜ ǇƻƭȅƳƻǊŦƴƝΦ WŜƧƛŎƘ ƻōŜŎƴł 

struktura je (CA)n, kde n ƧŜ ǇƻőŜǘ ǊŜǇŜǘƛŎΦ hŘƘŀŘǳƧŜ ǎŜΣ ȌŜ ƭƛŘǎƪȇ ƎŜƴƻƳ ƻōǎŀƘǳƧŜ рл 000 ς 100 ллл ǇƻƭȅƳƻǊŦƴƝŎƘ 

ōƭƻƪǻ ό/!ύn.  ±ȇȊƴŀƳ ƳƛƪǊƻǎŀǘŜƭƛǘƴƝ 5b! ƴŜƴƝ ȊƴłƳΦ YǊƻƳŠ ƳƛƳƻƎŜƴƻǾŞ 5b! ǎŜ ƳƛƪǊƻǎŀǘŜƭƛǘȅ ƳƻƘƻǳ ƴŀŎƘłȊŜǘ 

v ƛƴǘǊƻƴŜŎƘ ƎŜƴǻ ŀ ƧŜ ȊƴłƳƻ ƴŠƪƻƭƛƪ Ƴłƭƻ ǇǌƝǇŀŘǻΣ ƪŘȅ ǎŜ ƴŀŎƘłȊŜƧƝ Ǿ ƪƽŘǳƧƝŎƝ ƻōƭŀǎǘƛ ƎŜƴǳ ŀ Ƨǎƻǳ ǘǊŀƴǎƪǊƛōƻǾłƴȅΦ 

 

±ŀǊƛŀōƛƭƴƝ ǇƻőŜǘ ǘŀƴŘŜƳƻǾȇŎƘ ǊŜǇŜǘƛŎ (VNTR ς variable number of tandem repeats) 

5Şƭƪŀ ƳƛƪǊƻǎŀǘŜƭƛǘƻǾȇŎƘ όƛ ƳƛƴƛǎŀǘŜƭƛǘƻǾȇŎƘύ ǊŜǇŜǘƛŎ ƧŜ Ǿ ǊłƳŎƛ ǇƻǇǳƭŀŎŜ Ǿ ŘŀƴŞƳ ƭƻƪǳǎǳ ƎŜƴƻƳǳ ƛƴŘƛǾƛŘǳłƭƴŠ ǾŀǊƛŀōƛƭƴƝΣ 

ŀǾǑŀƪ ǳ ƧŜŘƛƴŎŜ ǎǘŀōƛƭƴƝΦ ¢ȊƴΦΣ ȌŜ ǇƻőŜǘ ǊŜǇŜǘƛŎ ƳǻȌŜ ōȇǘ Ǿ ŘŀƴŞƳ ƳƝǎǘŠ ǳ ǊǻȊƴȇŎƘ ƧŜŘƛƴŎǻ ƻŘƭƛǑƴȇΦ tǊƻǘƻ jsou tyto sekvence 

ȊƴłƳŞ Ƨŀƪƻ ±b¢wΦ tǊŀǾŘŠǇƻŘƻōƴȇƳ ƳŜŎƘŀƴƛǎƳŜƳ ǾȊƴƛƪǳ ǊƻȊŘƝƭƴȇŎƘ ŘŞƭŜƪ ƳƛƪǊƻǎŀǘŜƭƛǘƴƝŎƘ ǎŜƪǾŜƴŎƝ ƧŜ ǎƪƭƻǳȊłǾłƴƝ 5b!-

polymerasy v ǇǊǻōŠƘǳ ǊŜǇƭƛƪŀŎŜΦ 

 

±ȅǎƻƪł ǾŀǊƛŀōƛƭƛǘŀ ǳƳƻȌƶǳƧŜ ƧŜƧƛŎƘ ǾȅǳȌƛǘƝ Ƨŀƪƻ ƎŜƴŜǘƛŎƪȇŎƘ ƳŀǊƪŜǊǻ ƪŜ ǎǘŀƴƻǾŜƴƝ ƎŜƴŜǘƛŎƪŞƘƻ ǇǊƻŦƛƭǳ ƧŜŘƛƴŎŜ ǾŜ ŦƻǊŜƴǎƴƝ 

genetice, v ƳŜŘƛŎƝƴŠ ƪ ƛŘŜƴǘƛŦƛƪŀŎƛ ƴƻǎƛőǻ ƎŜƴŜǘƛŎƪȇŎƘ ƻƴŜƳƻŎƴŠƴƝ ƴŜōƻ ǎǘŀƴƻǾŜƴƝ ǇŀǘŜǊƴƛǘȅΦ bŜƳŞƴŠ Ƨǎƻǳ ǾȅǳȌƝǾłƴȅ 

v ǇǊƻƧŜƪǘǳ ƳŀǇƻǾłƴƝ ƭƛŘǎƪŞƘƻ ƎŜƴƻƳǳ ƪ ƛŘŜƴǘƛŦƛƪŀŎƛ ŀ ƭƻƪŀƭƛȊŀŎƛ ƎŜƴǻ ƴŀ ŎƘǊƻƳƻǎƻƳŜŎƘΦ 

 

tyN2Lb¸ th[¸ahwCL{a® 5b! 

aǳǘŀŎŜΣ ƪǘŜǊŞ ǾȊƴƛƪŀƧƝ Ǿ ȊłǊƻŘŜőƴȇŎƘ ƴŜōƻ ǎƻƳŀǘƛŎƪȇŎƘ ōǳƶƪłŎƘ ƻǊƎŀƴƛǎƳǳΦ  

¶ ƧŜǎǘƭƛȌŜ ƳǳǘŀŎŜ ƴŜƴŀǊǳǑǳƧƝ ǎŎƘƻǇƴƻǎǘ ǊŜǇǊƻŘǳƪŎŜΣ Ƨǎƻǳ ǇǌŜŘłǾłƴȅ Řƻ ŘŀƭǑƝ ƎŜƴŜǊŀŎŜ  

 

h ǇƻƭȅƳƻǊŦƛǎƳǳ 5b! ƘƻǾƻǌƝƳŜ Ǿ ǇǌƝǇŀŘŠΣ ȌŜ ǎŜ ǾȊƴƛƪƭł ǾŀǊƛŀƴǘŀ όŀƭŜƭŀύ ǾȅǎƪȅǘǳƧŜ Ǿ ǇƻǇǳƭŀŎƛ ǎ ŦǊŜƪǾŜƴŎƝ ǾŠǘǑƝ ƴŜȌ лΣлмΦ 

±ŠǘǑƛƴŀ ƭƛŘǎƪŞ 5b! ǎŜ ƴŀŎƘłȊƝ Ǿ ƴŜƪƽŘǳƧƝŎƝŎƘ ƻōƭŀǎǘŜŎƘΣ ŀ ǇǊƻǘƻ ƴŜƴƝ ǎŜƭŜƪǘƻǾłƴŀΦ ½ǌŜƧƳŠ Ȋ ǘƻƘƻǘƻ ŘǻǾƻŘǳ ƴŜƧǎƻǳ ǊƻȊŘƝƭȅ Ǿ 

ǘŠŎƘǘƻ ǎŜƪǾŜƴŎƝŎƘ 5b! ƳŜȊƛ ƧŜŘƛƴŎƛ ǾȊłŎƴŞ Ҧ ƻōǾȅƪƭŜ ǎŜ ƧŜŘƴł ƻ ƧŜŘƴƻŘǳŎƘŞ ȊłƳŠƴȅ ōŀȊƝΦ 

 

¢ŜǊƳƝƴ ǇƻƭȅƳƻǊŦƛǎƳǳǎ ƧŜ ƴŠƪŘȅ ƴŜǎǇǊłǾƴŠ ǇƻǳȌƝǾłƴ ǇǊƻ ƻȊƴŀőŜƴƝ ǎŜƪǾŜƴőƴƝŎƘ ȊƳŠƴΣ ƪǘŜǊŞ ƴŜȊǇǻǎƻōǳƧƝ ƻƴŜƳƻŎƴŠƴƝΣ ƴŀ 

ǊƻȊŘƝƭ ƻŘ ǘŜǊƳƝƴǳ ƳǳǘŀŎŜΣ ƪǘŜǊŞ Ƨǎƻǳ ǇǌƝőƛƴƻǳ ȊƳŠƴȅ ŦŜƴƻǘȅǇǳΦ  

 

!ƴŀƭȇȊŀ ǾŀǊƛŀŎƝ Ǿ ƴǳƪƭŜƻǘƛŘƻǾŞ ǎŜƪǾŜƴŎƛ 5b! ƧŜ ŘǻƭŜȌƛǘłΣ ǇǊƻǘƻȌŜ ǇǌƛǎǇƝǾł ƪ ƛŘŜƴǘƛŦƛƪŀŎƛ ƭƛŘǎƪȇŎƘ ƎŜƴǻ ȊƻŘǇƻǾŠŘƴȇŎƘ Ȋŀ 

ǇƻǎǘƛȌŜƴƝ ŀ ƴłǎƭŜŘƴŠ ƧŜ ƭȊŜ ǾȅǳȌƝǘ ƪ 5b! ŘƛŀƎƴƻǎǘƛŎŜ Ǿ ǇƻǎǘƛȌŜƴŞ ǊƻŘƛƴŠ ƛ ƪ ƛŘŜƴǘƛŦƛƪŀŎƛ ƧŜŘƛƴŎŜ ƴŀǇǌΦ ǾŜ ŦƻǊŜƴȊƴƝ ƎŜƴŜǘƛŎŜΦ 

 

54. a9¢h5¸ !b![º½¸ b¦Y[9h±º/I Y¸{9[Lb 

 
{ƻǳőŀǎƴŞ ŀƴŀƭȇȊȅ 5b! Ƨǎƻǳ ȊŀƭƻȌŜƴȅ ƴŀ ŘǾƻǳ ȊłǎŀŘƴƝŎƘ ǇǌƝǎǘǳǇŜŎƘΥ ƳƴƻȌŜƴƝ 5b! Ǿ ȌƛǾȇŎƘ ƻǊƎŀƴƛǎƳŜŎƘ ƴŜōƻ in vitro 

ŎƘŜƳƛŎƪȇƳ ǇǊƻŎŜǎŜƳ ŀ ƳƻƭŜƪǳƭłǊƴƝ ƘȅōǊƛŘƛȊŀŎŜΦ 

 

 

 



1. abh¿9bN 5b! 

aƴƻȌŜƴƝ όŀƳǇƭƛŦƛƪŀŎŜύ 5b! ȊŀƧƛǑǙǳƧŜ ǾȅǘǾƻǌŜƴƝ ŘƻǎǘŀǘŜőƴŞƘƻ ƳƴƻȌǎǘǾƝ 5b! ƪ ŘŀƭǑƝ ŀƴŀƭȇȊŜΦ {ǇƻőƝǾł Ǿ ǎŜƭŜƪǘƛǾƴƝƳ ƴŀƳƴƻȌŜƴƝ 

ǎǇŜŎƛŦƛŎƪȇŎƘ ŦǊŀƎƳŜƴǘǻ 5b! Ȋ ŎŜƭƪƻǾŞ ƎŜƴƻƳƻǾŞ 5b! ƴŜōƻ Ŏ5b!Φ cDNA όŎƻƳǇƭŜƳŜƴǘŀǊȅ 5b!ύ ǾȊƴƛƪł ǊŜǾŜǊǎƴƝ ǘǊŀƴǎƪǊƛǇŎƝ 

wb! ƛȊƻƭƻǾŀƴŞ Ȋ ŎȅǘƻǇƭŀǎƳȅ ōǳƴŠƪ ǳǊőƛǘŞ ǘƪłƴŠΦ V ŎȅǘƻǇƭŀǎƳŠ ōǳƴŠƪ ǎŜ wb! ǾȅǎƪȅǘǳƧŜ ƧƛȌ Ƨŀƪƻ ȊǊŀƭł wb!Σ ǘȊƴΦ Ǉƻ ǇǊƻōŠƘƴǳǘƝ 

ǇƻǎǘǘǊŀƴǎƪǊƛǇőƴƝŎƘ ǵǇǊŀǾΦ Ŏ5b! ǇǊƻǘƻ ƻōǎŀƘǳƧŜ ǇƻǳȊŜ ƪƽŘǳƧƝŎƝ ǎŜƪǾŜƴŎŜ όŜȄƻƴȅύΣ ƴƛƪƻƭƛǾ ƛƴǘǊƻƴȅΦ !ƳǇƭƛŦƛƪŀŎŜ 5b! ǎŜ 

ǇǊƻǾłŘƝ ǎ ǾȅǳȌƛǘƝƳ DNA-polymerasy ōǳř ǳǾƴƛǘǌ ƘƻǎǘƛǘŜƭǎƪȇŎƘ ōǳƴŠƪ ƴŜōƻ in vitro. 

 

abh¿9bN 5b! ¦±bL¢y Ih{¢L¢9[{Yº/I .¦b=Y 

aƴƻȌŜƴƝ ς ƪƭƻƴƻǾłƴƝ 5b! ǳǾƴƛǘǌ ƘƻǎǘƛǘŜƭǎƪȇŎƘ ōǳƴŠƪ ƧŜ ƘƛǎǘƻǊƛŎƪȅ ǇǊǾƴƝ ǘŜŎƘƴƛƪƻǳΣ ƪǘŜǊł ǳƳƻȌƴƛƭŀ ǎŜǇŀǊƻǾŀǘ ǵǎŜƪ 5b!Σ 

ƪƻǇƝǊƻǾŀǘ Ƙƻ ŀ ȊƝǎƪŀǘ ǘŀƪ ƳƴƻȌǎǘǾƝΣ ƪǘŜǊŞ ŘƻǾƻƭǳƧŜ ŘŜǘŀƛƭƴƝ ŀƴŀƭȇȊǳ ǎŜƪǾŜƴŎŜ ŀ ŜǾŜƴǘǳłƭƴŠ ŘŀƭǑƝ ƳŀƴƛǇǳƭŀŎƛ ǎ ƴƝΦ .ȅƭŀ 

ǳƳƻȌƴŠƴŀ ƻōƧŜǾŜƴƝƳ ŜƴȊȅƳǻ ǊŜǎǘǊƛƪőƴƝŎƘ ŜƴŘƻƴǳƪƭŜŀǎΣ ƪǘŜǊŞ ǑǘŠǇƝ ƎŜƴƻƳƻǾƻǳ Řǎ5b! ǾŜ ǎǇŜŎƛŦƛŎƪȇŎƘ ƳƝǎǘŜŎƘ ŀ ǾȅǘǾłǌŜƧƝ 

ǘŀƪ ǊǻȊƴŠ ŘƭƻǳƘŞ ŦǊŀƎƳŜƴǘȅΣ ƪǘŜǊŞ ƳƻƘƻǳ ōȇǘ ŘłƭŜ ŀƴŀƭȅȊƻǾłƴȅΦ 

 

5ǻƭŜȌƛǘȇƳ ǾȅǳȌƛǘƝƳ ƪƭƻƴƻǾłƴƝ 5b! ƧŜ ƳƻȌƴƻǎǘ ƛȊƻƭŀŎŜ ƎŜƴǻ Ȋŀ ǵőŜƭŜƳ ƧŜƧƛŎƘ ōƭƛȌǑƝ ŎƘŀǊŀƪǘŜǊƛȊŀŎŜΦ YƭƻƴƻǾłƴƝ 5b! ƧŜ ȊŀƭƻȌŜƴƻ 

ƴŀ ǘǾƻǊōŠ ǊŜƪƻƳōƛƴŀƴǘƴƝŎƘ ƳƻƭŜƪǳƭ 5b!Φ ¢ƻ ȊƴŀƳŜƴłΣ ȌŜ ŘƻŎƘłȊƝ ƪŜ ǎǇƻƧŜƴƝ ǊǻȊƴȇŎƘ ǵǎŜƪǻ ƳƻƭŜƪǳƭ 5b!Σ őŀǎǘƻ 

ǇƻŎƘłȊŜƧƝŎƝŎƘ Ȋ ǘŀȄƻƴƻƳƛŎƪȅ ƻŘƭƛǑƴȇŎƘ ŘǊǳƘǻΦ CǊŀƎƳŜƴǘ 5b! όƴŀǇǌΦ ŦǊŀƎƳŜƴǘ ƭƛŘǎƪŞ 5b!Σ ǾŜ ƪǘŜǊŞƳ ƧŜ ƛ ƎŜƴΣ ƪǘŜǊȇ ōǳŘŜ 

analyzovłƴύ ƧŜ ǾƭƻȌŜƴ όƛƴȊŜǊǘƻǾłƴύ Řƻ ƧƛƴŞ ƳƻƭŜƪǳƭȅ 5b!Σ ƪǘŜǊł ǎŜ ƴŀȊȇǾł vektor. wŜƪƻƳōƛƴƻǾŀƴȇ ǾŜƪǘƻǊ ƧŜ ǾƴŜǎŜƴ Řƻ 

ƘƻǎǘƛǘŜƭǎƪŞƘƻ ƻǊƎŀƴƛǎƳǳ όǘǊŀƴǎŦƻǊƳŀŎŜύΣ ƴŀǇǌΦ ōŀƪǘŜǊƛŜΣ ƪŘŜ ǎŜ ƳƴƻƘƻƪǊłǘ Ǉǌƛ ǇǌƛǊƻȊŜƴŞƳ ƳƴƻȌŜƴƝ ōŀƪǘŜǊƛƝ ǊŜǇƭƛƪǳƧŜ ŀ ǘƝƳ 

ƪƻǇƝǊǳƧŜΦ 

 

V ǇǌƝǇŀŘŠ ŘŠƭŜƴƝ ƘƻǎǘƛǘŜƭǎƪŞ ōǳƶƪȅ Ƨǎƻǳ ƴŀƳƴƻȌŜƴŞ ǾŜƪǘƻǊȅ ǊƻȊŘŠƭŜƴȅ Řƻ ŘŎŜǌƛƴƴȇŎƘ ōǳƴŠƪ ŀ ǇǊƻŎŜǎ ƪƻǇƝǊƻǾłƴƝ ǇƻƪǊŀőǳƧŜΦ  

bŀƳƴƻȌŜƴȇ ǾŜƪǘƻǊ ƭȊŜ ƛȊƻƭƻǾŀǘ ŀ ǇǳǊƛŦƛƪƻǾŀǘ ŀ ǇƻǳȌƝǘ ƪ ŀƴŀƭȇȊŜ ƛƴȊŜǊǘǳΦ 

 

wŜǎǘǊƛƪőƴƝ ŜƴȊȅƳȅ 

wŜǎǘǊƛƪőƴƝ ŜƴŘƻƴǳƪƭŜŀǎȅ Ƨǎƻǳ ŜƴȊȅƳȅ ƛȊƻƭƻǾŀƴŞ Ȋ ōŀƪǘŜǊƛƝΦ aŀƧƝ ǎŎƘƻǇƴƻǎǘ ǑǘŠǇƛǘ ŘǾƻǳǾƭłƪƴƻǾƻǳ 5b! ǾŜ ǎǇŜŎƛŦƛŎƪȇŎƘ 

ǎŜƪǾŜƴŎƝŎƘΣ ƻōǾȅƪƭŜ ŘƭƻǳƘȇŎƘ п-у ōŀǎƝΦ ¢ȅǘƻ ǎŜƪǾŜƴŎŜ ƳŀƧƝ ŎƘŀǊŀƪǘŜǊ palindromuΣ ŎƻȌ ȊƴŀƳŜƴłΣ ȌŜ ǎŜƪǾŜƴŎŜ ƴŀ ƻōƻǳ 

ǾƭłƪƴŜŎƘ 5b! Ƨǎƻǳ ǎǘŜƧƴŞΣ ƧŜǎǘƭƛȌŜ ǎŜ őǘƻǳ ǾŜ ǎƳŠǊǳ рΨ Ҧ оΨΦ YŀȌŘȇ ǊŜǎǘǊƛƪőƴƝ ŜƴȊȅƳ Ƴł ǎǾƻƧi specifickou sekvenci, kterou 

ǊƻȊǇƻȊƴłǾł ŀ ǑǘŠǇƝΦ bŀǇǌΦ ŜƴȊȅƳ EcowLΣ ƛȊƻƭƻǾŀƴȇ Ȋ E.coliΣ ǊƻȊǇƻȊƴłǾł ǎŜƪǾŜƴŎƛ D!!¢¢/ όőǘŜƴƻ ǎǘŜƧƴŠ ǾŜ ǎƳŠǊǳ рΨ Ҧ оΨ ƴŀ 

ǾƭłƪƴŠ ƪƻƳǇƭŜƳŜƴǘłǊƴƝƳύΦ 

 

5b! ƧŜ ƻōǾȅƪƭŜ ǑǘŠǇŜƴŀ ǘŀƪΣ ȌŜ ƴŀ ƪƻƴŎƝŎƘ ǾȊƴƛƪŀƧƝ ƧŜŘƴƻǾƭłƪƴƻǾŞ ǇǌŜőƴƝǾŀƧƝŎƝ рΨ ŀ оΨ ǵǎŜƪȅΣ ǘȊǾΦ ƪƻƘŜȊƴƝ nebo ƭŜǇƛǾŞ ƪƻƴŎŜ 

όǎǘƛŎƪȅ ŜƴŘǎύΦ bŠƪǘŜǊŞ ŜƴȊȅƳȅ ǑǘŠǇƝ 5b! Ǿ ƻǎŜ ǎǇŜŎƛŦƛŎƪŞ ǎŜƪǾŜƴŎŜ ŀ ǾȅǘǾłǌŜƧƝ ǘȊǾΦ ǘǳǇŞ ƪƻƴŎŜ (blunt ends) bez 

ƧŜŘƴƻǾƭłƪƴƻǾȇŎƘ ǎǘǊǳƪǘǳǊΦ 

 

¢ȅǘƻ ŜƴȊȅƳȅ ƴŀƭŜȊƭȅ ƻōǊƻǾǎƪŞ ǾȅǳȌƛǘƝ Ǿ ŀƴŀƭȇȊŜ 5b! ŀ ǘƻ ȊŜ ŘǾƻǳ ŘǻǾƻŘǻΥ 

a) pƻǎƪȅǘǳƧƝ ǎŀŘǳ ŦǊŀƎƳŜƴǘǻ 5b! ŘŜŦƛƴƻǾŀƴŞ ŘŞƭƪȅΣ ƪǘŜǊł ȊłǾƛǎƝ ƴŀ őŜǘƴƻǎǘƛ ǊŜǎǘǊƛƪőƴƝŎƘ ƳƝǎǘ Ǿ ƎŜƴƻƳǳ όǊŜǎǘǊƛƪőƴƝ 

ƳƝǎǘŀ ǘǾƻǌŜƴł ǾŠǘǑƝƳ ǇƻőǘŜƳ ƴǳƪƭŜƻǘƛŘǻ ōǳŘƻǳ Ǿ ƎŜƴƻƳǳ ǾȊłŎƴŠƧǑƝΣ Ǿ ŘǻǎƭŜŘƪǳ ǘƻƘƻΣ ōǳŘƻǳ ǾȊƴƛƪƭŞ ŦǊŀƎƳŜƴǘȅ 

ŘŜƭǑƝΣ ƧŜƧƛŎƘ ǇƻőŜǘ ƴƛȌǑƝ ŀ ƴŀƻǇŀƪ 

b) molekǳƭȅ 5b!Σ ƪǘŜǊŞ Ƨǎƻǳ ǊƻȊǑǘŠǇŜƴȅ ǎǘŜƧƴȇƳ ǊŜǎǘǊƛƪőƴƝƳ ŜƴȊȅƳŜƳ ƳƻƘƻǳ ōȇǘ ǎǇƻƧŜƴȅ Ȋŀ ǵőŀǎǘƛ ŜƴȊȅƳǳ 5b!-

ƭƛƎŀǎȅ ƴŀ ȊłƪƭŀŘŠ ƪƻƳǇƭŜƳŜƴǘŀǊƛǘȅ ƳŜȊƛ ƭŜǇƛǾȇƳƛ ƪƻƴŎƛ ŀ ǾȅǘǾłǌŜǘ ǘŀƪ ǊŜƪƻƳōƛƴŀƴǘƴƝ ƳƻƭŜƪǳƭȅ 5b! 

 

YƭƻƴƻǾłƴƝ 5b! ƧŜ ǳƳƻȌƴŠƴƻ ƳƴƻƘŀ ǎȅǎǘŞƳȅΣ ƪǘŜǊŞ Ƨǎƻǳ ȊŀƭƻȌŜƴȅ ƴŀ ǇƻǳȌƛǘƝ ǊǻȊƴȇŎƘ ǘȅǇǻ ǾŜƪǘƻǊǻΦ 

wŜǎǘǊƛƪőƴƝ ŜƴŘƻƴǳƪƭŜŀǎȅ 

.ŀƪǘŜǊƛłƭƴƝ ȊŘǊƻƧ wŜǎǘǊƛƪőƴƝ ŜƴŘƻƴǳƪƭŜŀǎŀ /ƝƭƻǾŞ ƳƝǎǘƻ ǑǘŠǇŜƴƝ 

Bacillus amylolique faciens BamHI 
рΨ DҨD!¢/ / оΨ 
оΩ/ /¢!DҨD рΨ 

Escherichia coli RY 13 EcoRI 
рΨ DҨ!!¢¢ / оΨ 
оΨ / ¢¢!!ҨD рΨ 

Haemophilus aegyptius HaeIII 
рΨ DDҨ// оΨ 
оΨ //ҨDD рΨ 

Haemophilus influezae Rd HimdIII 
рΨ !Ҩ!D/¢ ¢ оΨ 
оΨ ¢ ¢/D!Ҩ¢ рΨ 

Microcoleus species MstII 
рΨ //Ҩ¢b! DD оΨ 
оΨ DD !b¢Ҩ// рΨ 

Providencia stuartii PstI 
рΨ / ¢D/!ҨD оΨ 
оΨ DҨ!/D¢ / рΨ 



Serratia marcescens SmaI 
рΨ ///ҨDDD оΨ 
оΨ DDDҨ///рΨ 

Thermus aquaticus TaqI 
рΨ ¢Ҩ/D ! оΨ 
оΨ ! D/Ҩ¢ рΨ 

 

Vektory 

a) plasmidy Ƨǎƻǳ ƳŀƭŞ ŎƛǊƪǳƭłǊƴƝ ƳƻƭŜƪǳƭȅ Řǎ5b! ƴŜǎƻǳŎƝ ƴŠƪƻƭƛƪ ƎŜƴǻΦ ±ȅǎƪȅǘǳƧƝ ǎŜ ǳ ōŀƪǘŜǊƛƝ ŀ ǊŜǇƭƛƪǳƧƝ ǎŜ ƴŜȊłǾƛǎƭŜ ƴŀ 

ƘƭŀǾƴƝƳ ŎƘǊƻƳƻǎƻƳǳ ōŀƪǘŜǊƛŜΦ Wǎƻǳ ǇǊǾƴƝƳ ǘȅǇŜƳ ǾŜƪǘƻǊǻΣ ƪǘŜǊȇ ōȅƭ ǇƻǳȌƝǾłƴ ƻŘ ǊΦ мфтлΦ YƭƻƴƻǾłƴƝ ǇƻƳƻŎƝ ǇƭŀǎƳƛŘǻ ǎŜ 

ǎƪƭłŘł Ȋ ƴŠƪƻƭƛƪŀ ƪǊƻƪǻΦ 

 

PlaǎƳƛŘ ƧŜ ǊƻȊǑǘŠǇŜƴ ǊŜǎǘǊƛƪőƴƝƳ ŜƴȊȅƳŜƳΣ ƪǘŜǊȇ ƧŜ ǾȅōǊłƴ ǘŀƪΣ ȌŜ ǑǘŠǇƝ 5b! ǇƻǳȊŜ Ǿ ƧŜŘƴƻƳ ƳƝǎǘŠΦ 

/ƛǊƪǳƭłǊƴƝ ƳƻƭŜƪǳƭŀ ǎŜ ƳŠƴƝ ƴŀ ƭƛƴŜłǊƴƝ ƳƻƭŜƪǳƭǳ ǎ ƭŜǇƛǾȇƳƛ ƪƻƴŎƛΦ /ƛȊƝ 5b! όƴŀǇǌΦ ƭƛŘǎƪłύ ƧŜ ǊƻȊǑǘŠǇŜƴŀ ǎǘŜƧƴȇƳ ŜƴȊȅƳŜƳΦ 

/ƛȊƝ 5b! ŀ ǇƭŀǎƳƛŘ Ƨǎƻǳ ǎƳƝŎƘłƴȅΣ ǎǇƻƧǳƧƝ ǎŜ ǎǾȇƳƛ ƪƻƳǇƭŜƳŜƴǘłǊƴƝƳƛ ƭŜǇƛǾȇƳƛ ƪƻƴŎƛ ŀ ƻōƴƻǾǳƧŜ ǎŜ ŎƛǊƪǳƭłǊƴƝ ǎǘǊǳƪǘǳǊŀ 

ǇƭŀǎƳƛŘǳΦ wŜƪƻƳōƛƴŀƴǘƴƝ ǇƭŀǎƳƛŘ ƧŜ ǾƴŜǎŜƴ Řƻ ƘƻǎǘƛǘŜƭǎƪŞ ōŀƪǘŜǊƛŜ όƻōǾȅƪƭŜ E.coliύ ǇǊƻŎŜǎŜƳΣ ƪǘŜǊȇ ǎŜ ƴŀȊȇǾł 

transformace. ¢ǊŀƴǎŦƻǊƳƻǾŀƴŞ ōŀƪǘŜǊƛŜ Ƨǎƻǳ ǇǌŜƴŜǎŜƴȅ ƴŀ ŀƎŀǊƻǾŞ Ǉƭƻǘny, kde rostou v ƪƻƭƻƴƛƝŎƘΣ ƻŘǾƻȊŜƴȇŎƘ 

z ƛƴŘƛǾƛŘǳłƭƴƝŎƘ ōǳƴŠƪ όōǳƴŠőƴŞ ƪƭƻƴȅύΣ ƳŜȊƛ ƴƛƳƛ ƛ ōŀƪǘŜǊƛŜ ƻōǎŀƘǳƧƝŎƝ ǊŜƪƻƳōƛƴŀƴǘƴƝ ǇƭŀǎƳƛŘΦ LƴŘƛǾƛŘǳłƭƴƝ ƪƻƭƻƴƛŜ Ƨǎƻǳ Ǉŀƪ 

ŘłƭŜ ƪǳƭǘƛǾƻǾłƴȅ ŀ Ǉƻ ŘƻǎǘŀǘŜőƴŞƳ ƴŀƳƴƻȌŜƴƝ  Ȋ ƴƛŎƘ ƳǻȌŜ ōȇǘ ǊŜƪƻƳōƛƴŀƴǘƴƝ ǇƭŀǎƳƛŘ ǇǳǊƛŦƛƪƻǾłƴ ŀ ƪƭƻƴƻǾŀƴł 5b! 

ǇƻǳȌƛǘŀ ǇǊƻ ŀƴŀƭȇȊǳΦ ± ƧŜŘƴƻǘƭƛǾȇŎƘ ƪƭƻƴŜŎƘ Ƨǎƻǳ ƴŀƳƴƻȌŜƴŞ ǊŜƪƻƳōƛƴŀƴǘƴƝ ƳƻƭŜƪǳƭȅ 5b! ƛŘŜƴǘƛŎƪŞΣ ŀ ǇǊƻǘƻ ǎŜ ƴŀȊȇǾŀƧƝ 

DNA klony.  

 

tƭŀǎƳƛŘȅ ƳŀƧƝ ƴŠƪǘŜǊŞ ǾƭŀǎǘƴƻǎǘƛΣ ǇǊƻ ƪǘŜǊŞ Ƨǎƻǳ Ƨŀƪƻ ǾŜƪǘƻǊȅ ǾƘƻŘƴŞΦ Wǎƻǳ ǘƻ ƳŀƭŞ ƳƻƭŜƪǳƭȅ όƻōǾȅƪƭŜ ƪƻƭŜƳ о ƪōύΣ ƪǘŜǊŞ ǎŜ 

snadno z ōŀƪǘŜǊƛƝ ǇǳǊƛŦƛƪǳƧƝΦ 2ŀǎǘƻ ƻōǎŀƘǳƧƝ ƎŜƴȅ ƪƽŘǳƧƝŎƝ ǇǊƻǘŜƛƴȅΣ ƪǘŜǊŞ ȊǇǻǎƻōǳƧƝ ǊŜȊƛǎǘŜƴŎƛ ōŀƪǘŜǊƛƝ ƴŀ ŀƴǘƛōƛƻǘƛƪŀΣ ƴŀǇǌΦ 

ŀƳǇƛŎƛƭƛƴ ŀ ǘŜǘǊŀŎȅƪƭƛƴΦ ¢ŀǘƻ Ǿƭŀǎǘƴƻǎǘ ƳǻȌŜ ǎƭƻǳȌƛǘ Ƨŀƪƻ ǎŜƭŜƪőƴƝ ƳŀǊƪŜǊ ǇǊƻ ǾȇōŠǊ ǊŜƪƻƳōƛƴŀƴǘƴƝŎƘ ǇƭŀǎƳƛŘǻΦ WŜǎǘƭƛȌŜ 

ƪƻƭƻƴƛŜ ōŀƪǘŜǊƛƝ ǇŠǎǘǳƧŜƳŜ ƴŀ ǇǻŘŠ ǎ ƻōǎŀƘŜƳ ŀƴǘƛōƛƻǘƛƪΣ ƧŜ ƳƻȌƴŞ ƛȊƻƭƻǾŀǘ ōŀƪǘŜǊƛŜΣ ƪǘŜǊŞ ōŠƘŜƳ ǘǊŀƴǎŦƻǊƳŀŎŜ ȊƝǎƪŀƭȅ 

ǇƭŀǎƳƛŘΣ ǇǊƻǘƻȌŜ ƧŜƴ ǘȅǘƻ ƪƻƭƻƴƛŜ Ƨǎƻǳ ǊŜȊƛǎǘŜƴǘƴƝ ƴŀ ŀƴǘƛōƛƻǘƛƪǳƳ ŀ ƳƻƘƻǳ ǊǻǎǘΦ 

 

WŜŘƴƝƳ Ȋ ƴŜƧőŀǎǘŠƧƛ ǇƻǳȌƝǾŀƴȇŎƘ ǇƭŀǎƳƛŘǻ ōȅƭ pBR322Σ ƪǘŜǊȇ ƻōǎŀƘǳƧŜ н ƎŜƴȅ ȊǇǻǎƻōǳƧƝŎƝ ǊŜȊƛǎǘŜƴŎƛ ƴŀ ŀƳǇƛŎƛƭƛƴ ŀ 

tetracyklin. V ǇǊǻōŠƘǳ ƪƭƻƴƻǾłƴƝ ƧŜ ŎƛȊƝ 5b! ǾƴŜǎŜƴŀ Řƻ ƳƝǎǘŀ ǘŜǘǊŀŎȅƪƭƛƴƻǾŞƘƻ ƎŜƴǳ όƴŜōƻ ƎŜƴǳ ǇǊƻ ǊŜȊƛǎǘŜƴŎƛ ƴŀ 

ŀƳǇƛŎƛƭƛƴύ ŀ ƛƴŀƪǘƛǾǳƧŜ ƧŜƧΦ ¢ǊŀƴǎŦƻǊƳƻǾŀƴŞ ōŀƪǘŜǊƛŜ ƻōǎŀƘǳƧƝŎƝ ǊŜƪƻƳōƛƴŀƴǘƴƝ ǇƭŀǎƳƛŘ ƳƻƘƻǳ ōȇǘ ƛŘŜƴǘƛŦƛƪƻǾłƴȅ ǘƝƳΣ ȌŜ Ƨǎƻǳ 

ǊŜȊƛǎǘŜƴǘƴƝ ƴŀ ŀƳǇƛŎƛƭƛƴΣ ŀƭŜ ƴŜ ƴŀ ǘŜǘǊŀŎȅƪƭƛƴΦ .ŀƪǘŜǊƛŜ ǊŜȊƛǎǘŜƴǘƴƝ ƴŀ ƻōŠ ŀƴǘƛōƛƻǘƛƪŀ ƛƴƪƻǊǇƻǊƻǾŀƭȅ ǎƛŎŜ ǇƭŀǎƳƛŘΣ ŀƭŜ ōŜȊ 

insertu. 

 

b) [ŀƳōŘŀ ˂ ŦłƎ 

[ŀƳōŘŀ ŦłƎ ǇŀǘǌƝ ƳŜȊƛ ōŀƪǘŜǊƛƻŦłƎȅΣ ƪǘŜǊŞ ƛƴŦƛƪǳƧƝ ōŀƪǘŜǊƛŜΦ ¢ŜƴΣ ƪǘŜǊȇ ƛƴŦƛƪǳƧŜ E.coliΣ ƻōǎŀƘǳƧŜ ƭƛƴŜłǊƴƝ Řǎ5b!Φ WŜƘƻ ǇƻǳȌƛǘƝ 

Ƨŀƪƻ ǾŜƪǘƻǊǳ ǾȅȌŀŘǳƧŜ ǵǇǊŀǾǳΣ ƪǘŜǊł ǎǇƻőƝǾł Ǿ ƻŘǎǘǊŀƴŠƴƝ ŎŜƴǘǊłƭƴƝ őłǎǘƛ ƎŜƴƻƳǳΣ ƪǘŜǊł ƧŜ ǇƻŘǎǘŀǘƴł ǇǊƻ ƧŜƘƻ ǎŎƘƻǇƴƻǎǘ 

infikovat ōŀƪǘŜǊƛƛΦ 5ŜƭŜǘƻǾŀƴł ƻōƭŀǎǘ ƧŜ ƴŀƘǊŀȊŜƴŀ ŦǊŀƎƳŜƴǘŜƳ ŎƛȊƝ 5b! ŀ ǾȊƴƛƪł ŦłƎ ǎ ǊŜƪƻƳōƛƴŀƴǘƴƝ ƳƻƭŜƪǳƭƻǳ 5b!Φ 

 

c) Kosmidy (cosmids) 

¢Ŝƴǘƻ ǘȅǇ ǾŜƪǘƻǊǳ ƧŜ ƪƻƳōƛƴŀŎƝ 5b! ǇƭŀǎƳƛŘǳ ŀ ƭŀƳōŘŀ ŦłƎŀΣ ŎƻȌ ǎǇƻőƝǾł Ǿ ǘƻƳΣ ȌŜ Řƻ ǇƭŀǎƳƛŘǳ Ƨǎƻǳ ƛƴǎŜǊǘƻǾłƴȅ Ŏƛǎ 

ǎŜƪǾŜƴŎŜΦ ±ȇƘƻŘƻǳ ƪƻǎƳƛŘǻ ƧŜ ƳƻȌƴƻǎǘ ƛƴǎŜǊŎŜ ǾŜƭƪȇŎƘ ŦǊŀƎƳŜƴǘǻ όŘƻ пп ƪōύΦ 

 

d) ¦ƳŠƭŞ ƪǾŀǎƛƴƪƻǾŞ ŎƘǊƻƳƻǎƻƳȅ (YACs ς Yeast Artificial Chromosomes) 

¢ȅǘƻ ǳƳŠƭŜ ȊƪƻƴǎǘǊǳƻǾŀƴŞ ǾŜƪǘƻǊȅ ǾȅǳȌƝǾŀƧƝ Ƨŀƪƻ ƘƻǎǘƛǘŜƭŜ ƪǾŀǎƛƴƪȅ όȅŜŀǎǘύ ŀ Ƨǎƻǳ ǊŜǇƭƛƪƻǾłƴȅ ǎǘŜƧƴŠ Ƨŀƪƻ ƪǾŀǎƛƴƪƻǾȇ 

chromosomΦ ¸!/ ƻōǎŀƘǳƧŜ ǾǑŜŎƘƴȅ ȊłƪƭŀŘƴƝ ǎƻǳőłǎǘƛ ŎƘǊƻƳƻǎƻƳǳΣ ƪǘŜǊŞ Ƨǎƻǳ ƴǳǘƴŞ ƪ ƧŜƘƻ ǇǊƻǇŀƎŀŎƛΥ ǘƧΦ ǇƻőłǘŜƪ ǊŜǇƭƛƪŀŎŜΣ 

ŎŜƴǘǊƻƳŜǊǳ ŀ ǘŜƭƻƳŜǊȅ Σ ȊłǊƻǾŜƶ ǎ ŦǊŀƎƳŜƴǘŜƳ ŎƛȊƝ 5b!Φ ±ȇƘƻŘƻǳ ǘƻƘƻǘƻ ǘȅǇǳ ǾŜƪǘƻǊǻ ƧŜ ƳƻȌƴƻǎǘ ƪƭƻƴƻǾŀǘ ǾŜƭƳƛ ŘƭƻǳƘŞ 

ŦǊŀƎƳŜƴǘȅ 5b! όŀȌ н aōύΦ L Ȋ ǘƻƘƻ ŘǻǾƻŘǳ ǎŜƘǊłƭ ǘŜƴǘƻ ǘȅǇ ǾŜƪǘƻǊǻ ŘǻƭŜȌƛǘƻǳ ǵƭƻƘǳ Ǉǌƛ ƪƻƴǎǘǊǳƪŎƛ ƳŀǇ őłǎǘƝ ƭƛŘǎƪŞƘƻ 

genomu. 

 

e) .ŀƪǘŜǊƛłƭƴƝ ǳƳŠƭŞ ŎƘǊƻƳƻǎƻƳȅ (BACs ς Bacterial Artificial Chromosomes) a P1 chromosomy (PACs) 

tǌƝōǳȊƴȇƳƛ ǘȅǇȅ ǾŜƪǘƻǊǻ Ƨǎƻǳ ōŀƪǘŜǊƛłƭƴƝ ǳƳŠƭŞ ŎƘǊƻƳƻǎƻƳȅ ǾȅǘǾƻǌŜƴŞ Ȋ F plasmidu E.coliΣ Řƻ ƴƛŎƘȌ ƧŜ ƳƻȌƴŞ ǾƭƻȌƛǘ ƛƴȊŜǊǘ 

ŀȌ олл ƪō ŘƭƻǳƘȇ ŀ ŎƘǊƻƳƻǎƻƳ ōŀƪǘŜǊƛƻŦłƎŀ tмΣ ƧŜƘƻȌ ƎŜƴƻƳ ƧŜ ǊŜƭŀǘƛǾƴŠ ǾŜƭƪȇ ŀ ƭȊŜ Řƻ ƴŠƧ ǾƭƻȌƛǘ ƛƴȊŜǊǘ ŘƭƻǳƘȇ ŀȌ мрл ƪōΦ 

 

DNA knihovny 

YƭƻƴƻǾŀŎƝ ƳŜǘƻŘȅ ǳƳƻȌƴƛƭȅ ǾȅǘǾƻǌƛǘ ǘȊǾΦ DNA knihovny. DNA knihƻǾƴŀ ƧŜ ǎƻǳōƻǊ 5b! ƪƭƻƴǻΣ ǾŜ ƪǘŜǊȇŎƘ Ƨǎƻǳ ƻōǎŀȌŜƴȅ 

ǾǑŜŎƘƴȅ ǎŜƪǾŜƴŎŜ 5b! ŘŀƴŞƘƻ ƻǊƎŀƴƛǎƳǳΦ DŜƴƻƳƻǾŞ ƪƴƛƘƻǾƴȅ ǇƻŎƘłȊŜƧƝ Ȋ 5b! ƧŀŘŜǊƴȇŎƘ ōǳƴŠƪΣ ƪǘŜǊł ōȅƭŀ ǊƻȊǑǘŠǇŜƴŀ 



ƴŀ ŦǊŀƎƳŜƴǘȅ ǊŜǎǘǊƛƪőƴƝƳƛ ŜƴȊȅƳȅΦ cDNA knihovny ǾȊƴƛƪŀƧƝ Ȋŀ ǇƻǳȌƛǘƝ ŎŜƭƪƻǾŞ wb!Σ ƪǘŜǊł ƧŜ ǊŜǾŜǊǎƴƝ ǘǊŀƴǎƪǊƛǇŎƝ ǇǌŜǾŜŘŜƴŀ 

Řƻ ƪƻƳǇƭŜƳŜƴǘǊłǊƴƝ 5b! όŎ5b!ύ ŀ ǘŀ ƧŜ Ǉŀƪ ƪƭƻƴƻǾłƴŀ ǎǘŜƧƴƻǳ ŎŜǎǘƻǳ Ƨŀƪƻ Ǉǌƛ ǘǾƻǊōŠ ƎŜƴƻƳƻǾŞ ƪƴƛƘƻǾƴȅΦ ¢ŀƪƻǾł 

ƪƴƛƘƻǾƴŀ ƻōǎŀƘǳƧŜ ǎƻǳōƻǊȅ ƻŘƭƛǑƴŞ ƪƭƻƴǻ 5b!Σ ƪǘŜǊŞ ǊŜǇǊŜȊŜƴǘǳƧƝ ŀƪǘƛǾƴƝ ƎŜƴȅ Ǿ ōǳƶƪłŎƘ ǘƪłƴƝΦ tǊƻǘƻ Ŏ5b! ƪƴƛƘƻǾƴŀ 

vyrobŜƴł ƴŀǇǌΦ Ȋ ōǳƴŠƪ ƧŀǘŜǊ ōǳŘŜ ƻōǎŀƘƻǾŀǘ ƧƛƴŞ ƪƭƻƴȅ ƴŜȌ Ŏ5b! ƪƴƛƘƻǾƴŀ ǇǻǾƻŘŜƳ ƴŀǇǌΦ Ȋ ǇƭƛŎƴƝ ǘƪłƴŠΦ 

 

±ȇƘƻŘŀ Ŏ5b! ƪƴƛƘƻǾŜƴ ǎǇƻőƝǾł ƛ Ǿ ǘƻƳΣ ȌŜ ƪƭƻƴȅ ƴŜƻōǎŀƘǳƧƝ ƛƴǘǊƻƴȅΦ 9ȄǇǊŜǎƴƝ ƪƴƛƘƻǾƴȅ jsou typem cDNA knihovny, kdy 

ƪƭƻƴƻǾŀƴŞ ǎŜƪǾŜƴŎŜ Ƨǎƻǳ Ǿ ƘƻǎǘƛǘŜƭǎƪŞ ōǳƶŎŜ ǘǊŀƴǎƭŀǘƻǾłƴȅΦ ¢ƻ ǳƳƻȌƶǳƧŜ ǎǘŀƴƻǾŜƴƝ ǇǊƻǘŜƛƴǻ ƪƽŘƻǾŀƴȇŎƘ ƪƭƻƴƻǾŀƴƻǳ 

ǎŜƪǾŜƴŎƝ όƴŀǇǌΦ ǇƻƳƻŎƝ ǇǊƻǘƛƭłǘŜƪύ 

 

±ȅǳȌƛǘƝ ƪƭƻƴƻǾłƴƝ 5b! 

a) LŘŜƴǘƛŦƛƪŀŎŜ ƎŜƴǻ Ǿ ŘƻōŠ ǇǌŜŘ ƻōƧŜǾŜƳ ǇƻƭȅƳŜǊŀǎƻǾŞ ǌŜǘŠȊƻǾŞ ǊŜŀƪŎŜ όt/wύ όмфулύ ς ό ǇƻǳȌƛǘƝ ƳŜǘƻŘȅ ǾŜŘƭƻ 

k ƛŘŜƴǘƛŦƛƪŀŎƛ ƎŜƴǻΣ ƪǘŜǊŞ Ƨǎƻǳ ŘŜŦŜƪǘƴƝ ŀ ǾŜŘƻǳ ƪ ŘŠŘƛőƴȇƳ ƻƴŜƳƻŎƴŠƴƝƳΣ ƴŀǇǌΦ ƳǳǎƪǳƭłǊƴƝ ŘȅǎǘǊƻŦƛƛ ŀ ŎȅǎǘƛŎƪŞ 

fibrose) 

b) aŀǇƻǾłƴƝ ƎŜƴƻƳǳ όǾȇǾƻƧ ǾŜƪǘƻǊǻ ōȅƭ Ǿ ŘŜǾŀŘŜǎłǘȇŎƘ ƭŜǘŜŎƘ ǇƻŘǎǘŀǘƴȇ ǇǊƻ ǇǊƻƧŜƪǘ ƳŀǇƻǾłƴƝ ƭƛŘǎƪŞƘƻ ƎŜƴƻƳǳύ 

c) wŜƪƻƳōƛƴŀƴǘƴƝ ǇǊƻǘŜƛƴȅ όƪƭƻƴƻǾłƴƝ 5b! ƧŜ ȊłƪƭŀŘƴƝ ǘŜŎƘƴƛƪŀ ǾȅǳȌƝǾŀƴł ōƛƻǘŜŎƘƴƻƭƻƎƛŜƳƛ ƪ ǇǊƻŘǳƪŎƛ ƳŜŘƛŎƝƴǎƪȅ 

ǾȇȊƴŀƳƴȇŎƘ ǇǊƻǘŜƛƴǻΣ Ƨŀƪƻ ƧŜ ƛƴǎǳƭƛƴ ƴŜōƻ ǊǻǎǘƻǾȇ ƘƻǊƳƻƴ ŀ ŘŀƭǑƝύ 

d) DŜƴŜǘƛŎƪȅ ƳƻŘƛŦƛƪƻǾŀƴŞ ƻǊƎŀƴƛǎƳȅ όDahύ ό ƪƭƻƴƻǾłƴƝ 5b! ƧŜ ŘǻƭŜȌƛǘƻǳ ǎƻǳőłǎǘƝ ǘŜŎƘƴƛƪ ǇƻǳȌƝǾŀƴȇŎƘ ƪ ǇǌŜƴƻǎǳ 

ƎŜƴǻ ƳŜȊƛ ƻǊƎŀƴƛǎƳȅ ŀ ǘƝƳ ǾȅǘǾłǌŜƴƝ ǘȊǾΦ ǘǊŀƴǎƎŜƴƴƝŎƘ Ǌƻǎǘƭƛƴ ŀ ȌƛǾƻőƛŎƘǻύ 

 

abh¿9bN ό!at[LCLY!/9ύ 5b! IN VITRO ς th[¸a9w!{h±# y9¢=½h±# w9!Y/9 όt/w ς POLYMERASE CHAIN REACTION) 

tƻƭȅƳŜǊŀǎƻǾł ǌŜǘŠȊƻǾł ǊŜŀƪŎŜ ƧŜ ǑƛǊƻŎŜ ǇƻǳȌƝǾŀƴł ǘŜŎƘƴƛƪŀΣ ƪǘŜǊł ǳƳƻȌƶǳƧŜ ƪƻǇƝǊƻǾŀǘ ŀ ǘƝƳ ŀƳǇƭƛŦƛƪƻǾŀǘ ǎǇŜŎƛŦƛŎƪŞ ǵǎŜƪȅ 

5b!Φ ±ȅǘǾƻǌŜƴƝ ŘƻǎǘŀǘŜőƴŞƘƻ ƳƴƻȌǎǘǾƝ 5b! ƧŜ ǇǌŜŘǇƻƪƭŀŘŜƳ ǇǊƻ ŘŜǘŀƛƭƴƝ ŀƴŀƭȇȊǳ ƎŜƴǻ ƴŜōƻ ƧƛƴȇŎƘ ǎŜƪǾŜƴŎƝ Ǿ ŘŀƴŞƳ 

ǵǎŜƪǳ ƴŜōƻ ǇǊƻ ƳŀƴƛǇǳƭŀŎƛ ǎ nimi. 

 

K ǵǎǇŠǑƴŞ ǊŜŀƪŎƛ ƧŜ ǘǌŜōŀ ȊŀƧƛǎǘƛǘ ƴŠƪƻƭƛƪ ǎƭƻȌŜƪΥ 

a) ¢ŜƳǇƭłǘƻǾł 5b! ς ƧŜ ƻōǾȅƪƭŜ ǎƳŠǎ ƳƴƻƘŀ ǊǻȊƴȇŎƘ ǎŜƪǾŜƴŎƝ 5b! ƻōǎŀȌŜƴȇŎƘ Ǿ ƎŜƴƻƳƻǾŞ 5b!Σ ƳŜȊƛ ƪǘŜǊȇƳƛ ǎŜ 

ƴŀŎƘłȊƝ ǎŜƪǾŜƴŎŜΣ ƪǘŜǊł Ƴł ōȇǘ ŀƳǇƭƛŦƛƪƻǾłƴŀΦ Y ǊŜŀƪŎƛ ƭȊŜ ǇƻǳȌƝǘ ƛ wb!Σ ŀƭŜ ƴŜƧŘǌƝǾŜ ƳǳǎƝ ōȇǘ ǾȅǘǾƻǌŜƴŀ 

ƪƻƳǇƭŜƳŜƴǘłǊƴƝ 5b! όŎ5b!ύ ǇƻƳƻŎƝ ǊŜǾŜǊȊƴƝ ǘǊŀƴǎƪǊƛǇǘŀǎȅ ŀ ǘŀ ƧŜ Ǉŀƪ ƴŀƳƴƻȌŜƴŀ ƳŜǘƻŘƻǳ t/w. 

b) tłǊ ƻƭƛƎƻƴǳƪƭŜƻǘƛŘƻǾȇŎƘ ǇǊƛƳŜǊǻ 

hƭƛƎƻƴǳƪƭŜƻǘƛŘƻǾŞ ǇǊƛƳŜǊȅ Ƨǎƻǳ ƪǊłǘƪŞ ƧŜŘƴƻǾƭłƪƴƻǾŞ ƳƻƭŜƪǳƭȅ 5b! όǎǎ5b! ς ǎƛƴƎƭŜ ǎǘǊŀƴŘ 5b!ύ ŘƭƻǳƘŞ ǇǌƛōƭƛȌƴŠ 

нл ƴǳƪƭŜƻǘƛŘǻΣ ƪǘŜǊŞ ǾȅƳŜȊǳƧƝ ŀƳǇƭƛŦƛƪƻǾŀƴȇ ǵǎŜƪΦ {ŜƪǾŜƴŎŜ ǇǊƛƳŜǊǻ Ƨǎƻǳ ǾȅōǊłƴȅ ǘŀƪΣ ŀōȅ ōȅƭȅ ƪƻƳǇƭŜƳŜƴǘłǊƴƝ 

k ǵǎŜƪǻƳ ǇǊƻǘƛƭŜƘƭȇŎƘ ǾƭłƪŜƴ 5b! ŀ Ǿ ŘǻǎƭŜŘƪǳ ǘƻƘƻ ǎŜ ǾłȊŀƭȅ ƴŀ ƻǇŀőƴŞ ǵǎŜƪȅ ǎŜƪǾŜƴŎŜ 5b!Σ ƪǘŜǊł ōǳŘŜ 

ŀƳǇƭƛŦƛƪƻǾłƴŀΦ 

c) DNA-polymerasa ς ǇƻǳȌƝǾł ǎŜ ŎŜƭł ǌŀŘŀ 5b!-ǇƻƭȅƳŜǊŀǎΦ ±ǑŜŎƘƴȅ Ƨǎƻǳ ǘŜǊƳƻǎǘŀōƛƭƴƝΣ ǘǳŘƝȌ ǎƴłǑŜƧƝ ǾȅǎƻƪŞ ǘŜǇƭƻǘȅ 

όŘƻ млл ϲ/ύ ŀƴƛȌ Ƨǎƻǳ ƛƴŀƪǘƛǾƻǾłƴȅΦ bŜƧőŀǎǘŠƧƛ ǎŜ ǇƻǳȌƝǾł ŜƴȊȅƳ Taq DNA-ǇƻƭȅƳŜǊŀǎŀΣ ƛȊƻƭƻǾŀƴł Ȋ bakterie 

Thermus aquaticusΣ ƪǘŜǊł ȌƛƧŜ Ǿ ƘƻǊƪȇŎƘ ǾǌƝŘŜƭƴƝŎƘ ǇǊŀƳŜƴŜŎƘΦ 9ƴȊȅƳ ǎŜ ǾłȌŜ ƴŀ ƻŘŘŠƭŜƴł Ǿƭłƪƴŀ 5b! ŀ 

ǎȅƴǘŜǘƛȊǳƧŜ ƴƻǾȇ ǌŜǘŠȊŜŎ ƪƻƳǇƭŜƳŜƴǘłǊƴƝ ǇǻǾƻŘƴƝƳǳ ǌŜǘŠȊŎƛΦ tƻƭƻƘŀ ǇǊƛƳŜǊǻ ǳǊőǳƧŜ ŎƝƭƻǾƻǳ ǎŜƪǾŜƴŎƛΣ ƪǘŜǊł ƧŜ 

ƪƻǇƝǊƻǾłƴŀΦ 

d) 5ŜƻȄȅƴǳƪƭŜƻǘƛŘǘǊƛŦƻǎŦłǘȅ (dNTPs) ς ǎƳŠǎ őǘȅǌ ǎǘŀǾŜōƴƝŎƘ ƧŜŘƴƻǘŜƪΣ ƪǘŜǊŞ ƪƻǊŜǎǇƻƴŘǳƧƝ ǎŜ őǘȅǌƳƛ ōŀǎŜƳƛ ŀ Ƨǎƻǳ 

ǎǳōǎǘǊłǘŜƳ ǇǊƻ 5b! ς ǇƻƭȅƳŜǊŀǎǳ όŘ!¢tΣ ŘD¢tΣ Ř¢¢tΣ Ř/¢tύ ǇǊƻ ǵǎŜƪȅ 5b! ǾȊƴƛƪŀƧƝŎƝ ŀƳǇƭƛŦƛƪŀŎƝΦ 

 

AmplifikacŜ ŎƝƭƻǾŞ ǎŜƪǾŜƴŎŜ ƧŜ ǳƳƻȌƴŠƴŀ ƻǇŀƪƻǾŀƴȇƳƛ Ŏȅƪƭȅ ǎȅƴǘŞȊȅ 5b!Φ YŀȌŘȇ Ŏȅƪƭǳǎ ǎŜ ǎƪƭłŘł ȊŜ ǘǌƝ ƪǊƻƪǻΥ denaturace 

DNA, ǇǌƛǇƻƧŜƴƝ ǇǊƛƳŜǊǻ a elongace. 

 

Denaturace DNA 

tǻǎƻōŜƴƝƳ ǾȅǎƻƪŞ ǘŜǇƭƻǘȅ όǾƝŎŜ ƴŜȌ фл ϲ/ύ ǎŜ ǊǳǑƝ ǾƻŘƝƪƻǾŞ ǾŀȊōȅΣ ŘǾƻǳǑǊƻǳōƻǾƛŎŜ 5b! ǎŜ ŘŜǎǘŀōƛƭƛȊǳƧŜ ŀ ǊƻȊǾƻƭƶǳƧŜ ƴŀ 

ƧŜŘƴƻǾƭłƪƴƻǾŞ ƳƻƭŜƪǳƭȅΣ ƪǘŜǊŞ Ǿ ǊŜŀƪŎƛ ǎƭƻǳȌƝ Ƨŀƪƻ ǘŜƳǇƭłǘȅΦ 

 

tǌƛǇƻƧŜƴƝ ǇǊƛƳŜǊǻ 

błǎƭŜŘǳƧŜ ǇǌƛǇƻƧŜƴƝ ǇǊƛƳŜǊǻ ƴŀ ƪƻƳǇƭŜƳŜƴǘłǊƴƝ ǎŜƪǾŜƴŎŜ оΨ ƪƻƴŎǻ ƻōƻǳ ǾƭłƪŜƴ 5b! Ȋŀ ǎƴƝȌŜƴƝ ǘŜǇƭƻǘȅ ƴŀ ƻǇǘƛƳłƭƴƝ 

ƘƻŘƴƻǘǳΦ tƻǳȌƛǘł ǘŜǇƭƻǘŀ ȊłǾƛǎƝ ƴŀ ǎŜƪǾŜƴŎƛ ŀ Ǉƻőǘǳ ōŀǎƝ Ǿ ǇǊƛƳŜǊǳ ŀ ǾŀǊƝǊǳƧŜ ƻōǾȅƪƭŜ Ǿ ǊƻȊƳŜȊƝ рл ς тл ϲ/Φ 

 

Elongace 

DNA-ǇƻƭȅƳŜǊŀǎŀ ȊŀƘŀƧǳƧŜ ǎǾƻǳ őƛƴƴƻǎǘ ƴŀ ǵǎŜƪǳ 5b! ŘŀƴŞƳ ǇƻȊƛŎƝ ǇǊƛƳŜǊǻ ŀ ǎȅƴǘŜǘƛȊǳƧŜ ƴƻǾȇ ǌŜǘŠȊŜŎ ŎƝƭƻǾŞ ǎŜƪǾŜƴŎŜ όȊŀ 

ǘŜǇƭƻǘȅΣ ǾŜ ƪǘŜǊŞ ƧŜ ƴŜƧǾƝŎŜ ŀƪǘƛǾƴƝΣ ǇǊƻ Taq-polymerasu je to ǘŜǇƭƻǘŀ тн ϲ/ύΦ /ȅƪƭǳǎ ŘŜƴŀǘǳǊŀŎŜΣ ǇǌƛǇƻƧŜƴƝ ǇǊƛƳŜǊǻ ŀ ŜƭƻƴƎŀŎŜ 



ǎŜ ƳƴƻƘƻƪǊłǘ ƻǇŀƪǳƧŜ όƻōǾȅƪƭŜ нл-пл ȄύΣ ƴƻǾŠ ǎȅƴǘŜǘƛȊƻǾŀƴŞ ǌŜǘŠȊŎŜ ǎƭƻǳȌƝ Ƨŀƪƻ ǘŜƳǇƭłǘȅ ǇǊƻ ŘŀƭǑƝ ǎȅƴǘŞȊǳ 5b!Φ ±ȇǎƭŜŘƪŜƳ 

ƧŜ ŜȄǇƻƴŜƴŎƛłƭƴƝ ƴŀǾȇǑŜƴƝ ƳƴƻȌǎǘǾƝ ǎǇŜŎƛŦƛŎƪŞƘƻ ǵǎŜƪǳ 5b!Σ ƪǘŜǊŞ ƧŜ ǾƝŎŜ ƴŜȌ ƳƛƭƛƻƴƪǊłǘ ǾŠǘǑƝ ƴŜȌ ƴŀ ǇƻőłǘƪǳΦ /Ŝƭȇ ǇǊƻŎŜǎ ǎŜ 

ƻŘŜƘǊłǾł Ǿ ǇǌƝǎǘǊƻƧƛ ȊǾŀƴŞƳ ǘŜǊƳłƭƴƝ ŎȅƪƭŜǊΣ ǾŜ ƪǘŜǊŞƳ ƧŜ ƳƻȌƴŞ ŀǳǘƻƳŀǘƛŎƪȅ ŘƻǎŀƘƻǾŀǘ ȊǾƻƭŜƴȇŎƘ ǘŜǇƭƻǘ ǾŜƭƳƛ ǊȅŎƘƭŜ ŀ 

ǇǌŜǎƴŠ ǇǊƻ ƧŜŘƴƻǘƭƛǾŞ ƪǊƻƪȅ ŎȅƪƭǳΦ t/w ƧŜ Ǿ ǎƻǳőŀǎƴŞ ŘƻōŠ ƧŜŘƴƻǳ ȊŜ ȊłƪƭŀŘƴƝŎƘ ǘŜŎƘƴƛƪ ƳƻŘŜǊƴƝ ƳƻƭŜƪǳƭłǊƴƝ ƎŜƴŜǘƛƪȅ ŀ ƧŜ 

ǑƛǊƻŎŜ ǾȅǳȌƝǾłƴŀ Ǿ ƳƴƻƘŀ ƻŘǾŠǘǾƝŎƘ ōƛƻƭƻƎƛŜ ŀ ƳŜŘƛŎƝƴȅΦ 

 

2. I¸.wL5L½!/9 b¦Y[9h±º/I Y¸{9[Lb 

tǊƻŎŜǎ ǾȅȌŀŘǳƧŜ ƴŜƧŘǌƝǾŜ denaturaci ŘǾƻǳǑǊƻǳōƻǾƛŎŜ 5b!Σ ƪŘȅ Ƨǎƻǳ ǇǻǎƻōŜƴƝƳ ǾȅǎƻƪŞ ǘŜǇƭƻǘȅ ǊƻȊǊǳǑŜƴȅ ǾƻŘƝƪƻǾŞ ƳǻǎǘƪȅΣ 

ŎƻȌ ǾŜŘŜ ƪ ǎŜǇŀǊŀŎƛ ƻōƻǳ ǾƭłƪŜƴ 5b!Φ błǎƭŜŘƴŞ ǎƴƝȌŜƴƝ ǘŜǇƭƻǘȅ Ƴł Ȋŀ ƴłǎƭŜŘŜƪ ƻōƴƻǾŜƴƝ ǇǻǾƻŘƴƝƘƻ ƘŜƭƛȄǳ ς renaturace 

5b! ƴŀ ȊłƪƭŀŘŠ ƪƻƳǇƭŜƳŜƴǘŀǊƛǘȅ ǇǳǊƛƴǻ ŀ ǇȅǊƛƳƛŘƛƴǻ ƻōƻǳ ǾƭłƪŜƴΦ IȅōǊƛŘƛȊŀŎŜ ƳǻȌŜ ƴŀǎǘŀǘ ƛ ƳŜȊƛ Ǿƭłƪƴȅ ǊǻȊƴŞƘƻ ǇǻǾƻŘǳΣ 

ǇƻƪǳŘ Ƨǎƻǳ ƪƻƳǇƭŜƳŜƴǘłǊƴƝΦ ¢ŀǘƻ Ǿƭŀǎǘƴƻǎǘ ƴǳƪƭŜƻǾȇŎƘ ƪȅǎŜƭƛƴ ǎŜ ǾȅǳȌƝǾł Ǿ ǌŀŘŠ ŀƴŀƭȅǘƛŎƪȇŎƘ ǘŜŎƘƴƛƪΣ ƪŘȅ ƧŜ ǾŜ ǎƳŠǎƛ 

ǎŜƪǾŜƴŎƝ 5b! ƴŜōƻ wb! ǾȅƘƭŜŘłǾłƴŀ ǎǇŜŎƛŦƛŎƪł ǎŜƪǾŜƴŎŜ ǇƻƳƻŎƝ ƪƻƳǇƭŜƳŜƴǘłǊƴƝ ǎŜƪǾŜƴŎŜ ƴǳƪƭŜƻǾŞ ƪȅǎŜƭƛƴȅ όǎƻƴŘŀύΦ 

 

SONDY 

{ƻƴŘŀ όǇǊƻōŀύ ƧŜ ƳƻƭŜƪǳƭŀ 5b! ƴŜōƻ wb!Σ ƪǘŜǊł ƳǻȌŜ ōȇǘ ƴŀ ȊłƪƭŀŘŠ ƘȅōǊƛŘƛȊŀŎŜ ǾȅǳȌƛǘŀ ƪ ŘŜǘŜƪŎƛ ƪƻƳǇƭŜƳŜƴǘłǊƴƝ 

ǎŜƪǾŜƴŎŜ ƴǳƪƭŜƻǾŞ ƪȅǎŜƭƛƴȅΦ 

 

Wŀƪƻ ǎƻƴŘȅ ƳƻƘƻǳ ōȇǘ ǾȅǳȌƛǘȅΥ 

¶ ƪƭƻƴƻǾŀŎƝ ǎŜƪǾŜƴŎŜ 5b! 

¶ ǎŜƪǾŜƴŎŜ ȊƝǎƪŀƴŞ t/w ŀƳǇƭƛŦƛƪŀŎƝ 

¶ ǎȅƴǘŜǘƛŎƪŞ ƻƭƛƎƻƴǳƪƭŜƻǘƛŘȅ 

¶ wb! ȊƝǎƪŀƴł ǘǊŀƴǎƪǊƛǇŎƝ ƪƭƻƴƻǾŀƴŞ 5b! in vitro  

 

{ƻƴŘȅ ƳǳǎƝ ōȇǘ ǇƻǳȌƛǘȅ Ǿ ƧŜŘƴƻǾƭłƪƻǾŞ ǇƻŘƻōŠ ŀ ƻȊƴŀőŜƴŞ ǘŀƪΣ ŀōȅ ōȅƭƻ ƳƻȌƴŞ ȊǾƛŘƛǘŜƭƴƛǘ ƘȅōǊƛŘƛȊŀőƴƝ ǊŜŀƪŎƛΦ {ƻƴŘȅ ōȅƭȅ 

ƴŜƧőŀǎǘŠƧƛ ȊƴŀőŜƴȅ ǊŀŘƛƻŀƪǘƛǾƴƝƳƛ ƛȊƻǘƻǇȅ (P
32

, S
35

, C
14

, H
3
ύ ŀ ƘȅōǊƛŘƛȊŀŎŜ Ǉŀƪ ōȅƭŀ ŘŜǘŜƪƻǾłƴŀ ŀǳǘƻǊŀŘƛƻƎǊŀŦƛŎƪȅΦ tƻǎƭŞȊŜ 

byly vyvinuty ƴŜǊŀŘƛƻŀƪǘƛǾƴƝ ǎȅǎǘŞƳȅ ȊƴŀőŜƴƝ ǎƻƴŘΣ ǎǇƻőƝǾŀƧƝŎƝ ƴŀǇǌΦ Ǿ ƛƴƪƻǊǇƻǊŀŎƛ ƳƻŘƛŦƛƪƻǾŀƴŞƘƻ ƴǳƪƭŜƻǘƛŘǳΣ ƪǘŜǊȇ 

ƻōǎŀƘǳƧŜ ŦƭǳƻǊƻŦƻǊΣ ŎƻȌ ƧŜ ŎƘŜƳƛŎƪł ǎƪǳǇƛƴŀΣ ƪǘŜǊł Ǉƻ ŜȄǇƻǎƛŎƛ ǎǾŠǘƭǳ ŦƭǳƻǊŜǎƪǳƧŜ ŀ ǌŀŘŀ ŘŀƭǑƝŎƘΦ 

 

a) Southern blotting 

WŜ ǇǊǾƴƝ ŀƴŀƭȅǘƛŎƪƻǳ ǘŜŎƘƴƛƪƻǳ ȊŀƭƻȌŜƴƻǳ ƴŀ ƘȅōǊƛŘƛȊŀŎƛ ƴǳƪƭŜƻǾȇŎƘ ƪȅǎŜƭƛƴ ŀ ƧŜ ǇƻƧƳŜƴƻǾłƴŀ ǇƻŘƭŜ ǎǾŞƘƻ ƻōƧŜǾƛǘŜƭŜ  ό9Ř 

{ƻǳǘƘŜǊƴύΦ tǊǾƴƝƳ ƪǊƻƪŜƳ ƧŜ ƛȊƻƭŀŎŜ ŀ ǇǳǊƛŦƛƪŀŎŜ 5b! Ȋ ōǳƴŠƪ Ǿ ǇƻŘƻōŠ ǾŜƭƪȇŎƘ ŦǊŀƎƳŜƴǘǻ όнл ллл ōǇ ƴŜōƻ ǾƝŎŜύΦ błǎƭŜŘǳƧŜ 

ǑǘŠǇŜƴƝ 5b! ǊŜǎǘǊƛƪőƴƝƳ ŜƴȊȅƳŜƳ Ȋŀ ǾȊƴƛƪǳ ǘƛǎƝŎǻ ŦǊŀƎƳŜƴǘǻ 5b! ƻ ǊǻȊƴŞ ǾŜƭƛƪƻǎǘƛ όƴŠƪƻƭƛƪ ōŀǎƝ ŀȌ ƴŠƪƻƭƛƪ ǘƛǎƝŎ ōŀǎƝύΦ 

5ŀƭǑƝƳ ƪǊƻƪŜƳ ƧŜ ŜƭŜƪǘǊƻŦƻǊŞȊŀ Ǿ ŀƎŀǊƻǎƻǾŞƳ ƎŜƭǳΣ ƪŘȅ ǎŜ ŦǊŀƎƳŜƴǘȅ ǊƻȊŘŠƭƝ ǇƻŘƭŜ ǾŜƭƛƪƻǎǘƛΦ ±ȊƘƭŜŘŜƳ ƪ ǾŜƭƪŞƳǳ ƳƴƻȌǎǘǾƝ 

ŦǊŀƎƳŜƴǘǻ ƴŜƴƝ ƳƻȌƴŞ Ǿ ǘƻƳǘƻ ǎǘłŘƛǳ ƴŀ ŜƭŜƪǘǊƻŦƻǊŜǘƛŎƪŞƳ ƎŜƭǳ ƧŜŘƴƻǘƭƛǾŞ ŦǊŀƎƳŜƴǘȅ ǊƻȊƭƛǑƛǘ όǾȅǘǾłǌŜƧƝ ǘȊǾΦ ǎƳŜŀǊ ς 

ǑƳƻǳƘǳύΦ DŜƭ ƧŜ ǇƻƴƻǌŜƴ Řƻ ŀƭƪŀƭƛŎƪŞƘƻ ǊƻȊǘƻƪǳΣ ƪǘŜǊȇ ȊǇǻǎƻōǳƧŜ ŘŜƴŀǘǳǊŀŎƛ 5b!Φ 5ŜƴŀǘǳǊƻǾŀƴŞ ŦǊŀƎƳŜƴǘȅ 5b! Ƨǎƻǳ Ǉŀƪ 

ǇǌŜƴŜǎŜƴȅ Ȋ ƎŜƭǳ ƴŀ ƳŜƳōǊłƴǳ όƴȅƭƻƴ ƴŜōƻ ƴƛǘǊƻŎŜƭǳƭƽȊŀύΦ ¢Ŝƴǘƻ ǇǌŜƴƻǎ ǎŜ ƴŀȊȇǾł blotting όǇǌŜǎłǘƝύΦ  

 

aŜƳōǊłƴŀ ǎ ǇǌŜƴŜǎŜƴȇƳƛ ŦǊŀƎƳŜƴǘȅ ƧŜ ǾȅǎǘŀǾŜƴŀ ǘŜǇƭƻǘŠ ул ϲ/ ŀ ŦǊŀƎƳŜƴǘȅ Ƨǎƻǳ ǘŀƪ ƴŀ ƳŜƳōǊłƴŠ ȊŀŦƛȄƻǾłƴȅΦ tŀƪ ƳǻȌŜ 

ƴŀǎǘŀǘ ǾƭŀǎǘƴƝ ƘȅōǊƛŘƛȊŀŎŜ ς ƛƴƪǳōŀŎŜ ƳŜƳōǊłƴȅ ǎŜ ȊƴŀőŜƴƻǳ ǎƻƴŘƻǳΦ tƻ ƛƴƪǳōŀŎƛ ƧŜ ƳŜƳōǊłƴŀ ǳƳƝǎǘŠƴŀ ƴŀ ǊŜƴǘƎŜƴƻǾȇ 

film (pokud je ǎƻƴŘŀ ȊƴŀőŜƴł ǊŀŘƛƻŀƪǘƛǾƴŠύΣ ƪǘŜǊȇ ƧŜ Ǉƻ ƴŠƪƻƭƛƪŀ ƘƻŘƛƴłŎƘ ŜȄǇƻǎƛŎŜ ǾȅǾƻƭłƴΦ ± ƳƝǎǘŜŎƘΣ ƪŘŜ ƴŀǎǘŀƭŀ 

ƘȅōǊƛŘƛȊŀŎŜ ǎŜ ƻōƧŜǾƝ ǘƳŀǾŞ ǇǊǳƘȅ όōŀƴŘȅύΣ ƧŜƧƛŎƘȌ ǾŜƭƛƪƻǎǘ ƳǻȌŜ ōȇǘ ƻŘƘŀŘƴǳǘŀ Ȋ ƧŜƧƛŎƘ ǇƻȊƛŎŜ ǾŜ ǎǊƻǾƴłƴƝ ǎ fragmenty DNA, 

ƪǘŜǊŞ ǎƭƻǳȌƝ Ƨŀƪƻ ƳŀǊƪŜǊ όƧŜƧƛŎƘ ǾŜƭƛƪƻǎǘ ƧŜ ȊƴłƳłύΦ 

 

b) Northern blotting 

¢ŜŎƘƴƛƪŀ ƧŜ ǇƻŘƻōƴł ǇǌŜŘŜǑƭŞΣ ŀƭŜ ŀƴŀƭȅȊƻǾŀƴƻǳ ƴǳƪƭŜƻǾƻǳ ƪȅǎŜƭƛƴƻǳ ƧŜ wb! όȊŜƧƳŞƴŀ Ƴwb!ύΦ aŜǘƻŘŀ ǳƳƻȌƶǳƧŜ ȊƧƛǎǘƛǘΣ 

ƪǘŜǊŞ ƎŜƴȅ Ƨǎƻǳ ŀƪǘƛǾƴƝ Ǿ ǘƪłƴƛΣ ȊŜ ƪǘŜǊŞ ōȅƭŀ wb! ƛȊƻƭƻǾłƴŀΦ 

 

c) ¢ŜŎƘƴƻƭƻƎƛŜ ƳƛƪǊƻőƛǇǻ ό5b! ŎƘƛǇΣ DNA array, DNA mikroarray, genome chip) 

{Ŝ ȊǾȅǑǳƧƝŎƝƳ ǎŜ ƳƴƻȌǎǘǾƝƳ ƛŘŜƴǘƛŦƛƪƻǾŀƴȇŎƘ ƎŜƴǻ Ǿ ǊłƳŎƛ ǇǊƻƧŜƪǘǳ ŀƴŀƭȇȊȅ ƭƛŘǎƪŞƘƻ ƎŜƴƻƳǳ ǾȅǾǎǘŀƭŀ ǇƻǘǌŜōŀ ƳƴƻƘŜƳ ǾƝŎŜ 

ǎƻŦƛǎǘƛƪƻǾŀƴȇŎƘ ƳŜǘƻŘ ŀƴŀƭȇȊȅΦ ±ȇǾƻƧ ǘŜŎƘƴƻƭƻƎƛŜ 5b! ƳƛƪǊƻőƛǇǻ ǳƳƻȌƴƛƭ ƳƴƻƘŜƳ ǊȅŎƘƭŜƧǑƝ ŀ ǇǌŜǎƴŠƧǑƝ ŀƴŀƭȇȊǳ ƴŀ ȊłƪƭŀŘŠ 

ƘȅōǊƛŘƛȊŀŎŜΣ ƴŜōƻǙ Ǿ ǊłƳŎƛ ƧŜŘƴƻƘƻ ŜȄǇŜǊƛƳŜƴǘǳ ƧŜ ƳƻȌƴŞ ǾȅǑŜǘǌƛǘ ƴŠƪƻƭƛƪ ǘƛǎƝŎ ƳƝǎǘ Ǿ ƎŜƴƻƳǳ ƴŀƧŜŘƴƻǳΦ ¢ƻ Ƴł ƻōǊƻǾǎƪȇ 

ǾȇȊƴŀƳ Ǿ ŀƴŀƭȇȊŜ ƎŜƴƻǾŞ ŜȄǇǊŜǎŜΣ Ǉǌƛ ƛŘŜƴǘƛŦƛƪŀŎƛ ƎŜƴƻǘȅǇǻ ŀ Ǿ ƎŜƴŜǘƛŎƪŞƳ ǎƪǊƝƴƛƴƪǳΦ 

 

5b! ƳƛƪǊƻőƛǇ ƧŜ ŘŜǎǘƛőƪŀΣ ƻōǾȅƪƭŜ ǎƪƭŜƴŠƴłΣ ƴŀ ƪǘŜǊƻǳ Ƨǎƻǳ ǇǌƛǇƻƧŜƴȅ ǘƛǎƝŎŜ ǊǻȊƴȇŎƘ ȊƴłƳȇŎƘ ƻƭƛƎƻƴǳƪƭŜƻǘƛŘƻǾȇŎƘ ǎŜƪǾŜƴŎƝ 

5b! ǾŜ ǎǘŀƴƻǾŜƴŞƳ ǇƻǌŀŘƝΦ ¢ȅǘƻ ƳƻƭŜƪǳƭȅ ǎƭƻǳȌƝ Ƨŀƪƻ ǎƻƴŘȅ ƪ hybridizaci s ǘŜǎǘƻǾŀƴȇƳƛ ǾȊƻǊƪȅ 5b! ƴŜōƻ wb!Φ tƻƪǳŘ ŘƻƧŘŜ 



k ƘȅōǊƛŘƛȊŀŎƛΣ ƭȊŜ ƘȅōǊƛŘƴƝ ƳƻƭŜƪǳƭȅ ŘŜǘŜƪƻǾŀǘ ŀ ȊƝǎƪŀǘ ƛƴŦƻǊƳŀŎƛ ƻ ǘƻƳΣ ƪǘŜǊŞ ǎŜƪǾŜƴŎŜ 5b! όwb!ύ Ƨǎƻǳ ǾŜ ǾȊƻǊŎƝŎƘ 

ǇǌƝǘƻƳƴŞΦ ±ƭŀǎǘƴƝ őƛǇ ƧŜ ƻōƭŀǎǘ ƳŜƴǑƝ ƴŜȌ мΣр ŎƳ
2
Σ ƪǘŜǊł ƻōǎŀƘǳƧŜ ŀȌ Ƴƛƭƛƻƴ ƧŀƳŜƪΣ ǾŜ ƪǘŜǊȇŎƘ Ƨǎƻǳ ǎǇŜŎƛŦƛŎƪŞ ƳƻƭŜƪǳƭȅ 5b! 

ȊŀƪƻǘǾŜƴŞΦ tƻǳȌƛǘŞ ƳƻƭŜƪǳƭȅ 5b! ƳƻƘƻǳ ōȇǘ ǊǻȊƴŠ ǾŜƭƪŞ ǇƻŘƭŜ ǵőŜƭǳΣ ƪǘŜǊŞƳǳ ƳŀƧƝ ǎƭƻǳȌƛǘΣ Ƨǎƻǳ ǘƻ ƪǊłǘƪŞ ƻƭƛƎƻƳŜǊȅΣ ǾŜƭƪŞ 

t/w ǇǊƻŘǳƪǘȅΣ Ŏ5b! ƳƻƭŜƪǳƭȅ ƴŜōƻ ƪƭƻƴƻǾŀƴŞ ƛƴȊŜǊǘȅΦ ¢ŜǎǘƻǾŀƴŞ ǾȊƻǊƪȅ ƴǳƪƭŜƻǾȇŎƘ ƪȅǎŜƭƛƴ Ƨǎƻǳ ǾŠǘǑƛƴƻǳ ȊƴŀőŜƴŞ 

ŦƭǳƻǊŜǎŎŜƴőƴŠΦ ±ȊƘƭŜŘŜƳ ƪ ǾȅǎƻƪŞ ƘǳǎǘƻǘŠ ƧŀƳŜƪ ŀ ƴŀǾłȊŀƴȇŎƘ ǎƻƴŘ ƧŜ ƛŘŜƴǘƛŦƛƪŀŎŜ ƧŀƳŜƪΣ ƪŘŜ ŘƻǑƭƻ ƪ hybridizaci 

ǇǊƻǾłŘŠƴŀ őǘŜŎƝƳ ȊŀǌƝȊŜƴƝƳ ŀ ǾȅƘƻŘƴƻŎŜƴŀ ǇƻőƝǘŀőŜƳ όŦƭǳƻǊŜǎŎŜƴőƴƝ ǎƛƎƴłƭ ƧŜ ȊƧƛǑǙƻǾłƴ ŦƭǳƻǊŜǎŎŜƴőƴƝƳ ƳƛƪǊƻǎƪƻǇŜƳύΦ 

 

±¸¦¿L¢N ¢9/Ibh[hDL9 aLYwh2Lt® 

a) !ƴŀƭȇȊŀ ƎŜƴƻǾŞ ŜȄǇǊŜǎŜ 

V ǘŠŎƘǘƻ ŜȄǇŜǊƛƳŜƴǘŜŎƘ ǎƭƻǳȌƝ Ƨŀƪƻ ǎƻƴŘȅ ǇǊƻŘǳƪǘȅ t/w ŀƳǇƭƛŦƛƪƻǾŀƴŞ ȊŜ ȊƴłƳȇŎƘ ƎŜƴǻ ƴŜōƻ Ŏ5b! ƳƻƭŜƪǳƭȅ ƻŘǾƻȊŜƴŞ ȊŜ 

ȊƴłƳȇŎƘ Ƴwb!Φ½ ǘŜǎǘƻǾŀƴŞ ǘƪłƴŠ ƧŜ ƛȊƻƭƻǾłƴŀ Ƴwb! ŀ ƻȊƴŀőŜƴŀ ŦƭǳƻǊŜǎŎŜƴőƴƝƳ ƳŀǊƪŜǊŜƳΦ 

tƻ ƘȅōǊƛŘƛȊŀŎƛ Ƨǎƻǳ ƴŀ ȊłƪƭŀŘŠ ŦƭǳƻǊŜǎŎŜƴőƴƝƘƻ ǎƛƎƴłƭǳ ǊƻȊǇƻȊƴłƴȅ ǾǑŜŎƘƴȅ ƎŜƴȅ ŜȄǇǊƛƳƻǾŀƴŞ Ǿ ŘŀƴŞ ǘƪłƴƛΦ ¢Ŝƴǘƻ ǇǌƝǎǘup je 

ǾȅǳȌƝǾłƴ ǇǊƻ ǎǊƻǾƴłƴƝ ŜȄǇǊŜǎŜ ƎŜƴǻ Ǿ ǘƪłƴƝŎƘ ƴŜōƻ ōǳƶƪłŎƘ Ǿ ǊǻȊƴȇŎƘ ǎƛǘǳŀŎƝŎƘΣ ƴŀǇǌΦ Ǿ ƴƻǊƳłƭƴƝŎƘ ŀ ƴłŘƻǊƻǾȇŎƘ ōǳƶƪłŎƘ 

ƴŜōƻ ǎǊƻǾƴłƴƝ Ǿ ōǳƶƪłŎƘ ƘƻǊƳƻƴłƭƴŠ ƻǾƭƛǾƴŠƴȇŎƘ ŀ ƴŜƻǾƭƛǾƴŠƴȇŎƘΣ ǘǊŀƴǎŦŜƪǘƻǾŀƴȇŎƘ όǾƴŜǎŜƴ ƴƻǾȇ ƎŜƴύ ŀ 

ƴŜǘǊŀƴǎŦŜƪǘƻǾŀƴȇŎƘ ŀ ŘŀƭǑƝΦ CƭǳƻǊŜǎŎŜƴőƴƝ ȊƴŀőŜƴƝ ǳƳƻȌƶǳƧŜ ƛ ƪǾŀƴǘƛŦƛƪŀŎƛ ƘƭŀŘƛƴȅ ŜȄǇǊŜǎŜ ǊǻȊƴȇŎƘ ƎŜƴǻΦ {ƻƴŘȅΣ ƪǘŜǊŞ 

ŦƭǳƻǊŜǎƪǳƧƝ ǎƛƭƴŠ ǇǌŜŘǎǘŀǾǳƧƝ ƎŜƴȅ ǎ ǾȅǎƻƪȇƳ ǇƻőǘŜƳ ǘǊŀƴǎƪǊƛǇǘǻΣ ǎƭŀōǑƝ Ƨǎƻǳ ƳŞƴŠ ǘǊŀƴǎƪǊƛōƻǾłƴȅΦ 

 

b) !ƴŀƭȇȊŀ ƎŜƴƻǘȅǇǳ 

¢ŜŎƘƴƻƭƻƎƛŜ 5b! ƳƛƪǊƻőƛǇǻ ƳǻȌŜ ōȇǘ ŀŘŀǇǘƻǾŀƴł ƴŀ Řetekci polymorfismu v jednom nukleotidu (SNP ς Single Nucleotide 

tƻƭȅƳƻǊǇƘƛǎƳύΦ ¢Ŝƴǘƻ ǘȅǇ ǇƻƭȅƳƻǊŦƛǎƳǳ ǾȊƴƛƪł Ǿ ŘǻǎƭŜŘƪǳ ƳǳǘŀŎŜΣ ƪǘŜǊł ȊŀƳŠƴƝ  ƧŜŘŜƴ ƴǳƪƭŜƻǘƛŘ Ǿ sekvenci DNA za 

nukleotid s Ƨƛƴƻǳ ōŀǎƝΦ tǌŜŘǎǘŀǾǳƧŜ ǇƻƭȅƳƻǊŦƛǎƳǳǎ ǾŜƭƳƛ ŘǻƭŜȌƛǘȇ ǇǊƻ ƳŀǇƻǾłƴƝ ƎŜƴǻΦ tǊƻ ƧŜƘƻ ŘŜǘŜƪŎƛ Ƨǎƻǳ ǾȅǳȌƝǾłƴȅ ƪǊłǘƪŞ 

ǎƻƴŘȅΣ ƪǘŜǊŞ ƻōǎŀƘǳƧƝ ǎŜƪǾŜƴŎƛ ŘƭƻǳƘƻǳ ŀǎƛ нр ƴǳƪƭŜƻǘƛŘǻΦ ¢ŜǎǘƻǾŀƴȇ ǾȊƻǊŜƪ 5b! ŘŀƴŞƘƻ ƧŜŘƛƴŎŜ ƧŜ ƘȅōǊƛŘƛȊƻǾłƴ ŀ ǳǊőŜƴ 

ƧŜƘƻ ƎŜƴƻǘȅǇΣ ǘȊƴΦ ȊŘŀ ƧŜ ƘƻƳƻȊȅƎƻǘ őƛ ƘŜǘŜǊƻȊȅƎƻǘ ǇǊƻ Řŀƴȇ ǇƻƭȅƳƻǊŦƛǎƳǳǎΦ bŀ ƧŜŘƴƻƳ őƛǇǳ ƭȊŜ ǘŜǎǘƻǾŀǘ ǎǘŀǘƛǎƝŎŜ ǊǻȊƴȇŎƘ 

SNP. 

 

c) DŜƴŜǘƛŎƪŞ ǘŜǎǘƻǾłƴƝ 

5b! ƳƛƪǊƻőƛǇȅ ƳƻƘƻǳ ōȇǘ ǾȅǳȌƛǘȅ ƪŜ ƎŜƴŜǘƛŎƪȇƳ ǘŜǎǘǻƳΣ ƪǘŜǊŞ ƳŀƧƝ ǇƻǘǾǊŘƛǘ ŘƛŀƎƴƻǎǳ ŘŠŘƛőƴŞƘƻ ƻƴŜƳƻŎƴŠƴƝ όŘŜǘŜƪŎŜ 

ƳǳǘŀŎŜύ ƴŜōƻ ƛŘŜƴǘƛŦƛƪƻǾŀǘ ƴƻǎƛőŜ ƳǳǘŀŎŜΦ {ȅǎǘŞƳ ƳǻȌŜ ŘŜǘŜƪƻǾŀǘ ƳǳǘŀŎŜ Ǿ ƎŜƴŜŎƘ ǇƻŘƻōƴŠ Ƨŀƪƻ {bt ŀ ƧŜ ǾȇȊƴŀƳƴȇ 

ȊŜƧƳŞƴŀ Ǿ ǇǌƝǇŀŘŜŎƘΣ ƪŘȅ ǎŜ Ǿ ƎŜƴǳ ƳǻȌŜ ǾȅǎƪȅǘƻǾŀǘ ǾŜƭƪŞ ƳƴƻȌǎǘǾƝ ǊǻȊƴȇŎƘ ƳǳǘŀŎƝ ŀ ƧŜ ǇǊƻǘƻ ƴǳǘƴŞ ǾȅǑŜǘǌƻǾŀǘ ŎŜƭȇ ƎŜƴΦ 

9ȄƛǎǘǳƧŜ ǌŀŘŀ ŘŀƭǑƝŎƘ ƳŜǘƻŘ ƪ ŀƴŀƭȇȊŜ ǾŀǊƛŀŎƝ Ǿ ǎŜƪǾŜƴŎƛ 5b!Σ ƪǘŜǊŞ Ƨǎƻǳ ȊŀƭƻȌŜƴȅ ƴŀ ǇƻǇǎŀƴȇŎƘ ǇǊƛƴŎƛǇŜŎƘ ƪƭƻƴƻǾłƴƝ 5b! ŀ 

ƘȅōǊƛŘƛȊŀŎƛ ƴǳƪƭŜƻǾȇŎƘ ƪȅǎŜƭƛƴΦ 

 

SEKVENACE DNA 

½ŀ ǵőŜƭŜƳ ǎŜƪǾŜƴŀŎŜΣ ǘƧΦ ǳǊőŜƴƝ ǇƻǌŀŘƝ όǎŜƪǾŜƴŀŎŜύ ƴǳƪƭŜƻǘƛŘǻ Ǿ 5b!Σ ōȅƭȅ ǾȅǾƛƴǳǘȅ ŘǾŠ ƳŜǘƻŘȅΥ {ŀƴƎŜǊƻǾŀ όŘƛŘŜƻȄȅ ŎƘŀƛƴ 

termination method) a Maxam-DƛƭōŜǊǘƻǾŀ όƳŜǘƻŘŀ ŎƘŜƳƛŎƪŞ ŘŜƎǊŀŘŀŎŜύΦ 

bŜƧőŀǎǘŠƧƛ ǎŜ ǇƻǳȌƝǾł ƳŜǘƻŘŀ ǇǊǾƴƝΣ ǇǊƻǘƻȌŜ ƧŜ ƧŜŘƴƻŘǳǑǑƝ ŀ ŜŦŜƪǘƛǾƴŠƧǑƝΦ 

 

SANGEROVA METODA 

½łƪƭŀŘŜƳ ƳŜǘƻŘȅ ƧŜ ǇƻǳȌƛǘƝ ǎƳŠǎƛ ǎǘŀƴŘŀǊŘƴƝŎƘ ŀ ƳƻŘƛŦƛƪƻǾŀƴȇŎƘ ƴǳƪƭŜƻǘƛŘǘǊƛŦƻǎŦłǘǻ όŘb¢tύ Ǉǌƛ ǇǌƝǇǊŀǾŠ ǵǎŜƪǳ 5b!Σ ƪǘŜǊȇ 

ōǳŘŜ ǎŜƪǾŜƴƻǾłƴΦ aƻŘƛŦƛƪƻǾŀƴȇ Řb¢t Ƴł Ȋŀ ƴłǎƭŜŘŜƪ ǳƪƻƴőŜƴƝ ǎȅƴǘŞȊȅ 5b!Φ ±ȇǎƭŜŘƪŜƳ ǎȅƴǘŞȊȅ 5b! ƧŜ Ǉŀƪ ǎŞǊƛŜ ǊǻȊƴŠ 

ŘƭƻǳƘȇŎƘ ƳƻƭŜƪǳƭ 5b!Σ ƪǘŜǊŞ ǎŜ Ǿ ŘŞƭŎŜ ƭƛǑƝ ǾȌŘȅ ƻ ƧŜŘŜƴ ƴǳƪƭŜƻǘƛŘΦ  

 

/Ŝƭȇ ǇǊƻŎŜǎ ǇǊƻōƝƘł ǾŜ őǘȅǌŜŎƘ ǎŜǇŀǊłǘƴƝŎƘ ŜƴȊȅƳƻǾȇŎƘ ǊŜŀƪŎƝŎƘΦ YŀȌŘł ƻōǎŀƘǳƧŜ ǘŜƳǇƭłǘƻǾƻǳ 5b! όǵǎŜƪΣ ƪǘŜǊȇ ǎŜ 

sekvenuje) v jednƻǾƭłƪƴƻǾŞ ǇƻŘƻōŠΣ 5b!-ǇƻƭȅƳŜǊŀǎǳΣ ǇǊƛƳŜǊΣ őǘȅǌƛ ŘŜƻȄȅƴǳƪƭŜƻǘƛŘǘǊƛŦƻǎŦłǘȅ ŀ ƳƻŘƛŦƛƪƻǾŀƴȇ ƴǳƪƭŜƻǘƛŘ ς 

ŘƛŘŜƻȄȅƴǳƪƭŜƻǘƛŘŦƻǎŦłǘ όŘŘb¢tΥ ŘŘ!¢tΣ ŘŘD¢tΣ ŘŘ¢ttΣ ŘŘ/¢tύΦ 

5ƛŘŜƻȄȅƴǳƪƭŜƻǘƛŘŦƻǎŦłǘȅ ǎŜ ƻŘ Řb¢t ƭƛǑƝ Ǿ ǘƻƳΣ ȌŜ ƴŜƻōǎŀƘǳƧƝ Ǿƻƭƴƻǳ ƘȅŘǊƻȄȅƭƻǾƻǳ ǎƪǳǇƛƴǳ ƴŀ оΨ ǳƘƭƝƪǳ ǊƛōƻǎȅΦ WŜƧƛŎƘ 

ƛƴƪƻǊǇƻǊŀŎŜ Řƻ ǊƻǎǘƻǳŎƝƘƻ ǌŜǘŠȊŎŜ 5b! ƴŜǳƳƻȌƴƝ ǘǾƻǊōǳ ŦƻǎŦƻŘƛŜǎǘŜǊƻǾŞ ǾŀȊōȅ ǎ ŘŀƭǑƝƳ ƴǳƪƭŜƻǘƛŘŜƳ ŀ ǎȅƴǘŞȊŀ ǌŜǘŠȊŎŜ 

5b! ƧŜ ǳƪƻƴőŜƴŀΦ YŀȌŘł ȊŜ őǘȅǌ ǎŜƪǾŜƴŀőƴƝŎƘ ǊŜŀƪŎƝ ƻōǎŀƘǳƧŜ Ƨƛƴȇ ŘŘb¢tΦ 5b!-ǇƻƭȅƳŜǊŀǎŀ ƳǻȌŜ ƴłƘƻŘƴŠ ȊŀǌŀȊƻǾŀǘ Řƻ 

rostoucƝƘƻ ǌŜǘŠȊŎŜ Řb¢t ƴŜōƻ ŘŘb¢tΦ ± ƪŀȌŘŞ ȊŜ őǘȅǌ ǊŜŀƪŎƝ ƧŜ Ǉŀƪ ǎŞǊƛŜ ƳƻƭŜƪǳƭ 5b! ǊǻȊƴŞ ŘŞƭƪȅΣ ƪǘŜǊŞ Ƨǎƻǳ ǳƪƻƴőŜƴŞ 

ǇƻǳȌƛǘȇƳ ŘŘb¢tΦ 

 

bŀǇǌƝƪƭŀŘ Ǿ ǎŜƪǾŜƴŀőƴƝ ǊŜŀƪŎƛ ƻōǎŀƘǳƧƝŎƝ ŘŘ!¢t ƧŜ ǎȅƴǘŜǘƛȊƻǾłƴŀ ǎŞǊƛŜ ƳƻƭŜƪǳƭ 5b! ȊŀƪƻƴőŜƴł ƴǳƪƭŜƻǘƛŘŜƳ ǎ adeninem (A), 

ƪǘŜǊȇ ƪƻǊesponduje nukleotidu s thyminem (T) v ǘŜƳǇƭłǘƻǾŞƳ ǌŜǘŠȊŎƛΦ tƻǘŞ Ƨǎƻǳ ƳƻƭŜƪǳƭȅ 5b! ǎŜǇŀǊƻǾłƴȅ ŜƭŜƪǘǊƻŦƻǊŜǘƛŎƪȅ 

v ƎŜƭǳ ǾŜ őǘȅǌŜŎƘ ǎƻǳǎŜŘƝŎƝŎƘ ƭƛƴƛƝŎƘΦ WŜǎǘƭƛȌŜ ƧŜ Řƻ ǎŜƪǾŜƴŀőƴƝ ǊŜŀƪŎŜ ǇǌƛŘłƴ Řb¢tΣ ƻȊƴŀőŜƴȇ ǊŀŘƛƻŀƪǘƛǾƴŠ όŦƻǎŦƻǊ ƴŜōƻ ǎƝǊŀύ 



ƧŜ ǾȊƴƛƪƭł 5b! ǊŀŘƛƻŀƪǘƛǾƴƝ ŀ ƧŜ ƳƻȌƴŞ Ƨƛ ŘŜǘŜƪƻǾŀǘ ƴŀ ǊŜƴǘƎŜƴƻǾŞƳ ŦƛƭƳǳ όautoradiografie) v ǇƻŘƻōŠ ǾƛŘƛǘŜƭƴȇŎƘ ǇǊǳƘǻ ǾŜ 

ǾǑŜŎƘ őǘȅǌŜŎƘ ƭƛƴƛƝŎƘΦ {ŜƪǾŜƴŎŜ ǘŜƳǇƭłǘƻǾŞ 5b! ƧŜ Ǉŀƪ ǾŜ ǾǑŜŎƘ ƭƛƴƛƝŎƘ ƻŘŜőǘŜƴŀ ƻŘ ƴŜƧƳŜƴǑƝŎƘ ǇǊǳƘǻ ƪ ƴŜƧǾŠǘǑƝƳΦ 

 

/Ŝƭȇ ǇǊƻŎŜǎ ƧŜ ŘƴŜǎ ȊŀǳǘƻƳŀǘƛȊƻǾłƴ ŀ ǇǊƻǾłŘƝ ǎŜ Ǿ ǇǌƝǎǘǊƻƧƝŎƘ όǎŜƪǾŜƴłǘƻǊύ ǇǊƻǇƻƧŜƴȇŎƘ ǎ ǇƻőƝǘŀőŜƳΦ 

±ȅǳȌƝǾł ǎŜ ȊŜƧƳŞƴŀ ŦƭǳƻǊŜǎŎŜƴőƴƝ ȊƴŀőŜƴƝ ŘƛŘŜƻȄȅǊƛōƻƴǳƪƭŜƻǘƛŘǻΣ ƪŘȅ ƧŜ ƪŀȌŘȇ ŘŘb¢t ƻȊƴŀőŜƴ ƧƛƴȇƳ ŦƭǳƻǊƻŎƘǊƻƳŜƳΦ aƝǎǘƻ 

ƎŜƭƻǾŞ ŜƭŜƪǘǊƻŦƻǊŞȊȅ ƧŜ ǾŠǘǑƛƴƻǳ ǇƻǳȌƛǘŀ ƪŀǇƛƭłǊƴƝ ŜƭŜƪǘǊƻŦƻǊŞȊŀΣ ǘȊƴΦ ȌŜ ǇǊƻŘǳƪǘȅ ǎŜƪǾŜƴŀőƴƝ ǊŜŀƪŎŜ ǇǊƻŎƘłȊŜƧƝ ƪŀǇƛƭłǊƻǳΣ 

ƪŘŜ ǎŜ ǇƻŘƻōƴŠ Ƨŀƪƻ Ǿ ƎŜƭǳ ŘŠƭƝ ǇƻŘƭŜ ǾŜƭƛƪƻǎǘƛΦ WŜƧƛŎƘ ǇƻǌŀŘƝ ƧŜ ǊŜƎƛǎǘǊƻǾłƴƻ őǘŜŎƝƳ ȊŀǌƝȊŜƴƝƳ ŀ ǾȇǎƭŜŘƪŜƳ Ƨǎƻǳ п ōŀǊŜǾƴŞ 

ǾǊŎƘƻƭȅ όǇŜŀƪύΣ ƧŜƧƛŎƘȌ ǇƻǌŀŘƝ ƻŘǇƻǾƝŘł ǎŜƪǾŜƴŎƛ ƴǳƪƭŜƻǘƛŘǻ Ǿ ǘŜǎǘƻǾŀƴŞƳ ǵǎŜƪǳ 5b!Φ 

 

SekvŜƴŀŎŜ 5b! ƧŜ ƧŜŘƴƻǳ ȊŜ ȊłƪƭŀŘƴƝŎƘ ŀ ǑƛǊƻŎŜ ǾȅǳȌƝǾŀƴȇŎƘ ǘŜŎƘƴƛƪ ƳƻƭŜƪǳƭłǊƴƝ ƎŜƴŜǘƛƪȅΦ ±ŜƭƪŞ ƳƴƻȌǎǘǾƝ ǎŜƪǾŜƴŎƝ 5b! Řƻ 

ŘƴŜǑƴƝ Řƻōȅ ȊƴłƳȇŎƘ ƧŜ ƻǊƎŀƴƛȊƻǾłƴƻ Řƻ ǎŞǊƛŜ ŘŀǘŀōłȊƝΦ bŜƧȊƴłƳƴŠƧǑƝ ŘŀǘŀōłȊŜ Ƨǎƻǳ EMBL (Europen Molecular Biology 

[ŀōƻǊŀǘƻǊȅύΣ ȊŀƭƻȌŜƴł Ǿ EvǊƻǇŠ ŀ GenbankΣ ȊŀƭƻȌŜƴł Ǿ ¦{!Φ ¢ȅǘƻ ŘŀǘŀōłȊŜ ƻōǎŀƘǳƧƝ ǎŜƪǾŜƴŎŜ ƭƛŘǎƪȇŎƘ ƎŜƴǻ ŀ ƎŜƴǻ ŘŀƭǑƝŎƘ 

ŘǊǳƘǻΣ ƪǘŜǊŞ ōȅƭȅ ȊƝǎƪłƴȅ Ǿ ǊłƳŎƛ ǎǾŠǘƻǾȇŎƘ ǾŠŘŜŎƪȇŎƘ ǇǊƻƧŜƪǘǻΦ 

 

55. w9Yha.Lb!b¢bN 5b! ! D9b9¢L/Y; Lb¿9bºw{¢±N 

 
w9Yha.Lb!b¢bN 5b! 

±Ȋƴƛƪł Ǉǌƛ ǇƻǳȌƛǘƝ ǊŜǎǘǊƛƪőƴƝŎƘ ŜƴŘƻƴǳƪƭŜłȊΦ .ŀƪǘŜǊƛłƭƴƝ ŜƴȊȅƳȅΣ ŎƘǊłƴƝŎƝ ōŀƪǘŜǊƛƛ ǇǌŜŘ ǾƴƛƪƴǳǘƝƳ ŎƛȊƻǊƻŘŞ 5b! ς ŎƛȊƝ 5b! ƧŜ 

ǊŜǎǘǊƛƪǘłȊƻǳ ǊƻȊǑǘŠǇŜƴŀΣ ǾƭŀǎǘƴƝ 5b! ƧŜ ǇǊƻǘƛ ƴƝ ŎƘǊłƴŠƴŀ όƻōǾȅƪƭŜ ƳŜǘƘȅƭŀŎƝ ƴŠƪǘŜǊȇŎƘ ōłȊƝύΦ {ƪǳǇƛƴŀ ǊŜǎǘǊƛƪǘłȊΣ ƪǘŜǊł ƴŀ 

5b! ƴŀƧŘŜ ŎƝƭƻǾŞ ƳƝǎǘƻ ŘŀƴŞ ǇƻǌŀŘƝƳ ōłȊƝΦ 

 

DŞƭƪŀ ŎƝƭƻǾŞƘƻ ƳƝǎǘŀΥ п - с ǇōΦ tǌŜǊǳǑŜƴƝƳ ŦƻǎŦƻŘƛŜǎǘǊƛŎƪȇŎƘ ǾŀȊŜō ǾȊƴƛƪŀƧƝ ƪƻƘŜȊƛǾƴƝ ƪƻƴŎŜ ς ƧŜŘƴƻǾƭłƪƴƻǾŞ ǵǎŜƪȅΣ ƪǘŜǊŞ ƴŀ 

principu komplementarity mohou hybridizovat s ƧƛƴȇƳ ƪƻƘŜȊƛǾƴƝƳ ƪƻƴŎŜƳΦ YƘȅōǊƛŘƛȊŀŎƛ ƳǻȌŜ ŘƻŎƘłȊŜǘ ƛ ǎ ŎƛȊƝ ƳƻƭŜƪǳƭƻǳ 

5b! ǊƻȊǑǘŠǇŜƴƻǳ ǎǘŜƧƴƻǳ ǊŜǎǘǊƛƪǘłȊƻǳ ­ ƴŀǇƻƧŜƴƝ ǵǎŜƪǳ ƧŜŘƴŞ 5b! Řƻ ƳƻƭŜƪǳƭȅ ƧƛƴŞ 5b! ­ ǾȊƴƛƪ ǊŜƪƻƳōƛƴŀƴǘƴƝ 5b!Φ 

VȅǘǾłǌŜƧƝ ǎŜ ƛƴǎŜǊŎƝ ŎƛȊƻǊƻŘŞ 5b! do vektoru (= ōŀƪǘŜǊƛłƭƴƝ plazmid ƴŜōƻ ŦłƎύΦ 

 

CłƎȅ jsƻǳ ōŀƪǘŜǊƛłƭƴƝ viryΣ ƪǘŜǊŞ ƳƻƘƻǳ infikovat bakteriiΣ ǊƻȊƳƴƻȌƻǾŀǘ ǎŜ Ǿ ƴƝ ŀ ȊŀǇǌƝőƛƴƛǘ ƭȇȊǳ ōŀƪǘŜǊƛłƭƴƝŎƘ ōǳƴŠƪ ς Ǉǌƛ ǘƻƳ 

ǎŜ Řƻ ǇǊƻǎǘǌŜŘƝ ǳǾƻƭƴƝ ǇƻǘƻƳǎǘǾƻ ŦłƎŀΣ ƪǘŜǊŞ ƳǻȌŜ ƛƴŦƛƪƻǾŀǘ ƻƪƻƭƝΦ 

 

TVhw.! t[!½aL5® 

Plazmid E. coli όƳŠǌƝ посм ōǇύ Ƴł ǾƝŎŜ ǊŜǎǘǊƛƪőƴƝŎƘ ƳƝǎǘΣ ƴŀ ƪǘŜǊȇŎƘ ǎŜ Řł ƪǊǳƘ 5b! ƻǘŜǾǌƝǘ ǎǇŜŎƛŦƛŎƪȇƳƛ ǊŜǎǘǊƛƪőƴƝƳƛ 

endonukleasami ς ǘƻ ǳƳƻȌƶǳƧŜΣ ŀōȅ ǎŜ ǵǎŜƪ ŎƛȊƻǊƻŘŞ 5b!Σ ǊƻȊǑǘŠǇŜƴŞ ǘƝƳ ǎǘŜƧƴȇƳ enzymemΣ ǾőƭŜƴƛƭ Řƻ plazmidu = 

ǊŜƪƻƳōƛƴƻǾŀƭΣ ŀ ǾȅǘǾƻǌƛƭ ǘŀƪ ǊŜƪƻƳōƛƴƻǾŀƴȇ plazmid. 

 

wŜƪƻƳōƛƴƻǾŀƴŞ ǇƭŀȊƳƛŘȅ ǎŜ ȊƴƻǾǳ ǾƭƻȌƝ Řƻ ōŀƪǘŜǊƛƝΣ ƪǘŜǊŞ ǎŜ Ǉŀƪ ƴŜŎƘŀƧƝ ƴŀƳƴƻȌƛǘΣ ǇƻŘ ǎŜƭŜƪőƴƝƳ ǘƭŀƪŜƳΣ ǘŀƪ ƧŜ ƳƻȌƴŞ 

ǾȅǘǾƻǌƛǘ ƪƭƻƴȅ ōŀƪǘŜǊƛƝΣ ƪǘŜǊŞ ƴŜǎƻǳ ǎǇŜŎƛŦƛŎƪȅ ǊŜǎǘǊƛƪőƴƝ ŦǊŀƎƳŜƴǘ ŎƛȊƻǊƻŘŞ 5b!- 

 

¢±hw.! w9Yha.Lb!b¢bN 5b! 

tǌƝǇǊŀǾŀ ǊŜƪƻƳōƛƴŀƴǘƴƝ 5b! ȊŀőƝƴł ǇƻƪǳǎŜƳ ǾƭƻȌƛǘ ƳƴƻȌǎǘǾƝ ǾƝŎŜƳŞƴŠ ƴłƘƻŘƴȇŎƘ ǊŜǎǘǊƛƪőƴƝŎƘ ŦǊŀƎƳŜƴǘǻ Řƻ ǇƭŀȊƳƛŘǳΦ 

tǊƻǘƻ ƧŜ ȊǾƭłǑǙ ǊƻȊƘƻŘǳƧƝŎƝ ǊƻȊǇƻȊƴŀǘ ƪƻƴƪǊŞǘƴƝ ƎŜƴΣ ŎƻȌ ƧŜ ƳƻȌƴŞ ǘŜƘŘȅΣ ƪŘȅ ƧŜ ŘƻǎǘǳǇƴł ǇǌƝǎƭǳǑƴł mRNA. Ta se purifikuje a 

ǇƻǳȌƛƧŜ ǎŜ ƴŀ ǇǌƝǇǊŀǾǳ Ŏ5b! ǇƻƳƻŎƝ ǊŜǾŜǊȊƴƝ ǘranskriptasyΦ ±ȇǎƭŜŘƪŜƳ ƧŜ ǊŀŘƛƻƴǳƪƭƛŘŜƳ ȊƴŀőŜƴł ƳƻƭŜƪǳƭŀ cDNA = 

tzv. sonda όαǇǊƻōŜάύ ς Ȋŀ ƻǎƻōƛǘȇŎƘ ǇƻŘƳƝƴŜƪ ǎŜ ƘȅōǊƛŘƛȊǳƧŜ ǎ ƎŜƴŜƳΣ ƻ ƪǘŜǊȇ ƴłƳ ƧŘŜΦ 

 

D9b9¢L/Y; Lb¿9bºw{¢±N 

CƝƭŜƴŠ ƪƻƴǎǘǊǳǳƧŜ ōǳƶƪȅΣ ǊŜǎǇΦ ƻǊƎŀƴƛǎƳȅΣ ƻ ǘŀƪƻǾȇŎƘ ƪƻƳōƛƴŀŎƝŎƘ ƎŜƴǻ v genomechΣ ƪǘŜǊŞ Ǿ ǇǌƝǊƻŘŠ ƴŜŜȄƛǎǘǳƧƝΦ hǘŜǾƝǊŀƧƝ ǎŜ 

ǘŀƪ ƴƻǾŞ ǇǌƝǎǘǳǇȅ ǇǊƻ ƘƭǳōǑƝ ŀƴŀƭȇȊǳ ƎŜƴƻƳǻ ǎŀƳƻǎǘŀǘƴȇŎƘ ŀ ǎƻǳőŀǎƴŠ ȊŎŜƭŀ ƴƻǾŞ ƳƻȌƴƻǎǘƛ Ǿ ōƛƻǘŜŎƘƴƻƭƻƎƛŎƪȇŎƘ 

procesech. 

 

DŜƴŜǘƛŎƪŞ ƛƴȌŜƴȇǊǎǘǾƝ ǇǊŀŎǳƧŜ ƘƭŀǾƴŠ ǎ bakteriemi a kvasinkamiΣ ŀ ǘƻ ŘǾŠƳŀ ƘƭŀǾƴƝƳƛ ŜȄǇŜǊƛƳŜƴǘłƭƴƝƳƛ ǇǌƝǎǘǳǇȅ ς ƎŜƴƻǾȇƳ 

ŀ ōǳƴŠőƴȇƳ ƛƴȌŜƴȇǊǎǘǾƝƳΦ 

 

DŜƴƻǾŞ ƛƴȌŜƴȇǊǎǘǾƝ όƎŜƴƻǾŞ ƳŀƴƛǇǳƭŀŎŜύ 

¶ WŜ ƳƻȌƴŞ ǾȅǘǾƻǌƛǘ ȊŎŜƭŀ ƴƻǾŞ ƳƻƭŜƪǳƭȅ DNA. 

http://www.wikiskripta.eu/index.php/Bakterie
http://www.wikiskripta.eu/index.php/Viry
http://www.wikiskripta.eu/index.php/Escherichia_coli
http://www.wikiskripta.eu/index.php/Enzym
http://www.wikiskripta.eu/index.php/Plazmid
http://www.wikiskripta.eu/index.php/Selekce
http://www.wikiskripta.eu/index.php/MRNA
http://www.wikiskripta.eu/index.php/Reverzn%C3%AD_transkript%C3%A1za
http://www.wikiskripta.eu/index.php/Gen
http://www.wikiskripta.eu/index.php/Genom
http://www.wikiskripta.eu/index.php/Bakterie
http://www.wikiskripta.eu/index.php/DNA_(nukleov%C3%A1_kyselina)


¶ YƻƴǎǘǊǳƪŎŜ ŎƘƛƳŜǊƛŎƪȇŎƘ ƳƻƭŜƪǳƭ 5b! in vitro Ȋ ŦǊŀƎƳŜƴǘǻ 5b! ƛȊƻƭƻǾŀƴȇŎƘ ōǳƴŠƪ ȊŎŜƭŀ ƻŘƭƛǑƴȇŎƘ 

ŘǊǳƘǻΣ ǊƻŘǻΣ őŜƭŜŘƝ ŀ ŘƻƪƻƴŎŜ ǌƝǑƝΦ 

¶ WŘŜ ƻ ƪƻƳōƛƴŀŎƛ ƧŜƧƛŎƘ ƎŜƴǻ Řƻ ǎƻǳǾƛǎƭȇŎƘ ƴǳƪƭŜƻǘƛŘƻǾȇŎƘ ǎŜƪǾŜƴŎƝΦ 

 

YƭƻƴƻǾłƴƝƳ 5b! ƳǻȌŜƳŜ ȊƝǎƪŀǘ ǾȊłŎƴŞ ōǳƴŠőƴŞ ǇǊƻǘŜƛƴȅ ǾŜ ǾŜƭƪŞƳ ƳƴƻȌǎǘǾƝΤ ǇǊƻ ǘǾƻǊōǳ ǇǊƻǘŜƛƴǻ ōȅƭȅ ȊƪƻƴǎǘǊǳƻǾłƴȅ ǘȊǾΦ 

ŜȄǇǊŜǎƛǾƴƝ ǾŜƪǘƻǊȅΦ ¢ȅ ƻōǎŀƘǳƧƝ ǾƘƻŘƴŞ ǊŜƎǳƭŀőƴƝ ǎŜƪǾŜƴŎŜ ŀ promotor Ǿ ǘŠǎƴŞ ōƭƝȊƪƻǎǘƛ ƳƝǎǘŀΣ Řƻ ƪǘŜǊŞƘƻ ƧŜ ǾƪƭƻƴƻǾłƴ 

insert s ƪƽŘǳƧƝŎƝ ǎŜƪǾŜƴŎƝΦ 

 

tǊƻƳƻǘƻǊ ǎǇƻƭǳ ǎ ǊŜƎǳƭŀőƴƝƳƛ ǎŜƪǾŜƴŎŜƳƛ ȊŀƧƛǑǙǳƧŜ ǇǊƻŘǳƪŎƛ ǾŜƭƪŞƘƻ ƳƴƻȌǎǘǾƝ mRNAΣ ƪǘŜǊł ƳǻȌŜ ōȇǘ ǇǌŜƪƭłŘłƴŀ ǳǾƴƛǘǌ 

ōǳƶƪȅΦ YƭƻƴƻǾłƴƝƳ 5b! ƭȊŜ ǾȅōǊŀǘ ƧŜŘƴǳ ƪƻƴƪǊŞǘƴƝ ǎŜƪǾŜƴŎƛ Ȋ Ƴƛƭƛƻƴǳ ŘŀƭǑƝŎƘ ŀ ǾȅǘǾƻǌƛǘ ƴŜƪƻƴŜőƴŞ ƳƴƻȌǎǘǾƝ ƧŜƧƛŎƘ ƪƻǇƛƝΦ 

CǊŀƎƳŜƴǘȅ 5b! ƳƻƘƻǳ ōȇǘ ǎǇƻƧŜƴȅ in vitro pomoŎƝ 5b!-ƭƛƎłȊȅ ŀ Řłǘ ǘŀƪ ǾȊƴƛƪ ƳƻƭŜƪǳƭŜ 5b!Σ ƪǘŜǊł ǎŜ Ǿ ǇǌƝǊƻŘŠ 

nevyskytuje. 

tǊǾƴƝƳ ƪǊƻƪŜƳ Ǉǌƛ ƪƭƻƴƻǾłƴƝ ƧŜ ƛƴȊŜǊŎŜ ǇƻȌŀŘƻǾŀƴŞƘƻ ŦǊŀƎƳŜƴǘǳ Řƻ ƳƻƭŜƪǳƭȅ 5b!Σ ƪǘŜǊł ƧŜ ǎŎƘƻǇƴł ǊŜǇƭƛƪŀŎŜ ς ƴŀǇǌΦ 

plasmid nebo ǾƛǊƻǾȇ ƎŜƴƻƳΤ ǾȅǘǾƻǌŜƴł ǊŜƪƻƳōƛƴŀƴǘƴƝ ƳƻƭŜƪǳƭŀ 5b! ƧŜ Ǉŀƪ ǾƭƻȌŜƴŀ Řƻ ǊȅŎƘƭŜ ǎŜ ŘŠƭƝŎƝ ƘƻǎǘƛǘŜƭǎƪŞ ōǳƶƪȅ ς 

ƴŀǇǌΦ ōŀƪǘŜǊƛŜΣ ŀ Ǉǌƛ ƪŀȌŘŞƳ ōǳƴŠőƴŞƳ ŘŠƭŜƴƝ ŘƻŎƘłȊƝ ƛ ƪ ƧŜƧƝ ǊŜǇƭƛƪŀŎƛΦ 

{ŀŘŀ ƪƭƻƴƻǾŀƴȇŎƘ ŦǊŀƎƳŜƴǘǻΣ ƪǘŜǊŞ ǊŜǇǊŜȊŜƴǘǳƧƝ ƪƻƳǇƭŜǘƴƝ ƎŜƴƻƳ organismu = ƎŜƴƻƳƻǾł ƪƴƛƘƻǾƴŀ ς ƧŜ őŀǎǘƻ ǳŘǊȌƻǾłƴŀ 

ǾŜ ŦƻǊƳŠ ōŀƪǘŜǊƛłƭƴƝŎƘ ƪƭƻƴǻΣ ƪŘȅ ƪŀȌŘȇ ƪƭƻƴ ƴŜǎŜ Ƨƛƴȇ ƪƭƻƴƻǾŀƴȇ ŦǊŀƎƳŜƴǘ 5b!Φ YƭƻƴƻǾŀƴŞ ƎŜƴȅ ƳƻƘƻǳ ōȇǘ ǇƻƳƻŎƝ ǘŜŎƘƴƛƪ 

ƎŜƴƻǾŞƘƻ ƛƴȌŜƴȇǊǎǘǾƝ ǘǊǾŀƭŜ ȊŀőƭŜƴŠƴȅ Řƻ ƎŜƴƻƳǳ ōǳƶƪȅ ƴŜōƻ ƻǊƎŀƴƛǎƳǳΦ 

 

±º½b!a D9bh±;Ih Lb¿9bºw{¢±N 

¦ƳƻȌƴƛƭƻ ǇƻȊƴłƴƝ ǵǇƭƴȇŎƘ ŀ ǇǌŜǎƴȇŎƘ ǎŜƪǾŜƴŎƝ ǌŀŘȅ ŜǳƪŀǊȅƻǘƴƝŎƘ ƎŜƴǻΣ ǾőΦ ǊŜƎǳƭŀőƴƝŎƘ ǎŜƪǾŜƴŎƝΦ 

±ȇǊŀȊƴŠ ŘƻǇƭƴƛƭƻ ƪƻƴǎǘǊǳƪŎƛ ŦȅƭƻƎŜƴŜǘƛŎƪȇŎƘ αǎǘǊƻƳǻά ȌƛǾƻőƛǑƴȇŎƘ ŀ ǊƻǎǘƭƛƴƴȇŎƘ ŘǊǳƘǻΦ DŜƴƻǾŞ ƳŀƴƛǇǳƭŀŎŜ ȊŀƘłƧƛƭȅ 

ǎƻǳőŀǎƴŠ ƴƻǾƻǳ ŞǊǳ ōƛƻǘŜŎƘƴƻƭƻƎƛƝ, ǳƳƻȌƴƛƭȅ ǾȇǊƻōǳ ƴƻǾŞ ƎŜƴŜǊŀŎŜ ǾŀƪŎƝƴ (proti ƘŜǇŀǘƛǘƛŘŠ ! i B, proti ŎƘǌƛǇŎŜ, slintavce, 

atd.). 

 

DŜƴƻǾŞ αŘƻǇƭƴŠƴŞά ōŀƪǘŜǊƛŜΣ ǊŜǎǇΦ ƪǾŀǎƛƴƪȅΣ ŘƴŜǎ ǇǊƻŘǳƪǳƧƝ ƭƛŘǎƪŞ hormony: inzulin, ǎƻƳŀǘƻǎǘŀǘƛƴΣ ǎƻƳŀǘƻǘǊƻǇƛƴ ŀ ǌŀŘǳ 

ƳƻȊƪƻǾȇŎƘ ƘƻǊƳƻƴǻ όŜƴƪŜŦŀƭƛƴǻ ŀ ŜƴŘƻǊŦƛƴǻύΦ ½ ōŀƪǘŜǊƛƝ ǎ ǊŜƪƻƳōƛƴƻǾŀƴƻǳ 5b! ƭȊŜ ȊƝǎƪŀǘ ǘŀƪŞ ƳƛƳƻǌłŘƴŠ őƛǎǘŞ 

AMK, enzymy, alkaloidy, steroidy, giberillinȅ ŀ ŘŀƭǑƝ ōƛƻƭƻƎƛŎƪȅ ŀƪǘƛǾƴƝ ƭłǘƪȅ Ǿ ǇǊŀƪǘƛŎƪȅ ƴŜƻƳŜȊŜƴȇŎƘ ƳƴƻȌǎǘǾƝŎƘΦ ± ƳŜŘƛŎƝƴŠ 

ǎŜ ǇŜǊǎǇŜƪǘƛǾƴŠ ƳǻȌŜ ǳǇƭŀǘƴƛǘ ƎŜƴƻǾł ǘŜǊŀǇƛŜ ŘŠŘƛőƴȇŎƘ ŎƘƻǊƻōΦ 

 

56. D9bh±; a¦¢!/9Σ TYPY A MANIFESTACE 

 
1. a¦¢!/9 W!Yh ½5whW D9b9¢L/Yº/I ±!wL!/N 

{ŜƪǾŜƴŎŜ 5b! ǇƻŘƭŞƘł ȊƳŠƴłƳΣ ƪǘŜǊŞ Ƨǎƻǳ ǾȅǾƻƭłƴȅ ǇǻǎƻōŜƴƝƳ ŎƘŜƳƛŎƪȇŎƘΣ ŦȅȊƛƪłƭƴƝŎƘ ŀ ōƛƻƭƻƎƛŎƪȇŎƘ őƛƴƛǘŜƭǻ ƴŜōƻ 

ǾȊƴƛƪŀƧƝ Ƨŀƪƻ ǾȊłŎƴŞ ŎƘȅōȅ Ǉǌƛ replikaci όŜƴŘƻƎŜƴƴƝ ƳǳǘŀŎŜύΦ ± ŘǻǎƭŜŘƪǳ ǘƻƘƻ ǾȊƴƛƪŀƧƝ ŀƭŜƭƛŎƪŞ ǾŀǊƛŀŎŜΦ bŠƪǘŜǊŞ ǾŀǊƛŀƴǘȅ 5b! 

ǎŜ ǾŜ ŦŜƴƻǘȅǇǳ ƴŜƳǳǎƝ ǇǊƻƧŜǾƛǘΣ ƧƛƴŞ ƳƻƘƻǳ ƳƝǘ ǾƭƛǾ ƴŀ ŦǳƴƪŎƛ ƴŜōƻ ǇǊƻƧŜǾ Ȋƴŀƪǳ Ǿ souvislosti s ƪƻƴƪǊŞǘƴƝƳ ƳƝǎǘŜƳΣ ƪŘŜ ǎŜ 

ǾŀǊƛŀƴǘŀ 5b! ƴŀŎƘłȊƝΦ ± ƴŠƪǘŜǊȇŎƘ ǇǌƝǇŀŘŜŎƘ ƧŜ ƻōǘƝȌƴŞ ǊƻȊƘƻŘƴƻǳǘΣ ȊŘŀ ƧŜ ǎŜƪǾŜƴőƴƝ ǾŀǊƛŀŎŜ ǇŀǘƻƎŜƴƴƝ őƛ ƴƛƪƻƭƛǾΦ 

 

aǳǘŀŎŜ ƭȊŜ ƪƭŀǎƛŦƛƪƻǾŀǘ ƴŀ ȊłƪƭŀŘŠ ǊǻȊƴȇŎƘ ƪǊƛǘŞǊƛƝΦ WŜŘƴƝƳ Ȋ nich je ǊƻȊǎŀƘ ƎŜƴŜǘƛŎƪŞ ȊƳŠƴȅΣ ƪǘŜǊȇ ǎŀƘł ƻŘ ƳŀƭȇŎƘ ƳǳǘŀŎƝ 

ǇƻǎǘƛƘǳƧƝŎƝŎƘ ƧŜŘŜƴ ƴŜōƻ ƴŠƪƻƭƛƪ Ƴłƭƻ ƴǳƪƭŜƻǘƛŘǻ Ǿ ǎŜƪǾŜƴŎƛ 5b! ŀȌ ƪ ǊƻȊǎłƘƭȇƳ ƳǳǘŀŎƝƳ ǾőŜǘƴŠ ƳǳǘŀŎƝ ŎƘǊƻƳƻǎƻƳłƭƴƝŎƘ 

όȊƳŠƴȅ Ǉƻőǘǳ ƴŜōƻ ǎǘǊǳƪǘǳǊȅ ŎƘǊƻƳƻǎƻƳǻύ ŀ ƎŜƴƻƳƻǾȇŎƘ όǇƻƭȅǇƭƻƛŘƛȊŀŎŜύΦ 

 

tƻŘƭŜ ǘȅǇǳ ǇƻǎǘƛȌŜƴȇŎƘ ōǳƴŠƪ ǎŜ ǊƻȊŘŠƭǳƧƝ ƴŀΥ 

1. ǎƻƳŀǘƛŎƪŞ ƳǳǘŀŎŜΣ ƪǘŜǊŞ ǇƻǎǘƛƘǳƧƝ ǇƻǘƻƳǎǘǾƻ ƳǳǘƻǾŀƴŞ ōǳƶƪȅ ŀ ƴŜǇǌŜƴłǑŜƧƝ ǎŜ ƳŜȊƛ ƧŜŘƛƴŎƛ 

2. ȊłǊƻŘŜőƴŞ όƎŀƳŜǘƛŎƪŞύΣ ƪǘŜǊŞ ǇƻǎǘƛƘǳƧƝ ōǳƶƪȅ ȊłǊƻŘŜőƴŞ ŘǊłƘȅΣ ƳƻƘƻǳ ǎŜ ǇǌŜƴłǑŜǘ Ȋ ǊƻŘƛőǻ ƴŀ ǇƻǘƻƳƪȅ 

 

WƛƴȇƳ ƪǊƛǘŞǊƛŜƳ ƧŜ ƳŜŎƘŀƴƛǎƳǳǎ ǾȊƴƛƪǳΣ ǇƻŘƭŜ ƪǘŜǊŞƘƻ ǎŜ ǊƻȊŜȊƴłǾŀƧƝ ƳǳǘŀŎŜ ǎǇƻƴǘłƴƴƝ όǎŀƳƻǾƻƭƴŞύΣ ƪŘȅ ƴŜƴƝ ȊƴłƳ 

ǾȅǾƻƭłǾŀƧƝŎƝ ŦŀƪǘƻǊ ŀ ƛƴŘǳƪƻǾŀƴŞΣ ƪǘŜǊŞ Ƨǎƻǳ ƴŀǾƻȊŜƴŞ ȊƴłƳȇƳƛ ƳǳǘŀƎŜƴƴƝƳƛ ŦŀƪǘƻǊȅΦ 

V tŞǘƻ ƪŀǇƛǘƻƭŜ ǎŜ ōǳŘŜƳŜ ȊŀōȇǾŀǘ ǾȇȊƴŀƳŜƳ ƳǳǘŀŎƝ ƳŀƭŞƘƻ ǊƻȊǎŀƘǳ όƳǳǘŀŎŜ ōƻŘƻǾŞΣ ǘŞȌ ƎŜƴƻǾŞ) v patogenezi chorob, 

ƳƻƭŜƪǳƭłǊƴƝ ǇƻŘǎǘŀǘƻǳ ƳǳǘŀŎƝΣ ƳǳǘŀƎŜƴȅ ŀ ƳǳǘŀƎŜƴŜȊƝΦ 

http://www.wikiskripta.eu/index.php/In_vitro
http://www.wikiskripta.eu/index.php/Gen
http://www.wikiskripta.eu/index.php/MRNA
http://www.wikiskripta.eu/index.php/Translace
http://www.wikiskripta.eu/index.php/Virus
http://www.wikiskripta.eu/index.php/Hepatitida_A
http://www.wikiskripta.eu/index.php/VHB
http://www.wikiskripta.eu/index.php/Ch%C5%99ipka
http://www.wikiskripta.eu/index.php/Inzulin
http://www.wikiskripta.eu/index.php/Enzymy
http://www.wikiskripta.eu/index.php/Genov%C3%A1_terapie


2. wh½5=[9bN D9bh±º/I a¦¢!/N ½ I[95L{Y! ½a=b ± SEKVENCI DNA 

a) Substituce ƧŜ ƻōǾȅƪƭŜ ȊłƳŠƴŀ ƧŜŘƴƻƘƻ ƴǳƪƭŜƻǘƛŘǳ Ȋŀ ƴǳƪƭŜƻǘƛŘ ƴŜǎƻǳŎƝ Ƨƛƴƻǳ ōŀǎƛΦ {ǳōǎǘƛǘǳŎŜ ǇŀǘǌƝ ƳŜȊƛ ƴŜƧőŀǎǘŠƧƛ 

ǎŜ ǾȅǎƪȅǘǳƧƝŎƝ ƳǳǘŀŎŜΦ 5ŠƭƝ ǎŜ ƴŀ transice όȊłƳŠƴŀ ǇǳǊƛƴ ς purin, pyrimidin ς pyrimidin) a transverse όȊłƳŠƴŀ 

purin ς pyrimidin a naopak). 

b) Delece ς ȊǘǊłǘŀ ƧŜŘƴƻƘƻ ƴŜōƻ ǾƝŎŜ ƴǳƪƭŜƻǘƛŘǻ Ǿ sekvenci DNA. 

c) Inserce ς Řƻ ǎŜƪǾŜƴŎŜ 5b! ƧŜ ȊŀǌŀȊŜƴ ƧŜŘŜƴ ƴŜōƻ ǾƝŎŜ ƴǳƪƭŜƻǘƛŘǻΦ 

 

3. wh½5=[9bN D9bh±º/I a¦¢!/N ½ I[95L{Y! ¨2LbY¦ b! D9bh±º twh5¦Y¢ 

aǳǘŀŎƝƳ ƳƻƘƻǳ ǇƻŘƭŞƘŀǘ Ƨŀƪ ƪƽŘǳƧƝŎƝΣ ǘŀƪ ƴŜƪƽŘǳƧƝŎƝ ǎŜƪǾŜƴŎŜ ƭƛŘǎƪŞƘƻ ƎŜƴƻƳǳΦ ±łȌƴŞ ƴłǎƭŜŘƪȅ ǾǑŀƪ ƳŀƧƝ ǇǌŜǾłȌƴŠ 

ƳǳǘŀŎŜ ǘȇƪŀƧƝŎƝ ǎŜ ƪƽŘǳƧƝŎƝ 5b!Φ aǳǘŀŎŜΣ ƪǘŜǊŞ ǎŜ ǾȅǎƪȅǘǳƧƝ Ǿ ƪƽŘǳƧƝŎƝ 5b! ǎŜ ǇƻŘƭŜ ǎǾŞƘƻ efektu ǊƻȊŘŠƭǳƧƝ Řƻ ŘǾƻǳ ǎƪǳǇƛƴΥ 

 

a) {ȅƴƻƴȅƳƴƝ όǘƛŎƘŞύ ƳǳǘŀŎŜΣ ƪǘŜǊŞ ƴŜƳŠƴƝ ǎŜƪǾŜƴŎƛ ƎŜƴƻǾŞƘƻ ǇǊƻŘǳƪǘǳΦ 

b) bŜǎȅƴƻƴȅƳƴƝ ƳǳǘŀŎŜΣ ƪǘŜǊŞ ƳŠƴƝ ǎŜƪǾŜƴŎƛ ƎŜƴƻǾŞƘƻ ǇǊƻŘǳƪǘǳ όǇǊƻǘŜƛƴǳ ƴŜōƻ wb!ύ ǎŜ ǾǑŜƳƛ ƳƻȌƴȇƳƛ ŘǻǎƭŜŘƪȅΦ 

 

Substituce lze z ǘƻƘƻǘƻ ƘƭŜŘƛǎƪŀ ǊƻȊŘŠƭƛǘ ǘŀƪǘƻΥ 

a) ¢ƛŎƘŞ όǎƛƭŜƴǘύ ƳǳǘŀŎŜ όǎȅƴƻƴȅƳƴƝ ƳǳǘŀŎŜύΣ ȊǇǻǎƻōǳƧƝ ǾȊƴƛƪ ƴƻǾŞƘƻ ƪƻŘƻƴǳΣ ƪǘŜǊȇ ǾǑŀƪ ƴŜƳł Ȋŀ ƴłǎƭŜŘŜƪ ȊłƳŠƴǳ 

aminokyseliny v proteinu (mutace samesense ς ǎŜ ǎǘŜƧƴȇƳ ǎƳȅǎƭŜƳύ ŀ ǇǊƻǘƻ ǎŜ ǾŠǘǑƛƴƻǳ ƴŜǇǊƻƧŜǾƝ ǾŜ ŦŜƴƻǘȅǇǳΦ 

 

aǳǘŀŎŜ ǎŜ őŀǎǘƻ ǾȅǎƪȅǘǳƧƝ ƴŀ ǘǌŜǘƝ ǇƻȊƛŎƛ ƪƻŘƻƴǳ όŘŜƎŜƴŜǊŀŎŜ ƎŜƴŜǘƛŎƪŞƘƻ ƪƽŘǳύΦ Wǎƻǳ ȊƴłƳŞ Ƨŀƪƻ polymorfismy DNAΣ ƪǘŜǊŞ 

ǇǌƛǎǇƝǾŀƧƝ ƪ ǾŀǊƛŀōƛƭƛǘŠ ǎŜƪǾŜƴŎŜ 5b! ƧŜŘƛƴŎǻ ŘŀƴŞƘƻ ŘǊǳƘǳΦ ± ƴŠƪǘŜǊȇŎƘ ǇǌƝǇŀŘŜŎƘ ǾǑŀƪ ƳƻƘƻǳ ǎȅƴƻƴȅƳƴƝ ƳǳǘŀŎŜ ƻǾƭƛǾƴƛǘ 

ǎŜǎǘǌƛƘ wb!Σ ƴŀǇǌΦ Ǿ ǇǌƝǇŀŘŠΣ ȌŜ ŀƪǘƛǾǳƧƝ ƪǊȅǇǘƛŎƪŞ ǎŜǎǘǌƛƘƻǾŞ ƳƝǎǘƻΣ ƴŜōƻ ǇƻǎǘƛƘƴƻǳ ƴǳƪƭŜƻǘƛŘȅ ǎƛƎƴłƭƴƝŎƘ ǎŜƪǾŜƴŎƝ όD¢Σ !Dύ 

ǎŜǎǘǌƛƘƻǾȇŎƘ ƳƝǎǘ ƴŜōƻ ƴǳƪƭŜƻǘƛŘȅ Ǿ ǎŜƪǾŜƴŎƛΣ ƪǘŜǊł ǎƻǳǎŜŘƝ ǎ ƪƻƴȊŜǊǾƻǾŀƴȇƳƛ ǎŜǎǘǌƛƘƻǾȇƳƛ ǎƛƎƴłƭƴƝƳƛ ǎŜƪǾŜƴŎŜƳƛ Φ 

V ǘŠŎƘǘƻ ǇǌƝǇŀŘŜŎƘ ƳƻƘƻǳ ƳŠƴƛǘ ŦŜƴƻǘȅǇ ƧŜŘƛƴŎŜΦ 

 

b) Missense ƳǳǘŀŎŜ όƴŜǎȅƴƻƴȅƳƴƝ ƳǳǘŀŎŜύ ƳŠƴƝ ƪƻŘƻƴ ŀ Ǿ ŘǻǎƭŜŘƪǳ ǘƻƘƻ ŘƻŎƘłȊƝ ƪ ȊłƳŠƴŠ ŀƳƛƴƻƪȅǎŜƭƛƴȅ Ǿ proteinu. 

¢ŀƪƻǾŞ ƳǳǘŀŎŜ ǾŠǘǑƛƴƻǳ ǇƻǎǘƛƘǳƧƝ ǇǊǾƴƝ ŘǾŠ ōŀǎŜ v ƪƻŘƻƴǳΦ ¨őƛƴŜƪ ƳƛǎǎŜƴǎŜ ƳǳǘŀŎŜ ƴŀ ƻǊƎŀƴƛǎƳǳǎ ȊłǾƛǎƝ ƴŀ ǘƻƳΣ ƪǘŜǊŞ 

ƳƝǎǘƻ Ǿ ǇǊƻǘŜƛƴǳ ƧŜ ȊŀǎŀȌŜƴŞΦ ½ƳŠƴȅ Ǿ ŀƳƛƴƻƪȅǎŜƭƛƴƻǾŞƳ ǎƭƻȌŜƴƝ ǇǊƻǘŜƛƴǳ ƳƻƘƻǳ ōȇǘ Ǿ ǌŀŘŠ ǇǌƝǇŀŘǻ ǘƻƭŜǊƻǾłƴȅ ŀ ƴŜƳŀƧƝ 

ǾƭƛǾ ƴŀ ƧŜƘƻ ŦǳƴƪŎƛΦ !ǾǑŀƪ ȊƳŠƴȅ Ǿ őłǎǘŜŎƘ ǇǊƻǘŜƛƴǳΣ ƪǘŜǊŞ Ƨǎƻǳ ŘǻƭŜȌƛǘŞ Ȋ ƘƭŜŘƛǎƪŀ ǎǘǊǳƪǘǳǊȅ ƴŜōƻ ŦǳƴƪŎŜ ƳŀƧƝ ƴŜƎŀǘƛǾƴƝ 

ŘƻǇŀŘ ƴŀ ǎǾŞƘƻ ƴƻǎƛǘŜƭŜΣ ƴŜōƻǙ ǇǊƻŘǳƪǳƧƝ ƳǳǘŀƴǘƴƝΣ ƴŜŦǳƴƎǳƧƝŎƝ ƴŜōƻ ǑǇŀǘƴŠ ŦǳƴƎǳƧƝŎƝ ǇǊƻǘŜƛƴΦ 

 

Missense mutace se dŠƭƝ ƴŀ ŘǾŠ ǎƪǳǇƛƴȅΥ ƪƻƴȊŜǊǾŀǘƛǾƴƝ a ƴŜƪƻƴȊŜǊǾŀǘƛǾƴƝ ǎǳōǎǘƛǘǳŎŜΦ YƻƴȊŜǊǾŀǘƛǾƴƝ ǎǳōǎǘƛǘǳŎŜ ȊƴŀƳŜƴł 

ȊłƳŠƴǳ Ȋŀ ŎƘŜƳƛŎƪȅ ǇƻŘƻōƴƻǳ ŀƳƛƴƻƪȅǎŜƭƛƴǳΦ ± ǘŀƪƻǾŞƳ ǇǌƝǇŀŘŠ ƳǻȌŜ ōȇǘ ŜŦŜƪǘ ƳǳǘŀŎŜ ƴŀ ǇǊƻǘŜƛƴ ƳƛƴƛƳłƭƴƝΦ tǌƛ 

ƴŜƪƻƴȊŜǊǾŀǘƛǾƴƝ ǎǳōǎǘƛǘǳŎƛ ǎŜ ȊŀƳŠƴŠƴł ŀƳƛƴƻƪȅǎŜƭƛƴŀ ǎǾȇƳƛ ǾƭŀǎǘƴƻǎǘƳƛ ƭƛǑƝ ƻŘ ǇǻǾƻŘƴƝ ŀ ƻǾƭƛǾƶǳƧŜ ŦǳƴƪŎƛ ǇǊƻǘŜƛƴǳΦ 

 

c) Nonsense ƳǳǘŀŎŜ όƴŜǎȅƴƻƴȅƳƴƝ ǎǳōǎǘƛǘǳŎŜύ ƳŠƴƝ ƪƻŘƻƴ ǇǊƻ ǳǊőƛǘƻǳ ŀƳƛƴƻƪȅǎŜƭƛƴǳ ƴŀ ǘŜǊƳƛƴŀőƴƝ ƪƻŘƻƴΦ  ½ǇǊŀǾƛŘƭŀ 

ȊłǎŀŘƴƝƳ ȊǇǻǎƻōŜƳ ƻǾƭƛǾƶǳƧƝ ŦŜƴƻǘȅǇΣ ƴŜōƻǙ ȊǇǻǎƻōǳƧƝ ǇǌŜŘőŀǎƴŞ ǳƪƻƴőŜƴƝ ǘǊŀƴǎƭŀŎŜ ŀ ǾȊƴƛƪ ȊƪǊłŎŜƴŞƘƻ ǾŠǘǑƛƴƻǳ 

ƴŜŦǳƴƪőƴƝƘƻ ǇǊƻǘŜƛƴǳΦ 

 

tƻǎǳƴƻǾŞ όŦǊŀƳŜǎƘƛŦǘύ ƳǳǘŀŎŜ ǾȊƴƛƪŀƧƝ ŘŜƭŜŎƝ ƴŜōƻ ƛƴǎŜǊŎƝ ƧŜŘƴƻƘƻ ƴŜōƻ ƴŠƪƻƭƛƪŀ ƴǳƪƭŜƻǘƛŘǻ Ǿ sekvenci DNA genu. 

V ŘǻǎƭŜŘƪǳ ǘƻƘƻ ǎŜ ǇƻǎǳƴŜ őǘŜƴƝ ƎŜƴŜǘƛŎƪŞ ƛƴŦƻǊƳŀŎŜ όǇƻǎǳƴ őǘŜŎƝƘƻ ǊłƳŎŜύ ŀ ƴŀ ǊƛōƻǎƻƳǳ ǎŜ ƻŘ ƳƝǎǘŀ ƳǳǘŀŎŜ ǇǌŜƪƭłŘł 

ƻŘƭƛǑƴł ǎŀŘŀ ǘǊƛǇƭŜǘǻΦ ± ŘǻǎƭŜŘƪǳ ǘƻƘƻ őŀǎǘƻ ǾȊƴƛƪł ǇǌŜŘőŀǎƴȇ ǎǘƻǇ ƪƻŘƻƴΦ ±Ȋƴƛƪł ƻǇŠǘ ȊƳŠƴŠƴȇΣ őŀǎǘƻ ȊƪǊłŎŜƴȇ ǇǊƻǘŜƛƴΣ 

ƪǘŜǊȇ ȊǇǻǎƻōǳƧŜ ƳǳǘŀƴǘƴƝ ŦŜƴƻǘȅǇΦ 

 

hŘƭƛǑƴȇ ŜŦŜƪǘ Ƴł ŘŜƭŜŎŜ ƴŜōƻ ƛƴǎŜǊŎŜ ǘǊƻƧƛŎŜ ƴŜōƻ ƴłǎƻōƪǻ ǘǊƻƧƛŎŜ ōŀǎƝΦ ± ǘƻƳ ǇǌƝǇŀŘŠ ŘƻŎƘłȊƝ ƪŜ ȊǘǊłǘŠ ƴŜōƻ ƴŀƻǇŀƪ 

ǇǌƛŘłƴƝ ŀƳƛƴƻƪȅǎŜƭƛƴόȅύ Řƻ ǇǊƻǘŜƛƴǳΦ {ǾȇƳƛ ŦŜƴƻǘȅǇƻǾȇƳƛ ǇǊƻƧŜǾȅ ǎŜ ǇƻŘƻōŀƧƝ ǇǊƻƧŜǾǻƳ ǎǳōǎǘƛǘǳŎŜΦ 

 

Mutace ǎŜ ȊłǾŀȌƴȇƳƛ ŘǻǎƭŜŘƪȅ ǎŜ ƳƻƘƻǳ Ǿȅǎƪȅǘƴƻǳǘ ƛ Ǿ ƴŜƪƽŘǳƧƝŎƝŎƘ ǎŜƪǾŜƴŎƝŎƘ ƎŜƴǳΦ aƻƘƻǳ ǇƻǎǘƛƘƴƻǳǘ ǊŜƎǳƭŀőƴƝ ƻōƭŀǎǘƛ 

ƎŜƴǳ ŀ ƻǾƭƛǾƴƛǘ ǘŀƪ ƧŜƘƻ ŜȄǇǊŜǎƛΦ aǳǘŀŎŜ ƭƻƪŀƭƛȊƻǾŀƴł Řƻ ǇǊƻƳƻǘƻǊǳΣ ǇƻǎǘƛƘǳƧƝŎƝ ƴŀǇǌΦ ǎƛƎƴłƭƴƝ ǎŜƪǾŜƴŎŜΣ ƳǻȌŜ ǎƴƝȌƛǘ ŀŦƛƴƛǘǳ 

RNA-ǇƻƭȅƳŜǊŀǎȅ Řƻ ƳƝǎǘŀ ǇǊƻƳƻǘƻǊǳ ŀ ǊŜŘǳƪƻǾŀǘ ǇǊƻŘǳƪŎƛ Ƴwb!Φ 

 

tƻŘƻōƴȇ ŜŦŜƪǘ ƳƻƘƻǳ ƳƝǘ ƛ ƳǳǘŀŎŜ ƎŜƴǻ ǇǊƻ ǘǊŀƴǎƪǊƛǇőƴƝ ŦŀƪǘƻǊȅ ƴŜōƻ ŜƴƘŀƴŎŜǊȅΦ aǳǘŀŎŜ ǎŜ ƳƻƘƻǳ ǳǇƭŀǘƴƛǘ ƛ 

v ƛƴǘǊŀƎŜƴƻǾȇŎƘ ƴŜƪƽŘǳƧƝŎƝŎƘ ǎŜƪǾŜƴŎƝŎƘΣ ȊŜƧƳŞƴŀΣ ƧŜǎǘƭƛȌŜ ǇƻǎǘƛƘǳƧƝ ƘǊŀƴƛŎŜ ŜȄƻƴ ς intron. Jsou to tzv. ǎŜǎǘǌƛƘƻǾŞ ƳǳǘŀŎŜ 

όǎǇƭƛŎŜ ǎƛǘŜ ƳǳǘŀǘƛƻƴǎύΣ ƪǘŜǊŞ ǇƻǎǘƛƘǳƧƝ ǎƛƎƴłƭƴƝ ǎŜƪǾŜƴŎƛ D¢ ƴŀ рΨ ƪƻƴŎƛ όŘƻƴƻǊ ǎƛǘŜύ ƴŜōƻ ǎƛƎƴłƭƴƝ ǎŜƪǾŜƴŎƛ !D όŀŎŎŜǇǘƻǊ ǎƛte) 

ƴŀ оΨ ƪƻƴŎƛ ƛƴǘǊƻƴǳ ƴŜōƻ ǎŜƪǾŜƴŎŜ ƭŜȌƝŎƝ Ǿ ōƭƝȊƪƻǎǘƛ ǘŠŎƘǘƻ ǎƛƎƴłƭƴƝŎƘ ǎŜƪǾŜƴŎƝ ŀ ȊǇǻǎƻōǳƧƝ ŀōŜǊŀƴǘƴƝ ǎŜǎǘǌƛƘΦ 

 



5ǻǎƭŜŘƪŜƳ ƳǻȌŜ ōȇǘ ǊŜǘŜƴŎŜ ƛƴǘǊƻƴǳ ƴŜōƻ ƧŜƘƻ őłǎǘƛ όŜȄƻƴƛȊŀŎŜ ƛƴǘǊƻƴǳύ ƴŜōƻ ǾȅǎǘǌƛȌŜƴƝ ŜȄƻƴǳ ƴŜōƻ ƧŜƘƻ őłǎǘƛ όƛƴǊƻƴƛȊŀŎŜ 

exonu) v Ƴwb!Σ ƴŜōƻǙ ǎŜǎǘǌƛƘƻǾȇ ŀǇŀǊłǘ ǾȅǳȌƝǾł aberaƴǘƴƝ ǎŜǎǘǌƛƘƻǾŞ ƳƝǎǘƻ ƴŜōƻ ƪǊȅǇǘƛŎƪŞ ǎŜǎǘǌƛƘƻǾŞ ƳƝǎǘƻΦ 

 

5¸b!aL/Y; a¦¢!/9 

¦ őƭƻǾŠƪŀ ōȅƭ ǇƻǇǎłƴ ǎǇŜŎƛŦƛŎƪȇ ǘȅǇ ƳǳǘŀŎƝΣ ƻȊƴŀőƻǾŀƴȇŎƘ Ƨŀƪƻ ŘȅƴŀƳƛŎƪŞΦ bŠƪǘŜǊŞ ƪǊłǘƪŞ ǊŜǇŜǘƛǘƛǾƴƝ ǎŜƪǾŜƴŎŜΣ ȊŜƧƳŞƴŀ 

ǘǊƛƴǳƪƭŜƻǘƛŘƻǾŞ ǎŜƪǾŜƴŎŜ ό/!DΣ /¢DΣ /DD ŀ D!!ύ ǳƭƻȌŜƴŞ Ǿ genu ƴŜōƻ ƧŜƘƻ ǎƻǳǎŜŘǎǘǾƝΣ ƳƻƘƻǳ ŜȄǇŀƴŘƻǾŀǘ Řƻ ȊƴŀőƴŞ ŘŞƭƪȅ 

a ovlivnit tak expresi genu. 

 

9ȄǇŀƴȊŜ όŀƳǇƭƛŦƛƪŀŎŜύ ǎŜ ƻŘŜƘǊłǾł Ǿ ǇǊǻōŠƘǳ ǇǌŜƴƻǎǳ ŀƭŜƭȅ Ȋ ǊƻŘƛőǻ ƴŀ ǇƻǘƻƳƪȅ ŘƻǎǳŘ ƴŜ ȊŎŜƭŀ ȊƴłƳȇƳ ƳŜŎƘŀƴƛǎƳŜƳΦ 

¦ƪłȊŀƭƻ ǎŜΣ ȌŜ ŜȄƛǎǘǳƧŜ ǳǊőƛǘł ǇǊŀƘƻǾł ŘŞƭƪŀ ǘǊƛƴǳƪƭŜƻǘƛŘƻǾŞ ǎŜƪǾŜƴŎŜΣ ƪǘŜǊł ƧŜ Ǿ ǇǊǻōŠƘǳ ƳƛǘƽȊȅ ŀ ƳŜƛƽȊȅ ǎǘŀōƛƭƴƝΦ tǌƛ 

ǇǌŜƪǊƻőŜƴƝ ǘƻƘƻǘƻ ǇǊŀƘǳ ǎŜ ǎǘłǾŀƧƝ ǊŜǇŜǘƛǘƛǾƴƝ ǎŜƪǾŜƴŎŜ ǾȅǎƻŎŜ ƴŜǎǘŀōƛƭƴƝƳƛ ŀ Ǿ ǇǊǻōŠƘǳ ǇǌŜƴƻǎǳ Ȋ ǊƻŘƛőŜ ƴŀ ǇƻǘƻƳƪŀ 

ŜȄǇŀƴŘǳƧƝΦ ¢ȅǘƻ ȊƳŠƴȅ Ǿ Ǉƻőǘǳ ǊŜǇŜǘƛŎ ǎŜ ƳƻƘƻǳ ƪǳƳǳƭƻǾŀǘ ǇƻǎǘǳǇƴŠ Ǿ ǇǊǻōŠƘǳ ƎŜƴŜǊŀŎƝΦ 

 

bŜƧǇǊǾŜ ǾȊƴƛƪł ǇǊŜƳǳǘŀŎŜΣ Ȋ ƴƝȌ ǎŜ Ǉƻ ŘŀƭǑƝ ŜȄǇŀƴȊƛ ǎǘłǾł Ǉƭƴł ƳǳǘŀŎŜΣ ƪǘŜǊł ƳǻȌŜ ōȇǘ ǇǌƝőƛƴƻǳ ƻƴŜƳƻŎƴŠƴƝΦ tƻǾŀƘŀ 

ƳŜŎƘŀƴƛǎƳǳ ŜȄǇŀƴȊŜ ǎǘłƭŜ ƴŜƴƝ ȊŎŜƭŀ ƧŀǎƴłΦ tǌŜŘǇƻƪƭłŘł ǎŜΣ ȌŜ ǎƻǳőłǎǘƝ ǘƻƘƻǘƻ ǇǊƻŎŜǎǳ ƧŜ ǎƪƭƻǳȊłǾłƴƝ 5b!-polymerasy 

v ƻōƭŀǎǘƛ ǵǎŜƪǳ ǊŜǇŜǘƛǘƛǾƴƝŎƘ ǎŜƪǾŜƴŎƛ Ǿ ǇǊǻōŠƘǳ ǊŜǇƭƛƪŀŎŜ 5b!Φ 

 

4. a¦¢!/9 W!Yh tyN2Lb! hb9ah/b=bN 

bƻǾŞ ƳǳǘŀŎŜ ǎŜ ƳƻƘƻǳ Ǿȅǎƪȅǘƴƻǳǘ Ǿ ǎƻƳŀǘƛŎƪȇŎƘ όǎƻƳŀǘƛŎƪŞ ƳǳǘŀŎŜύ ƛ ȊłǊƻŘŜőƴȇŎƘ ōǳƶƪłŎƘ όƎŜǊƳƭƛƴŜ ς ȊłǊƻŘŜőƴŞ 

mutaceύ ŀ ǇƻǑƪƻŘƛǘ ǎǾŞƘƻ ƴƻǎƛǘŜƭŜΦ ½łǊƻŘŜőƴł ƳǳǘŀŎŜ ƳǻȌŜ ōȇǘ ǎ urőƛǘƻǳ ǇǊŀǾŘŠǇƻŘƻōƴƻǎǘƝ ǇǌŜƴłǑŜƴŀ Řƻ ŘŀƭǑƝ ƎŜƴŜǊŀŎŜΦ 

aǻȌŜ ȊǇǻǎƻōƛǘ ŘŠŘƛőƴŞ ƻƴŜƳƻŎƴŠƴƝΣ ǇƻƪǳŘ ƴŜƳł ƭŜǘłƭƴƝ ǵőƛƴŜƪ ǇǌŜŘ ƻōŘƻōƝƳ ǊŜǇǊƻŘǳƪŎŜ ƴŜōƻ ƴŜƻǾƭƛǾƴƝ ǎŎƘƻǇƴƻǎǘ 

reprodukce jedince. 

 

{ƻƳŀǘƛŎƪŞ ƳǳǘŀŎŜ ǎŜ ƳƻƘƻǳ Ǿȅǎƪȅǘƴƻǳǘ Ǿ ƪǘŜǊŞƪƻƭƛǾ ǎƻƳŀǘƛŎƪŞ ōǳƶŎŜΣ ŀƭŜ ƴŜǇǌŜƴłǑŜƧƝ ǎŜ ƴŀ ǇƻǘƻƳƪȅΦ {ƻƳŀǘƛŎƪł ƳǳǘŀŎŜ 

v ƧŜŘƴŞ ōǳƶŎŜ ǾŠǘǑƛƴƻǳ ƴŜƳł ȌłŘƴȇ ŘƻǇŀŘ ƴŀ ƻǊƎŀƴƛǎƳǳǎΣ ǇǊƻǘƻȌŜ Ȋŀ ƴƻǊƳłƭƴƝŎƘ ƻƪƻƭƴƻǎǘƝ Ƨǎƻǳ ōǳƶƪȅ ƪƻƴǘƛƴǳłƭƴŠ 

ƴŀƘǊŀȊƻǾłƴȅΦ 

 

Wǎƻǳ ǾǑŀƪ ǎƛǘǳŀŎŜΣ ƪŘȅ ƳǳǘŀŎŜ Ǿ ƎŜƴŜŎƘΣ ƪǘŜǊŞ ƴŀǇǌΦ ǊŜƎǳƭǳƧƝ ōǳƴŠőƴŞ ŘŠƭŜƴƝΣ ƳƻƘƻǳ ǾŞǎǘ ƪŜ ǾȊƴƛƪǳ ƴłŘƻǊƻǾŞƘƻ ōǳƧŜƴƝ ŀ ǘƝƳ 

ǾłȌƴŠ ƻƘǊƻȊƛǘ ȌƛǾƻǘ ƧŜŘƛƴŎŜΦ aǳǘƻǾŀƴȇ ƎŜƴ ƳǻȌŜ ƳƝǘ Ȋŀ ƴłǎƭŜŘŜƪ ȊǘǊłǘǳ ŦǳƴƪŎŜ ǇǊƻŘǳƪǘǳΣ ǊŜŘǳƪŎƛ ŦǳƴƪŎŜΣ ŀōƴƻǊƳłƭƴƝ ŦǳƴƪŎƛ 

ǇǊƻǘŜƛƴǳ ƴŜōƻ ŀƪǘƛǾŀŎƛ őƛ ǇƻǎƝƭŜƴƝ ŦǳƴƪŎŜ ǇǊƻŘǳƪǘǳ ƎŜƴǳ όƎŀƛƴ ƻŦ ŦǳƴŎǘƛƻƴύΦ 

 

½ǘǊłǘŀ ŦǳƴƪŎŜ όƭƻǎǎ ƻŦ ŦǳƴŎtion) v ŘǻǎƭŜŘƪǳ ƳǳǘŀŎŜ ƎŜƴǳ ȊƴŀƳŜƴłΣ ȌŜ ŦǳƴƪŎŜ ǇǊƻŘǳƪǘǳ ƧŜ ǊŜŘǳƪƻǾłƴŀ ƴŜōƻ ǾȇǎƭŜŘƴȇ ǇǊƻǘŜƛƴ 

ƴŜŦǳƴƎǳƧŜ ǾǻōŜŎΦ ±Ŝ ǾŠǘǑƛƴŠ ǇǌƝǇŀŘǻ ƳŀƧƝ ǘŀƪƻǾŞ ƳǳǘŀŎŜ Ȋŀ ƴłǎƭŜŘŜƪ ŦŜƴƻǘȅǇΣ ƪǘŜǊȇ ǎŜ ƧŜǾƝ Ƨŀƪƻ ǊŜŎŜǎƛǾƴŠ ŘŠŘƛőƴȇΦ 

 

V ƘŜǘŜǊƻȊȅƎƻǘƴƝƳ ǎǘŀǾǳ ƴŜƳǳǎƝ ōȇǘ ǎƴƝȌŜƴŞ ƳƴƻȌǎǘǾƝ ǇǊƻŘǳƪǘǳ ȊłǎŀŘƴƝ ŀ ƴŜƳǳǎƝ ǎŜ ǇǊƻƧŜǾƛǘ ǾŜ ŦŜƴƻǘȅǇǳΦ tǊƻ ƴŠƪǘŜǊŞ ƎŜƴȅ 

ǘƻ ǾǑŀƪ ƴŜǇƭŀǘƝ ŀ рл ҈ ǎƴƝȌŜƴƝ ƘƭŀŘƛƴȅ ǇǊƻŘǳƪǘǳΣ haploinsuficienceΣ ȊǇǻǎƻōǳƧŜ ŀōƴƻǊƳłƭƴƝ ŦŜƴƻǘȅǇΦ  

 

WŜ ȊƴłƳƻΣ ȌŜ ƴŠƪǘŜǊŞ ǇǊƻǘŜƛƴȅ ŦǳƴƎǳƧƝ Ƨŀƪƻ ŘƛƳŜǊȅ ƴŜōƻ ƳǳƭǘƛƳŜǊȅΦ ± ǘŀƪƻǾŞƳ ǇǌƝǇŀŘŠ ƳǻȌŜ ƳǳǘŀƴǘƴƝ ǇǊƻǘŜƛƴ ǳ 

ƘŜǘŜǊƻȊȅƎƻǘŀ ōǊłƴƛǘ ŦǳƴƪŎƛ ǇǊƻŘǳƪǘǳ ǎǘŀƴŘŀǊŘƴƝ ŀƭŜƭȅΦ IƻǾƻǌƝ ǎŜ ƻ ŘƻƳƛƴŀƴǘƴŠ ƴŜƎŀǘƛǾƴƝƳ ŜŦŜƪǘǳ mutace. 

 

½łǾŀȌƴȇ ŘƻǇŀŘ ƴŀ ƎŜƴƻǾȇ ǇǊƻŘǳƪǘ ǾŜ ǎƳȅǎƭǳ ȊǘǊłǘȅ ŦǳƴƪŎŜ ƳŀƧƝ ŦǊŀƳŜǎƘƛŦǘ ƳǳǘŀŎŜΣ ƴƻƴǎŜƴǎŜ ƳǳǘŀŎŜ ŀ ǎŜǎǘǌƛƘƻǾŞ ƳǳǘŀŎŜΦ 

Missense mutŀŎŜ ƳǻȌŜ ŀ ƴŜƳǳǎƝ ōȇǘ ǇŀǘƻƎŜƴƴƝΣ ȊłƭŜȌƝ ƴŀ ǘƻƳΣ ƪǘŜǊł őłǎǘ ǇǊƻǘŜƛƴǳ ƧŜ ǇƻǎǘƛȌŜƴŀ ŀ ƪ ƧŀƪȇƳ ȊłƳŠƴłƳ 

ŀƳƛƴƻƪȅǎŜƭƛƴ ŘƻǑƭƻΦ 

 

V ƧƛƴŞƳ ǇǌƝǇŀŘŠ ǇǊƻŘǳƪǘ ƳǳǘƻǾŀƴŞƘƻ ƎŜƴǳ ŦǳƴƪŎƛ ȊƝǎƪłǾł ōǳř ǾŜ ǎƳȅǎƭǳ ƧŜƘƻ ȊǾȇǑŜƴŞƘƻ ƳƴƻȌǎǘǾƝ ƴŜōƻ ǾŜ ǎƳȅǎƭǳ ȊƝǎƪłƴƝ 

ƴƻǾŞ ŀƪǘƛǾƛǘȅ ƴŜōƻ ƴƻǾŞƘƻ ǇǊƻŘǳƪǘǳΦ 2ŀǎǘƻ ǎŜ ǘƻ ǘȇƪł ƪƻƴǘǊƻƭƴƝŎƘ ƴŜōƻ ǎƛƎƴłƭƴƝŎƘ ǎȅǎǘŞƳǻΦ ¢ȅǘƻ ƳǳǘŀŎŜ ǇƻŘƳƛƶǳƧƝ ŦŜƴƻǘȅǇΣ 

ƪǘŜǊȇ ǎŜ ƧŜǾƝ Ƨŀƪƻ ŘƻƳƛƴŀƴǘƴŠ ŘŠŘƛőƴȇΦ ± ǌŀŘŠ ǇǌƝǇŀŘǻ ƴŜƴƝ ƳƻȌƴŞ ƳǳǘŀŎŜ Řƻ ǘŠŎƘǘƻ ŘǾƻǳ ǎƪǳǇƛƴ ǇǌŜǎƴŠ ȊŀǌŀŘƛǘΦ 

 

5. MUTACE V aL¢h/Ihb5wL#[bNa D9bha¦ 

MitochonŘǊƛłƭƴƝ ƎŜƴƻƳ ƧŜ ǎƛŎŜ ƳƴƻƘŜƳ ƳŜƴǑƝ ƴŜȌ ƧŀŘŜǊƴȇΣ ŀǾǑŀƪ Ǿ ƪŀȌŘŞ ǎƻƳŀǘƛŎƪŞ ōǳƶŎŜ Ƨǎƻǳ ǘƛǎƝŎŜ ƪƻǇƛƝ 

ƳƛǘƻŎƘƻƴŘǊƛłƭƴƝŎƘ ƎŜƴǻΣ ȊǾƭłǑǘŠ Ǿ ǘŠŎƘ ōǳƶƪłŎƘΣ ƪǘŜǊŞ ƳŀƧƝ ǾȅǎƻƪŞ ŜƴŜǊƎŜǘƛŎƪŞ ƴłǊƻƪȅ όƴŀǇǌΦ ƳƻȊƪƻǾŞ ŀ ǎǾŀƭƻǾŞ ōǳƶƪȅύΦ 

 

aƻƭŜƪǳƭȅ Ƴǘ5b! Ƨǎƻǳ ǳ ƴƻǊƳłƭƴƝƘƻ ƧŜŘƛƴŎŜ z ффΣф ҈ ƛŘŜƴǘƛŎƪŞ ς homoplasmie. !ǾǑŀƪ ŦǊŜƪǾŜƴŎŜ ƳǳǘŀŎƝ Ǿ mt genomu je 

Řƻǎǘƛ Ǿȅǎƻƪł ŀ ƧŜǎǘƭƛȌŜ ǎŜ ƴƻǾł ƳǳǘŀŎŜ ǊƻȊǑƝǌƝ Ǿ ǇƻǇǳƭŀŎƛ Ƴǘ5b!Σ Ƨǎƻǳ ǾȇǎƭŜŘƪŜƳ ŘǾŀ Ƴǘ ƎŜƴƻǘȅǇȅ όŜǾŜƴǘǳłƭƴŠ ǾƝŎŜύ ŀ 

ƘƻǾƻǌƝƳŜ ƻ heteroplasmii. 



6. a¦¢!/9 W!Yh tyN2Lb! ±½bLY¦ th[¸ahwCL{a® b¦Y[9h±º/I Y¸{9[Lb 

hōŜŎƴŠ ƧŜ polymorfismus ŘŜŦƛƴƻǾłƴ Ƨŀƪƻ ŜȄƛǎǘŜƴŎŜ ŘǾƻǳ ƴŜōƻ ǾƝŎŜ ǾŀǊƛŀƴǘ όŀƭŜƭΣ ǎŜƪǾŜƴőƴƝŎƘ ǾŀǊƛŀƴǘΣ ǇǊƻǘŜƛƴǻ ŀǇƻŘΦύΣ ƪǘŜǊŞ 

jsou zastoupeny v populaci s ŦǊŜƪǾŜƴŎƝ ǾȅǑǑƝ ƴŜōƻ ǊƻǾƴƻǳ лΦлмΦ hōǾȅƪƭŜ Ƨǎƻǳ ǇƻǾŀȌƻǾłƴȅ Ȋŀ ƴŜǇŀǘƻƎŜƴƴƝ ǎŜƪǾŜƴőƴƝ Ǿarianty. 

 

V ǇƻǎƭŜŘƴƝ ŘƻōŠ ǎŜ ǾǑŀƪ ǳƪŀȊǳƧŜΣ ȌŜ ǇƻƭȅƳƻǊŦƛǎƳȅ ƴǳƪƭŜƻǾȇŎƘ ƪȅǎŜƭƛƴ ƴŜƳǳǎƝ ōȇǘ ǘŀƪ ƴŜǑƪƻŘƴŞΣ ŀ ȌŜ ǎŜ ǎŀƳƻǘƴŞ 

ǇƻƭȅƳƻǊŦƛǎƳȅ ƴŜōƻ ƧŜƧƛŎƘ ǳǊőƛǘł ƪƻƳōƛƴŀŎŜ ƳƻƘƻǳ ǇƻŘƝƭŜǘ ƴŀ ǾȊƴƛƪǳ ƻƴŜƳƻŎƴŠƴƝΦ ±ŠǘǑƛƴŀ ƭƛŘǎƪŞ 5b! ǎŜ ƴŀŎƘłȊƝ 

v ƴŜƪƽŘǳƧƝŎƝŎƘ ƻōƭŀǎǘŜŎƘ ŀ ǇǊƻǘƻ ƴŜǇƻŘƭŞƘł ǎŜƭŜƪŎƛ όǎ ǊǻȊƴȇƳƛ ǾȇƧƛƳƪŀƳƛΣ ǊŜƎǳƭŀőƴƝ ƻōƭŀǎǘƛ ƎŜƴǳ ŀǇƻŘΦύΦ 

 

!ǎƛ ǇǊƻǘƻ ƴŜƧǎƻǳ ǊƻȊŘƝƭȅ Ǿ ƴŜƪƽŘǳƧƝŎƝŎƘ ǎŜƪǾŜƴŎƝŎƘ 5b! ƳŜȊƛ ƧŜŘƛƴŎƛ ǾȊłŎƴŞ όƴŠƪǘŜǊŞ ȊŘǊƻƧŜ ǳǾłŘŠƧƝΣ ȌŜ ƪŀȌŘȇŎƘ нлл-400 bp 

ƧŜ ǾŀǊƛŀŎŜύΦ hōǾȅƪƭŜ ǎŜ ƧŜŘƴł ƻ ƧŜŘƴƻŘǳŎƘŞ ȊłƳŠƴȅ ōŀǎƝΦ 

 

!ƴŀƭȇȊŀ ǾŀǊƛŀŎƝ Ǿ ƴǳƪƭŜƻǘƛŘƻǾŞ ǎŜƪǾŜƴŎƛ 5b! ƧŜ ǾŜƭƳƛ ǾȇȊƴŀƳƴłΣ ƴŜōƻǙ ȊƧƛǑǘŠƴŞ ǾŀǊƛŀƴǘȅ ƳƻƘƻǳ ǎƭƻǳȌƛǘ Ƨŀƪƻ ƎŜƴŜǘƛŎƪŞ 

ƳŀǊƪŜǊȅ ŀ ƳƻƘƻǳ ōȇǘ ǾȅǳȌƛǘȅ Ǿ ƳƴƻƘŀ ƻōƭŀǎǘŜŎƘ ƎŜƴŜǘƛƪȅΤ ƴŀǇǌΦ Ǉǌƛ ƳŀǇƻǾłƴƝ ƭƛŘǎƪŞƘƻ ƎŜƴƻƳǳΣ ƛŘŜƴǘƛŦƛƪŀŎƛ ƭƛŘǎƪȇŎƘ ƎŜƴǻΣ 

Ǉǌƛ 5b! ŘƛŀƎƴƻǎǘƛŎŜ v ǇƻǎǘƛȌŜƴŞ ǊƻŘƛƴŠΣ ƪ ƛŘŜƴǘƛŦƛƪŀŎƛ ƧŜŘƛƴŎŜΣ ǾŜ ŦƻǊŜƴǎƴƝ ƎŜƴŜǘƛŎŜ ŀ ŘŀƭǑƝΦ 

 

bŜƧǾƝŎŜ Ƨǎƻǳ ǾȅǳȌƝǾłƴȅ ǘȅǘƻ ǇƻƭȅƳƻǊŦƛǎƳȅΥ 

1. WŜŘƴƻƴǳƪƭŜƻǘƛŘƻǾŞ ǇƻƭȅƳƻǊŦƛǎƳȅ (SNP ς Single Nucleotide Polymorphism) 

±Ŝ ǾŠǘǑƛƴŠ ǇǌƝǇŀŘǻ ŘƻŎƘłȊƝ ƪ substituci jednoho nukleotidu, ale mǻȌŜ ŘƻŎƘłȊŜǘ ǘŀƪŞ ƪ inzerci nebo deleci nukleotidu 

(inserce/delece ς ƛƴŘŜƭ ǇƻƭȅƳƻǊŦƛǎƳǳǎύΦ ±ŠǘǑƛƴŀ {bt ǎŜ ƴŀŎƘłȊƝ Ǿ ƴŜƪƽŘǳƧƝŎƝŎƘ ƻōƭŀǎǘŜŎƘ 5b!Φ tƻƭȅƳƻǊŦƛǎƳȅ Ǿ jednom 

ƴǳƪƭŜƻǘƛŘǳ Ƨǎƻǳ őŀǎǘƻ ǳȌƝǾłƴȅ Ƨŀƪƻ ƳŀǊƪŜǊȅ ƴŀǇǌΦ Ǉǌƛ ǎǘǳŘƛǳ ƴłŎƘȅƭƴƻǎǘƛ ƪ ƻƴŜƳƻŎƴŠƴƝƳ ƴŜōƻ citlivosti k ƭŞőōŠ ǳǊőƛǘȇƳƛ 

ŦŀǊƳŀƪȅ ŀ ŘŀƭǑƝƳΦ 

 

2. Polymorfismus v ŘŞƭŎŜ ǊŜǎǘǊƛƪőƴƝŎƘ ŦǊŀƎƳŜƴǘǻ 

bŠƪǘŜǊŞ {bt ǇƻƭȅƳƻǊŦƛǎƳȅ ƳŀƧƝ Ȋŀ ƴłǎƭŜŘŜƪ ȊƳŠƴǳ ǊŜǎǘǊƛƪőƴƝƘƻ ƳƝǎǘŀ όrestriction site polymorphismύ ǾŜ ǎƳȅǎƭǳ ȊǘǊłǘȅ 

ƴŜōƻ ƴŀƻǇŀƪ ǾȊƴƛƪǳ ƴƻǾŞƘƻ ǊŜǎǘǊƛƪőƴƝƘƻ ƳƝǎǘŀ. 

 

V ŘǻǎƭŜŘƪǳ ǘƻƘƻ ŘƻŎƘłȊƝ ƪŜ ȊƳŠƴŠ ŘŞƭƪȅ ǊŜǎǘǊƛƪőƴƝƘƻ ŦǊŀƎƳŜƴǘǳΣ ŎƻȌ ƭȊŜ ǎǘŀƴƻǾƛǘ {ƻǳǘƘŜǊƴƻǾƻǳ ƳŜǘƻŘƻǳΣ ƪŘȅ ǎƻƴŘŀ 

hybridizuje s ǇǌƝǎƭǳǑƴȇƳƛ ŦǊŀƎƳŜƴǘȅ 5b!Φ tŀƪ ƘƻǾƻǌƝƳŜ ƻ ǇƻƭȅƳƻǊŦƛǎƳǳ Ǿ ŘŞƭŎŜ ǊŜǎǘǊƛƪőƴƝŎƘ ŦǊŀƎƳŜƴǘǻ ς RFLP (Restriction 

Fragment Lenght Polymorphism). 

 

V ǎƻǳőŀǎƴŞ ŘƻōŠ ǎŜ ǾȅǳȌƝǾł ȊŜƧƳŞƴŀ ƪƻƳōƛƴŀŎŜ ƳŜǘƻŘ t/wΣ ǇƻƳƻŎƝ ƴƝȌ ǎŜ ŀƳǇƭƛŦƛƪǳƧŜ ǵǎŜƪ ƻōǎŀƘǳƧƝŎƝ ǇƻƭȅƳƻǊŦƴƝ ǊŜǎǘǊƛƪőƴƝ 

ƳƝǎǘƻΣ ǎ ƴłǎƭŜŘƴȇƳ ǇǻǎƻōŜƴƝƳ ǇǌƝǎƭǳǑƴŞƘƻ ǊŜǎǘǊƛƪőƴƝƘƻ ŜƴȊȅƳǳΦ 

DŜƭƻǾł ŜƭŜƪǘǊƻŦƻǊŞȊŀ Ǉŀƪ ƻŘƘŀƭƝ ǇǌƝǇŀŘƴƻǳ ȊƳŠƴǳ Ǿ sekvenci restǊƛƪőƴƝƘƻ ƳƝǎǘŀΦ  

 

3. Polymorfismus v Ǉƻőǘǳ ǘŀƴŘŜƳƻǾȇŎƘ ǊŜǇŜǘƛŎ (VNTR ς Variable Number of Tandem Repeat polymorphism) 

¢ŀƴŘŜƳƻǾŠ ǊŜǇŜǘƛǘƛǾƴƝ ǎŜƪǾŜƴŎŜ 5b! ƳƻƘƻǳ ōȇǘ ȊŘǊƻƧŜƳ ŘŜƭŜőƴƝƘƻκƛƴȊŜǊőƴƝƘƻ ǇƻƭȅƳƻǊŦƛǎƳǳΦ 

V ŘǻǎƭŜŘƪǳ ǘƻƘƻ ƧŜ ǇƻőŜǘ ƪƻǇƛƝ ǊŜǇŜǘƛǘƛǾƴƝŎƘ ƧŜŘƴƻtek v ǊłƳŎƛ ƘƻƳƻƭƻƎƴƝŎƘ ŎƘǊƻƳƻǎƻƳǻ őŀǎǘƻ ƻŘƭƛǑƴȇΦ ¢Ŝƴǘƻ ǘȅǇ 

ǇƻƭȅƳƻǊŦƛǎƳǳ ǎŜ ƴŀȊȇǾł VNTR (Variable Number of Tandem Repeats) ς ǾŀǊƛŀōƛƭƴƝ ǇƻőŜǘ ǘŀƴŘŜƳƻǾȇŎƘ ǊŜǇŜǘƛǘƛǾƴƝŎƘ ǎŜƪǾŜƴŎƝ 

ŀ ȊŀƘǊƴǳƧŜ ƳƛƪǊƻǎŀǘŜƭƛǘƻǾŞ ƛ ƳƛƴƛǎŀǘŜƭƛǘƻǾŞ ǎŜƪǾŜƴŎŜΦ 

 

wƻȊŘƝƭƴƻǳ ŘŞƭƪǳ ǵǎŜƪǻ ǎ ƳƛƴƛǎŀǘŜƭƛǘƴƝƳƛ ǎŜƪǾŜƴŎŜƳƛ ƭȊŜ ȊƧƛǎǘƛǘ ǾȅǳȌƛǘƝƳ ƪǘŜǊŞƘƻƪƻƭƛ ǊŜǎǘǊƛƪőƴƝƘƻ ŜƴȊȅƳǳΣ ƪǘŜǊȇ ǑǘŠǇƝ 5b! ƴŀ 

ƻōƻǳ ƪƻƴŎƝŎƘ ǘŀƴŘŜƳƻǾŞ ǊŜǇŜǘƛŎŜΦ tǊƻǘƻȌŜ ƻōƭŀǎǘ ±b¢w ƳǻȌŜ ƻōǎŀƘƻǾŀǘ ŀȌ ƴŠƪƻƭƛƪ ǘƛǎƝŎ ōǇΣ ōȇǾł ƻōǘƝȌƴŞ Ƨƛ ŀƳǇƭƛŦƛƪƻǾŀǘ 

ǎǘŀƴŘŀǊŘƴƝ t/wΦ CǊŀƎƳŜƴǘȅ 5b! ȊƝǎƪŀƴŞ ǊŜǎǘǊƛƪŎƝ Ƨǎƻǳ ŘŜǘŜƪƻǾłƴȅ ƳŜǘƻŘƻǳ {ƻǳǘƘŜǊƴƻǾȅ ƘȅōǊƛŘƛȊŀŎŜΦ ±ȇƘƻŘƻǳ ǘŠŎƘǘƻ 

ǇƻƭȅƳƻǊŦƛǎƳǻ ƧŜ Ǿȅǎƻƪȇ ǇƻőŜǘ ŀƭŜƭΣ ǇǊƻǘƻȌŜ ŘŞƭƪŀ ǵǎŜƪǳ ǎ ǊŜǇŜǘƛŎŜƳƛ ōȇǾł Ǿ ǊǻȊƴȇŎƘ ƘƻƳƻƭƻƎƴƝŎƘ ŎƘǊƻƳƻǎƻƳŜŎƘ ǾȅǎƻŎŜ 

ǾŀǊƛŀōƛƭƴƝΦ 

 

tǌƝƪƭŀŘ ŘŜǘŜƪŎŜ ǘƻƘƻǘƻ ǇƻƭȅƳƻǊŦƛǎƳǳ ƧŜ ȊƴłȊƻǊƴŠƴ ƴŀ ƻōǊłȊƪǳ тΦнуΦ Wǎƻǳ ȊŘŜ ȊƴłȊƻǊƴŠƴȅ ƳƻƭŜƪǳƭȅ 5b! ƘƻƳƻƭƻƎƴƝŎƘ 

ŎƘǊƻƳƻǎƻƳǻ ǎ ǊǻȊƴŠ ŘƭƻǳƘȇƳƛ ǵǎŜƪȅ ǊŜǇŜǘƛǘƛǾƴƝŎƘ ǎŜƪǾŜƴŎƝΦ tƻőŜǘ ǊŜǇŜǘƛǘƛǾƴƝŎƘ ǎŜƪǾŜƴŎƝ ƧŜ ŘŠŘƛőƴȇΦ Y ŘŜǘŜƪŎƛ ŘŞƭƪȅ 

ǊŜǇŜǘƛǘƛǾƴƝŎƘ ǵǎŜƪǻ ƧŜ ƳƻȌƴŞ Ǉƻ ǑǘŠǇŜƴƝ ǾȅōǊŀƴȇƳ ǊŜǎǘǊƛƪőƴƝƳ ŜƴȊȅƳŜƳ ǾȅǳȌƝǘ ŘǾŀ ǘȅǇy sond. Sonda 1 hybridizuje 

s ƧŜŘƛƴŜőƴȇƳ ǵǎŜƪŜƳ 5b! ƳƛƳƻ ƻōƭŀǎǘ ǊŜǇŜǘƛŎΦ 

 

bŀ ŀǳǘƻǊŀŘƛƻƎǊŀƳǳ ǎŜ ƻōƧŜǾƝ ƧŜŘŜƴ ǇǊǳƘ Ǿ ǇǌƝǇŀŘŠ ȌŜΣ ƻōƭŀǎǘ ǊŜǇŜǘƛŎ ƧŜ ƴŀ ƻōƻǳ 5b! ǎǘŜƧƴŠ ŘƭƻǳƘłΣ ƴŜōƻ ŘǾŀ ǇǊǳƘȅ Ƨǎƻǳ-li 

ƻōƭŀǎǘƛ ǊŜǇŜǘƛŎ ǊǻȊƴŠ ŘƭƻǳƘŞΦ 

 



bŀ ƻōǊΦ тΦну ƧŜ ǾȇǎƭŜŘŜƪ ǾȅǑŜǘǌŜƴƝ ǘǌƝ ƧŜŘƛƴŎǻΣ ǾǑƛŎƘƴƛ Ƨǎƻǳ Ǿ ǘƻƳǘƻ ƭƻƪǳǎǳ ƘŜǘŜǊƻȊȅƎƻǘƴƝΦ {ƻƴŘŀ н ƘȅōǊƛŘƛȊǳƧŜ ǇǌƝƳƻ 

s ǘŀƴŘŜƳƻǾȇƳƛ ǊŜǇŜǘƛǘƛǾƴƝƳƛ ǎŜƪǾŜƴŎŜƳƛΦ tǊƻǘƻȌŜ ǘȅǘƻ ǎŜƪǾŜƴŎŜ ǎŜ ǾȅǎƪȅǘǳƧƝ ƛ ƴŀ ƧƛƴȇŎƘ ƳƝǎǘŜŎƘ ƎŜƴƻƳǳΣ ŘŜǘŜƪǳƧŜ ǎƻƴŘŀ 

ƳƴƻƘƻ ǊǻȊƴŠ ŘƭƻǳƘȇŎƘ ŦǊŀƎƳŜƴǘǻ ǾȊƴƛƪƭȇŎƘ ǑǘŠǇŜƴƝƳ ǊŜǎǘǊƛƪőƴƝƳ ŜƴȊȅƳŜƳ όEcoRI). 

hŘƘŀƭƝ ƳƴƻƘƻ ǇƻƭȅƳƻǊŦƴƝŎƘ ƭƻƪǳǎǻ ǎƻǳőŀǎƴŠΦ tǊƻǘƻ ƧŜ ǾŜƭƳƛ ƴŜǇǊŀǾŘŠǇƻŘƻōƴŞΣ ȌŜ ŘǾŀ ǊǻȊƴƝ ƧŜŘƛƴŎƛ ōǳŘƻǳ ǾȅƪŀȊƻǾŀǘ ǎǘŜƧƴȇ 

ƪƻƳǇƭŜȄ ǇǊǳƘǻΦ 

 

¢Ŝƴǘƻ ǘȅǇ ŀƴŀƭȇȊȅ 5b! ǎŜ ƴŀȊȇǾł DNA fingerprinting όαƻǘƛǎƪȅ ǇǊǎǘǻάύ ŀ ǾȅǳȌƝǾŀƭ ǎŜ ƪ idenǘƛŦƛƪŀŎƛ ƧŜŘƛƴŎǻ ŀ ǎǘŀƴƻǾŜƴƝ 

ǇǌƝōǳȊƴƻǎǘƛ ȊŜƧƳŞƴŀ ǾŜ ŦƻǊŜƴǎƴƝ ƳŜŘƛŎƝƴŠ ŀ Ǉǌƛ ǇŀǘŜǊƴƛǘƴƝŎƘ ǎǇƻǊŜŎƘΦ tƻǳȌƛǘƝ ƳǳƭǘƛƭƻƪǳǎƻǾŞ ǎƻƴŘȅ ƧŜ ǇǻǾƻŘƴƝ ƳŜǘƻŘŀΣ 

v ǎƻǳőŀǎƴŠ ŘƻōŠ ǎŜ ǾȅǳȌƝǾŀƧƝ ƳƛƪǊƻǎŀǘŜƭƛǘƻǾŞ ƳŀǊƪŜǊȅ όǘǊƛ ƴŜōƻ ǘŜǘǊŀƴǳƪƭŜƻǘƛŘƻǾŞύΣ ƪǘŜǊŞ ƳƻƘƻǳ ōȇǘ ǘȅǇƛȊƻǾłƴȅ ƳŜǘƻŘƻǳ 

t/wΦ tƻǳȌƛǘƝ ŀƭŜǎǇƻƶ мр ǾȅǎƻŎŜ ǇƻƭȅƳƻǊŦƴƝŎƘ ƳŀǊƪŜǊǻΣ ƪǘŜǊŞ ƴŜƧǎƻǳ ǾŜ ǾŀȊōŠ ǇƻǎǘŀőƝ ƪ ǾȅǘǾƻǌŜƴƝ DNA profilu ƧŜŘƛƴŎǻΦ 

 

±ȅǳȌƛǘƝ ƳƛƪǊƻǎŀǘŜƭƛǘǻ 

aŜȊƛ ǾȇȊƴŀƳƴŞ ǇƻƭȅƳƻǊŦƛǎƳȅ ǇŀǘǌƝ ƳƛƪǊƻǎŀǘŜƭƛǘƴƝ ǎŜƪǾŜƴŎŜ όƧƛƴȇ ƴłȊŜǾ {¢wǎ ς {ƘƻǊǘ ¢ŀƴŘŜƳ wŜǇŜŀǘǎύΦ 2ŀǎǘƻ ǇƻǳȌƝǾŀƴŞ Ƨǎƻǳ 

ȊŜƧƳŞƴŀ ŘƛƴǳƪƭŜƻǘƛŘƻǾŞ ǊŜǇŜǘƛŎŜ /! όŎȅǘƻǎƛƴΣ ŀŘŜƴƛƴύΦ 5ƛŦŜǊŜƴŎŜ Ǿ ƧŜƧƛŎƘ Ǉƻőǘǳ Ǿ ŘŀƴŞƳ ƳƝǎǘŠ 5b! ǊǻȊƴȇŎƘ ŎƘǊƻƳƻǎƻƳǻ 

Ƨǎƻǳ ǾȅǎƻŎŜ ǇƻƭȅƳƻǊŦƴƝΦ tǊƻǘƻ ǇǌŜŘǎǘŀǾǳƧƝ ǾȇȊƴŀƳƴŞ ƳŀǊƪŜǊȅ Ǉǌƛ ǾŀȊŜōƴȇŎƘ ŀƴŀƭȇȊłŎƘ Ȋŀ ǵőŜƭŜƳ ƳŀǇƻǾłƴƝ ƎŜƴǻ ŀ 5b! 

ŘƛŀƎƴƻǎǘƛƪȅ ǳ őƭƻǾŠƪŀΦ 

 

½łƪƭŀŘƴƝ ǊŜǇŜǘƛǘƛǾƴƝ ƧŜŘƴƻǘƪŀ ƧŜ ƳƴƻƘŜƳ ƪǊŀǘǑƝ όн-п ōǇύ ƴŜȌ ǳ ƳƛƴƛǎŀǘŜƭƛǘǻ ŀ ŎŜƭł ƻōƭŀǎǘ ǘŠŎƘǘƻ ǊŜǇŜǘƛŎ ŘƻǎŀƘǳƧŜ ŘŞƭƪȅΣ 

kterou lze amplifikovat PCR. Polymorfismus v ŘŞƭŎŜ ǘŠŎƘǘƻ ǊŜǇŜǘƛǘƛǾƴƝŎƘ ǎŜƪǾŜƴŎƝ ƭȊŜ Ǉŀƪ ȊƧƛǎǘƛǘ ƧŜŘƴƻŘǳǑŜ ƧŜƧƛŎƘ ǎŜǇŀǊŀŎƝ 

v ƎŜƭƻǾŞ ŜƭŜƪǘǊƻŦƻǊŞȊŜΦ 

 

tǌƝƪƭŀŘ ǾȅǳȌƛǘƝ ŘƛƴǳƪƭŜƻǘƛŘƻǾȇŎƘ ǊŜǇŜǘƛŎ /! ƧŜ ǳƪłȊłƴ ƴŀ ƻōǊΦ тΦнфΦ !ƳǇƭƛŦƛƪŀŎŜ ǵǎŜƪǻ ƳƛƪǊƻǎŀǘŜƭƛǘǻ ǇƻƳƻŎƝ ǇǊƛƳŜǊǻ tм ŀ tн 

ǳ ǇŠǘƛ ǊǻȊƴȇŎƘ ƻǎƻō ŘƻƪŀȊǳƧŜ Ǿȅǎƻƪƻǳ ǾŀǊƛŀōƛƭƛǘǳ ǘƻƘƻǘƻ ƳŀǊƪŜǊǳΦ YŀȌŘł ŀƭŜƭŀ ǘƻƘƻǘƻ ǇƻƭȅƳƻǊŦƛǎƳǳ ƴŜǎŜ ǊǻȊƴȇ ǇƻőŜǘ ƪƻǇƛƝ 

ǊŜǇŜǘƛǘƛǾƴƝ ǎŜƪǾŜƴŎŜ /!Φ hŘƭƛǑƴŞ ŘŞƭƪȅ ǇǊƻŘǳƪǘǻ t/w Ƨǎƻǳ ǾƛŘƛǘŜƭƴŞ Ǿ ƎŜƭƻǾŞ ŜƭŜƪǘǊƻŦƻǊŞȊŜΦ 

 

±Ȋƴƛƪ ǾȇǑŜ ǳǾŜŘŜƴȇŎƘ ǘȅǇǻ ǇƻƭȅƳƻǊŦƛǎƳǳ ƧŜ ƳƻȌƴŞ ǾȅǎǾŠǘƭƛǘ ǊǻȊƴȇƳƛ ƎŜƴŜǘƛŎƪȇƳƛ ƳŜŎƘŀƴƛǎƳȅΦ 

bŜǇǊŀǾŘŠǇƻŘƻōƴŠƧǑƝƳ ƳŜŎƘŀƴƛǎƳŜƳ ǾȊƴƛƪǳ ǾŀǊƛŀōƛƭƛǘȅ Ǿ ŘŞƭŎŜ ƳƛƪǊƻǎŀǘŜƭƛǘǻ ƧŜ ƴŜǇǌŜǎƴŞ ǇłǊƻǾłƴƝ ƪƻƳǇƭŜƳŜƴǘłǊƴƝŎƘ 

ǾƭłƪŜƴ ŘǾƻǳǑǊƻǳōƻǾƛŎŜ 5b! ƻōǎŀƘǳƧƝŎƝŎƘ ǊŜǇŜǘƛǘƛǾƴƝ ǎŜƪǾŜƴŎŜΣ ǾȊƴƛƪƭŞ αǎƪƭƻǳȊƴǳǘƝƳά ǌŜǘŠȊŎŜ 5b!Φ 

 

¢ƻ ǎŜ ƳǻȌŜ Ǿȅǎƪȅǘƴƻǳǘ Ǿ ǇǊǻōŠƘǳ ǊŜǇƭƛƪŀŎŜ 5b! ŀ ǇǊƻǘƻ ǎŜ ǘŜƴǘƻ ƳŜŎƘŀƴƛǎƳǳǎ ƴŀȊȇǾł ǊŜǇƭƛƪŀőƴƝ ǎƪƭƻǳȊƴǳǘƝ (slippage) 

ƴŜōƻ ǎƪƭƻǳȊłǾłƴƝ 5b!-ǇƻƭȅƳŜǊŀǎȅΦ {ƪƭƻǳȊłǾłƴƝ ƧŜ ǇǊŀǾŘŠǇƻŘƻōƴŠƧǑƝ ǇǊłǾŠ Ǿ ōƭƻƪǳ ǊŜǇŜǘƛǘƛǾƴƝŎƘ ǎŜƪǾŜƴŎƝ ŀ ȊǇǻǎƻōǳƧŜ Ƨŀƪ 

ƛƴȊŜǊŎŜ ǘŀƪ ŘŜƭŜŎŜ ƧŜŘƴŞ ƴŜōƻ ƴŠƪƻƭƛƪŀ ǊŜǇŜǘƛŎ Ǿ ƴƻǾŠ ǎȅƴǘŜǘƛȊƻǾŀƴŞƳ ǌŜǘŠȊŎƛΦ 

 

IƴȊŜǊőƴƝκŘŜƭŜőƴƝ ǇƻƭȅƳƻǊŦƛǎƳǳǎ ǾŜƭƪȇŎƘ ǵǎŜƪǻ ǘŀƴŘŜƳƻǾȇŎƘ ǊŜǇŜǘƛŎ ǾȊƴƛƪł ƴŜƧőŀǎǘŠƧƛ Ƨŀƪƻ ŘǻǎƭŜŘŜƪ ƴŜǊƻǾƴƻƳŠǊƴŞƘƻ 

crossing overu ƴŜōƻ ƴŜǊƻǾƴƻƳŠǊƴŞ ǾȇƳŠƴȅ ǎŜǎǘŜǊǎƪȇŎƘ ŎƘǊƻƳŀǘƛŘΦ  

 

V ǊłƳŎƛ ǘŀƴŘŜƳƻǾȇŎƘ ǊŜǇŜǘƛŎ ƳǻȌŜ ƴŀǎǘŀǘ ƴŜǊŜŎƛǇǊƻƪȇ ǇǌŜƴƻǎ ǎŜƪǾŜƴŎŜ ƳŜȊƛ ŀƭŜƭƴƝƳƛ ŀ ƴŜŀƭŜƭƴƝƳƛ ǎŜƪǾŜƴŎŜƳƛ ς tzv. 

ƎŜƴƻǾł ƪƻƴǾŜǊȊŜΦ 

 

{ǇƻőƝǾł Ǿ ǘƻƳΣ ȌŜ ƧŜŘŜƴ ǇłǊ ƛƴǘŜǊŀƎǳƧƝŎƝŎƘ ǎŜƪǾŜƴŎƝ ȊǻǎǘłǾł ƴŜȊƳŠƴŠƴ όŘƻƴƻǊύΣ ȊŀǘƝƳŎƻ ŘǊǳƘȇ ǇłǊ ƧŜ ȊƳŠƴŠƴ όŀƪŎŜǇǘƻǊύ ǘŀƪΣ 

ȌŜ őłǎǘ ƧŜƘƻ ǎŜƪǾŜƴŎŜ ƧŜ ƴŀƘǊŀȊŜƴŀ ǎŜƪǾŜƴŎƝ ƪƻǇƝǊƻǾŀƴƻǳ ȊŜ ǎŜƪǾŜƴŎŜ ŘƻƴƻǊŀΦ 

 

7. FREY±9b/9 a¦¢!/N 

CǊŜƪǾŜƴŎŜ ƳǳǘŀŎƝ ƧŜ Ǿ ƪƽŘǳƧƝŎƝ ƛ ƴŜƪƽŘǳƧƝŎƝ ǎŜƪǾŜƴŎƛ 5b! ȊƘǊǳōŀ ǎǘŜƧƴłΦ WŜ ƻŘƘŀŘƴǳǘƻΣ ȌŜ Ǿ ƪƽŘǳƧƝŎƝ őłǎǘƛ 5b! ƧŜ Ǉǌƛ 

ǇǊǻƳŠǊƴŞ ŘŞƭŎŜ ƎŜƴǳ мΣср ƪō ŦǊŜƪǾŜƴŎŜ ǎǇƻƴǘłƴƴƝŎƘ ƳǳǘŀŎƝ мΦср Ȅ мл
-6
 ς 1.65 x 10

-8
 ƴŀ ƎŜƴ ŀ ƧŜŘƴƻ ōǳƴŠőƴŞ ŘŠƭŜƴƝΦ 

~ƪƻŘƭƛǾŞ ŘǻǎƭŜŘƪȅ ƳǳǘŀŎƝ ǎŜ ǾǑŀƪ ǇǊƻƧŜǾǳƧƝ ǾŜ ŦŜƴƻǘȅǇǳ ǇǌŜǾłȌƴŠ Ǉǌƛ Ǿȇǎƪȅǘǳ ƳǳǘŀŎƝ Ǿ ƪƽŘǳƧƝŎƝŎƘ ƴŜōƻ ǊŜƎǳƭŀőƴƝŎƘ 

ǎŜƪǾŜƴŎƝŎƘ 5b! όƻƴŜƳƻŎƴŠƴƝ ƴŜōƻ ƭŜǘŀƭƛǘŀύΦ 

 

V ŘǻǎƭŜŘƪǳ ǇǌƛǊƻȊŜƴŞ ǎŜƭŜƪŎŜ ǘƻƘƻǘƻ ǘȅǇǳ ƳǳǘŀŎƝ ƧŜ ƧŜƧƛŎƘ ǇƻǇǳƭŀőƴƝ ŦǊŜƪǾŜƴŎŜ Ǿ ƪƽŘǳƧƝŎƝŎƘ ǎŜƪǾŜƴŎƝŎƘ ƳƴƻƘŜƳ ƴƛȌǑƝ ƴŜȌ 

v ƴŜƪƽŘǳƧƝŎƝ 5b!Φ YƽŘǳƧƝŎƝ ŀ ǊŜƎǳƭŀőƴƝ ǎŜƪǾŜƴŎŜ 5b! ǇǊƻǘƻ ǾȅƪŀȊǳƧƝ ǊŜƭŀǘƛǾƴŠ Ǿȅǎƻƪȇ ǎǘǳǇŜƶ ŜǾƻƭǳőƴƝ ƪƻƴȊŜǊǾŀŎŜΦ bŀ ǵǊƻǾƴƛ 

ƎŜƴǻ ƧŜ ƳƝǊŀ Ǿȇǎƪȅǘǳ ƳǳǘŀŎƝ ǾŜƭƳƛ ǾŀǊƛŀōƛƭƴƝ όмл
-4
 ς 10

-7
 ƴŀ ƭƻƪǳǎ ŀ ōǳƴŠőƴŞ ŘŠƭŜƴƝύΦ 

 

¢ŀǘƻ ǾŀǊƛŀōƛƭƛǘŀ Ƴł ƴŠƪƻƭƛƪ ŘǻǾƻŘǻΥ 

a) ±Ŝƭƛƪƻǎǘ ƎŜƴǻ ƧŜ ǾŜƭƳƛ ǊƻȊŘƝƭƴł όƴŀǇǌΦ ƎŜƴ ǇǊƻ ǎƻƳŀǘƻǎǘŀǘƛƴ ƻōǎŀƘǳƧŜ мпул ōǇΣ ȊŀǘƝƳŎƻ ƎŜƴ ǇǊƻ ŘȅǎǘǊƻŦƛƴ ƻōǎŀƘǳƧŜ 

2 000 000 bp). 



b) WŜ ȊƴłƳƻΣ ȌŜ ǳǊőƛǘŞ ƴǳƪƭŜƻǘƛŘƻǾŞ ǎŜƪǾŜƴŎŜ Ƨǎƻǳ ƴłŎƘȅƭƴŠƧǑƝ ƪ ƳǳǘŀŎƝƳ ƴŜȌ ƧƛƴŞΦ ¢ŀǘƻ ƳƝǎǘŀ ǎŜ ƴŀȊȇǾŀƧƝ ŀƴƎƭƛŎƪƻǳ 

ǘŜǊƳƛƴƻƭƻƎƛƝ Ƴǳǘŀǘƛƻƴ Ƙƻǘ ǎǇƻǘǎ όƳǳǘŀőƴƝ ƘƻǊƪł ƳƝǎǘŀύΦ bŜƧȊƴłƳƴŠƧǑƝ Ƨǎƻǳ ŘƛƴǳƪƭŜƻǘƛŘƻǾŞ ǎŜƪǾŜƴŎŜ /DΣ ƪǘŜǊŞ Ƨǎƻǳ 

v ул ҈ ƳŜǘȅƭƻǾłƴȅ ό/ύ 

aŜǘȅƭƻǾŀƴȇ Ŏȅǘƻǎƛƴ ǎƴŀŘƴƻ ȊǘǊłŎƝ ŀƳƛƴƻǎƪǳǇƛƴǳ ŀ ƪƻƴǾŜǊǘǳƧŜ ƴŀ ǘƘȅƳƛƴΦ 

 

59¢9Y/9 Cw9Y±9b/9 a¦¢!/N 

CǊŜƪǾŜƴŎŜ ƳǳǘŀŎƝ ƧŜ ƧŜŘƴƝƳ ȊŜ ǎƭŜŘƻǾŀƴȇŎƘ ǵŘŀƧǻ ǾŜ ŦƻǊƳłƭƴƝ ƎŜƴŜǘƛŎŜΦ ¦ őƭƻǾŠƪŀ Ƨǎƻǳ ƳǳǘŀŎŜ ƻōǾȅƪƭŜ ŘŜŦƛƴƻǾłƴȅ Ƨŀƪƻ 

ȊƳŠƴŀ ƎŜƴŜǘƛŎƪŞ ƛƴŦƻǊƳŀŎŜ Ǉǌƛ ǇǌŜƴƻǎǳ Ȋ generace na generaci. V ƻǇƭƻŘƴŠƴŞ ȊłǊƻŘŜőƴŞ ōǳƶŎŜ ǎŜ ƳǻȌŜƳŜ ǎŜǘƪŀǘ Ƨŀƪ 

s ƳǳǘŀŎŜƳƛ ǇƻǎǘƛƘǳƧƝŎƝƳƛ ƎŜƴȅ ǾŀƧƝőƪŀΣ ǘŀƪ ǎǇŜǊƳƛŜΦ tǌƝƳł ŘŜǘŜƪŎŜ ƳǳǘŀŎƝ Ǿ ǊƻŘƻƪƳŜƴǳ ƴŜōƻ ƘȅōǊƛŘƛȊŀőƴƝƳ Ǉƻƪǳǎǳ ƧŜ 

ƳƻȌƴł Ǿ ǇǌƝǇŀŘŜŎƘΣ ƪŘȅ ǎŜ ƳǳǘŀŎŜ ǇǊƻƧŜǾƝ ǾŜ ŦŜƴƻǘȅǇǳ ƧŜŘƛƴŎŜΣ ƧŜƘƻȌ ǊƻŘƛőŜ ŀ ǇǌƝōǳȊƴƝ Ƨǎƻǳ ƴŜǇƻǎǘƛȌŜƴƝ όǘȊǾΦ ǎǇƻǊŀŘƛŎƪȇ 

Ǿȇǎƪȅǘ ȊƴŀƪǳύΦ 

 

tƻŘǎǘŀǘŀ ƘƻŘƴƻŎŜƴƝ ŦǊŜƪǾŜƴŎŜ ƳǳǘŀŎƝ όҡύ ƧŜ ƧŜŘƴƻŘǳŎƘłΥ 

ҡ Ґ ǇƻőŜǘ ǎǇƻǊŀŘƛŎƪȇŎƘ ǇƻǎǘƛȌŜƴƝ ǳǊőƛǘƻǳ ƻŘŎƘȅƭƪƻǳ ŦŜƴƻǘȅǇǳ κ нȄ ǇƻőŜǘ ǾǑŜŎƘ ǾȅǑŜǘǌŜƴȇŎƘ ƧŜŘƛƴŎǻ 

 

±ƭŀǎǘƴƝ ǊŜŀƭƛȊŀŎŜ ƳŜǘƻŘȅ ƧŜ ǎƭƻȌƛǘŠƧǑƝΦ ½ ƘƻŘƴƻŎŜƴƝ ǇǌƝƳƻǳ ƳŜǘƻŘƻǳ Ƨǎƻǳ ǾȅƭƻőŜƴƻǳ ǊŜŎŜǎƛǾƴƝ ƳǳǘŀŎŜΣ ƪǘŜǊŞ Ƨǎƻǳ ƴŜƧőŜǘƴŠƧǑƝΦ 

bƻǾŞ ŀǳǘƻǎƻƳłƭƴŠ ǊŜŎŜǎƛǾƴƝ ƳǳǘŀŎŜ Ƨǎƻǳ ǎƪǊȅǘȅ Ǿ genotypu ƘŜǘŜǊƻȊȅƎƻǘǻ ό!ŀ ƧŜŘƛƴŎƛ ƴŜƧǎƻǳ ǇƻǎǘƛȌŜƴƛΣ ŀőƪƻƭƛǾ Ƨǎƻǳ ƴƻǎƛǘŜƭƛ 

ƧŜŘƴŞ ǇƻǎǘƛȌŜƴŞ ŀƭŜƭȅ ƎŜƴǳύΦ tǌƝƳƻ ƳƻƘƻǳ ōȇǘ ƘƻŘƴƻŎŜƴȅ ŘƻƳƛƴŀƴǘƴƝ ƳǳǘŀŎŜ ŀ ŘƻƳƛƴŀƴǘƴƝ ƛ ǊŜŎŜǎƛǾƴƝ ƳǳǘŀŎŜ ƎŜƴǻ 

ǾłȊŀƴȇŎƘ ƴŀ ŎƘǊƻƳƻǎƻƳǳ ·Φ 

 

¦ ǘŠŎƘǘƻ ǘȅǇǻ ƳǳǘŀŎƝ ƳƻƘƻǳ ōȇǘ ƛŘŜƴǘƛŦƛƪƻǾłƴŀ ǎǇƻǊŀŘƛŎƪł ǇƻǎǘƛȌŜƴƝ Ƨŀƪƻ ƴƻǾŞ ƳǳǘŀŎŜ Ǉǌƛ ŘƻŘǊȌŜƴƝ ǳǊőƛǘȇŎƘ ǇƻŘƳƝƴŜƪΥ 

a) Ǉƻ ǾȅƭƻǳőŜƴƝ ƴƻƴǇŀǘŜǊƴƛǘȅ 

b) ƴŜƧŜŘƴł-ƭƛ ǎŜ ƻ ƎŜƴŜǘƛŎƪƻǳ ƘŜǘŜǊƻƎŜƴƛǘǳ Ȋƴŀƪǳ ƴŜōƻ ƴŜǾȊƴƛƪł-ƭƛ Ȋƴŀƪ Ƨŀƪƻ ŦŜƴƻƪƻǇƛŜ ǾƭƛǾŜƳ ǇǊƻǎǘǌŜŘƝ 

c) Ǉƻ ǾȅƭƻǳőŜƴƝ ƳƛƪǊƻŦƻǊƳȅ Ȋƴŀƪǳ ǳ ǊƻŘƛőǻ όƴŜǵǇƭƴŞ ŜȄǇǊŜǎƛǾƛǘȅ Ȋƴŀƪǳύ 

d) Ǉƻ ǾȅƭƻǳőŜƴƝ ƴŜǵǇƭƴŞ ǇŜƴŜǘǊŀƴŎŜ Ȋƴŀƪǳ 

 

¢ƻǳǘƻ ƳŜǘƻŘƻǳ ƴŜƭȊŜ ȊƧƛǎǘƛǘ ƳǳǘŀŎŜΣ ƪǘŜǊŞ Ƨǎƻǳ ƭŜǘłƭƴƝ ƧƛȌ Ǿ ǇǊǻōŠƘǳ ŜƳōǊȅƻƎŜƴŜȊŜΦ aŜǘƻŘȅ ƴŜǇǌƝƳŞ ŘŜǘŜƪŎŜ ǾȅŎƘłȊŜƧƝ 

z ǇƻȊƴŀǘƪǻ ǇƻǇǳƭŀőƴƝ ƎŜƴŜǘƛƪȅ ŀ Ȋ ƘƻŘƴƻŎŜƴƝ ǎŜƭŜƪőƴŠ-ƳǳǘŀőƴƝ ǊƻǾƴƻǾłƘȅ Ǿ ǇƻǇǳƭŀŎƛΦ ¦ƳƻȌƶǳƧƝ ƘƻŘƴƻŎŜƴƝ frekvence i 

ǊŜŎŜǎƛǾƴƝŎƘ ƳǳǘŀŎƝΦ ± ǎƻǳőŀǎƴŞ ŘƻōŠ ǾƭƛǾȅ ŎƛǾƛƭƛȊŀŎŜ ŀ ǾȇǾƻƧ ƳŜŘƛŎƝƴȅ ǾȇȊƴŀƳƴŠ ƻǾƭƛǾƶǳƧƝ ǎŜƭŜƪőƴƝ ƳŜŎƘŀƴƛǎƳȅ ŀ ǇǊŀƪǘƛŎƪȅ 

ǘŀƪ ȊƴŜƳƻȌƶǳƧƝ ȊƝǎƪŀǘ ǇƻȊƴŀǘƪȅ ǘƻǳǘƻ ƳŜǘƻŘƻǳΦ 

 

bŜƧǇƻŘǊƻōƴŠƧǑƝ ǇƻȊƴŀǘƪȅ ƻ ƳǳǘŀŎƝŎƘ ȊƝǎƪłǾłƳŜ ƳŜǘƻŘŀƳƛ ƳƻƭŜƪǳƭłǊƴƝ ƎŜƴŜǘƛƪȅΦ tǌƝƳł ŘŜǘŜƪŎŜ ƳǳǘŀŎƝ ŀ ǎŜƪǾŜƴőƴƝ ŀƴŀƭȇȊŀ 

ǳƳƻȌƶǳƧŜ ǎǘǳŘƛǳƳ ƳǳǘŀŎƝ ƎŜƴǻ ƴŀ ǵǊƻǾƴƛ 5b! ŀ ƛ Ǿ ƻōƭŀǎǘŜŎƘ 5b!Σ ƪǘŜǊŞ ǎŜ ǾŜ ŦŜƴƻǘȅǇǳ ǾŠǘǑƛƴƻǳ ƴŜǇǊƻƧŜǾǳƧƝ όƛƴǘǊƻƴȅ ŀ 

ŘŀƭǑƝ ƴŜƪƽŘǳƧƝŎƝ ǵǎŜƪȅ ŎƘǊƻƳƻǎƻƳǻύΦ aŜǘƻŘȅ ƳƻƭŜƪǳƭłǊƴƝ ƎŜƴŜǘƛƪȅ Ǉƻǎƪȅǘƭȅ ǾȇȊƴŀƳƴŞ ƛƴŦƻǊƳŀŎŜ ƻ ƳƻƭŜƪǳƭłǊƴƝ ǇƻŘǎǘŀǘŠ 

ƳǳǘŀŎƝΣ ƻ ƪƻǊŜƭŀŎƝŎƘ ƳǳǘŀŎƝ ŀ ŦŜƴƻǘȅǇǳ όȊłǾŀȌƴƻǎǘƛ ŎƘƻǊƻōύ ŀ ƻ ƪǾŀƭƛǘŠ ƎŜƴƻŦƻƴŘǳ ǇƻǇǳƭŀŎƝΦ tǌƛƴŜǎƭȅ ƛ ȊŎŜƭŀ ƴƻǾŞ ǇƻȊƴŀǘƪȅ ƻ 

ŜǾƻƭǳŎƛ ȌƛǾƻǘŀΣ ƻ ƎŜƴƻǾŞƳ ŘǊƛŦǘǳ ŀ ƎŜƴƻǾŞƳ ǘƻƪǳΦ 

 

LƴŦƻǊƳŀŎŜ ƻ őŜǘƴƻǎǘƛ ƳǳǘŀŎƝ Ƨǎƻǳ ǾȇȊƴŀƳƴŞ Ƨŀƪ Ȋ hlediska teoretiŎƪŞƘƻ ǇƻȊƴłƴƝ ǘŀƪ ƛ ǇǊƻ ǇǊŀƪǘƛŎƪƻǳ ƳŜŘƛŎƝƴǳΦ ½ƧƛǑǙƻǾŀƴŞ 

ƘƻŘƴƻǘȅ ƳƻƘƻǳ ōȇǘ ƻǾƭƛǾƴŠƴȅ ǇƻǳȌƛǘƻǳ ƳŜǘƻŘƛƪƻǳ ǑŜǘǌŜƴƝΣ ǇǊƻǘƻ ǎŜ ǵŘŀƧŜ ǊǻȊƴȇŎƘ ŀǳǘƻǊǻ ȊǇǊŀǾƛŘƭŀ ǇƭƴŠ ƴŜǎƘƻŘǳƧƝŎƝΦ 

CǊŜƪǾŜƴŎŜ ƴƻǾȇŎƘ ƳǳǘŀŎƝ ƎŜƴǳ ƴŜǾȅǇƻǾƝŘł ƻ ǇƻŘƝƭǳ ƴƻǾȇŎƘ ƳǳǘŀŎƝ Ǿ ŜǘƛƻƭƻƎƛƛ ǇƻǎǘƛȌŜƴƝ ǇŀŎƛŜƴǘǻ ǎ ǳǊőƛǘƻǳ ŘƛŀƎƴƽȊƻǳΦ 

½ŀǎǘƻǳǇŜƴƝ ƴƻǾȇŎƘ ƳǳǘŀŎƝ Ǿ ǎƻǳōƻǊǳ ǇŀŎƛŜƴǘǻ ȊłǾƛǎƝ ƴŜƧŜƴ ƴŀ ŦǊŜƪǾŜƴŎƛ ƳǳǘŀŎƝ ƎŜƴǳΣ ŀƭŜ ƛ ƴŀ ƛƴǘŜƴȊƛǘŠ ƧŜƧƛŎƘ ǎŜƭŜƪŎŜ ŀ ǘƝƳ 

ǇǊŀǾŘŠǇƻŘƻōƴƻǎǘƛ ƧŜƧƛŎƘ ǇǌŜƴƻǎǳ Řƻ ŘŀƭǑƝŎƘ ƎŜƴŜǊŀŎƝΦ 

 

tƻƪǳŘ Ƨǎƻǳ ƳǳǘŀŎŜ ƭŜǘłƭƴƝ őƛ ǎŜƳƛƭŜǘłƭƴƝ όǾ ƎŜƴŜǘƛŎƪŞƳ ƴŜōƻ ƳŜŘƛŎƝƴǎƪŞƳ ǎƭƻǾŀ ǎƳȅǎƭǳύΣ ƧŜ ƧƛƳƛ ǇƻŘƳƝƴŠƴȇ Ȋƴŀƪ όŎƘƻǊƻōŀύ 

ǾȊłŎƴŠƧǑƝΣ ŀƭŜ ǇƻŘƝƭ ƴƻǾȇŎƘ ƳǳǘŀŎƝ ƧŜ ǾȇȊƴŀƳƴŠƧǑƝΦ bŠƪƻƭƛƪ ǇǌƝƪƭŀŘǻ ǇƻŘƝƭǳ ƴƻǾȇŎƘ ƳǳǘŀŎƝ ƴŀ ŦǊŜƪǾŜƴŎƛ ŀǳǘƻǎƻƳłƭƴŠ 

ŘƻƳƛƴŀƴǘƴŠ ŘŠŘƛőƴȇŎƘ ŎƘƻǊƻō ŀ ǾǊƻȊŜƴȇŎƘ ǾŀŘ ǾƛȊ ǘŀōǳƭƪŀΦ 

 

tƻŘƝƭ ƴƻǾȇŎƘ ƳǳǘŀŎƝ ǳ ǇŀŎƛŜƴǘǻ 

5ƛŀƎƴƽȊŀ tƻŘƝƭ ƴƻǾȇŎƘ ƳǳǘŀŎƝ 

!ǇŜǊǘǻǾ ǎȅƴŘǊƻƳ 95 % 

Achondroplasie 80 % 

Neurofibromatosa 40 % 

Huntingtonova choroba 1 % 

tƻƭȅŎȅǎǘƛŎƪł ŎƘƻǊƻōŀ ƭŜŘǾƛƴ 1 % 



wL½LYh ht!Yh±#bN a¦¢!/N ¦ {h¦wh½9b/® 

tǌƛ ǾȊƴƛƪǳ ƎŀƳŜǘƛŎƪȇŎƘ ƳǳǘŀŎƝ ƻōǾȅƪƭŜ ǇǌŜŘǇƻƪƭłŘłƳŜΣ ȌŜ ƳǳǘŀŎŜ ǾȊƴƛƪƭŀ Ǿ ƎŀƳŜǘŠΦ tŀƪ ƻǎǘŀǘƴƝ ƎŀƳŜǘȅ ƳƻƘƻǳ ōȇǘ 

ǇƻǎǘƛȌŜƴȅ ƳǳǘŀŎƝ ǎ ǇǊŀǾŘŠǇƻŘƻōƴƻǎǘƝ ƻŘǇƻǾƝŘŀƧƝŎƝ ǇƻǇǳƭŀőƴƝƳǳ ǊƛȊƛƪǳΦ 

9ƳǇƛǊƛŎƪŞ ǊƛȊƛƪƻ ǇƻǎǘƛȌŜƴƝ ǎƻǳǊƻȊŜƴŎǻ ǎǘŜƧƴƻǳ ƳǳǘŀŎƝ ƧŜ ǾǑŀƪ ǾȅǑǑƝΦ {ǘǳŘƛŜ ǎƻǳōƻǊǻ ǎƻǳǊƻȊŜƴŎǻ ǳǾłŘŠƧƝ ŜƳǇƛǊƛŎƪŞ ǊƛȊiko pro 

ǾŠǘǑƛƴǳ ŘƻƳƛƴŀƴǘƴƝŎƘ ƳǳǘŀŎƝ м ҈ ǇǊƻ ƴŠƪǘŜǊŞ Ȋƴŀƪȅ όƻǎǘŜƻƎŜƴŜǎƛǎ ƛƳǇŜǊŦŜŎǘŀύ ƛ ǇƻŘǎǘŀǘƴŠ ǾȅǑǑƝΦ ±ȅǎǾŠǘƭŜƴƝ ǘƻƘƻǘƻ ƧŜǾǳ 

ǾȅǇƭȇǾł ȊŜ ǎƪǳǘŜőƴƻǎǘƛΣ ȌŜ Ǿ ǇǊǻōŠƘǳ ƻƴǘƻƎŜƴŜȊŜ őƭƻǾŠƪŀ ōǳƶƪȅ ȊłǊƻŘŜőƴŞ ƭƛƴƛŜ ǇǊƻŘŠƭŀƧƝ ǾƝŎŜ ƴŜȌ ƧŜŘƴƻ ŘŠƭŜƴƝΦ 

 

¦ ǇƭƻŘǻ ȌŜƴǎƪŞƘƻ ǇƻƘƭŀǾƝ ǎŜ ȊłǊƻŘŜőƴŞ ōǳƶƪȅ ŘŠƭƝ ƴŜƧƳŞƴŠ нл Ȅ ƳƛǘƻǘƛŎƪȅ ƴŜȌ ǾǎǘƻǳǇƝ Řƻ ƳŜƛƽȊȅΦ 

¦ ƳǳȌǻ ƧŜ ǇƻőŜǘ ŘŠƭŜƴƝ ǇƻŘǎǘŀǘƴŠ ǾȅǑǑƝΦ tƻƪǳŘ ƳǳǘŀŎŜ ǇƻǎǘƛƘƴŜ ƴŠƪǘŜǊƻǳ Ȋ ŘŠƭƝŎƝŎƘ ǎŜ ōǳƴŠƪ ȊłǊƻŘŜőƴŞ ƭƛƴƛŜ Ǿ ǇǊǻōŠƘǳ 

ǾȇǾƻƧŜ ƧŜŘƛƴŎŜΣ ǾȊƴƛƪł ƳƻȊŀƛƪŀ ŀ ƳǳǘŀŎƝ Ƨǎƻǳ ǇƻǎǘƛȌŜƴȅ ōǳƶƪȅ ŎŜƭŞƘƻ ǎŜƎƳŜƴǘǳ ƻǾŀǊƛŀ őƛ ǘŜǎǘŜǎΦ 

 

tǊƻǘƻ ƧŜ ǇǊŀǾŘŠǇƻŘƻōƴƻǎǘ ǇƻǎǘƛȌŜƴƝ ǎƻǳǊƻȊŜƴŎǻ ƻǎƻō ǎ de novo ǾȊƴƛƪƭƻǳ ƳǳǘŀŎƝ ƎŜƴǳ όƴŀǇǌΦ ǇǊƻ ŀŎƘƻƴŘǊƻǇƭŀǎƛƛύ ǾȅǑǑƝ ƴŜȌ ōȅ 

ƻŘǇƻǾƝŘŀƭƻ ƴłƘƻŘŠΦ tƻŘƻōƴł ȊłǾƛǎƭƻǎǘ ǇƭŀǘƝ ƛ ǇǊƻ de novo ǾȊƴƛƪƭƻǳ ǘǊƛǎƻƳƛƛ όƴŀǇǌΦ ŎƘǊƻƳƻǎƻƳǳ нмύΦ 

 

V[L± ±=Y¦ wh5L2® b! Cw9Y±9b/L a¦¢!/N 

wƛȊƛƪƻ ǎǘƻǳǇł ǎ ǾŠƪŜƳ ȌŜƴΣ ȊłǾƛǎƭƻǎǘ ƴŀ ǾŠƪǳ ƻǘŎǻ ƧŜ ǎǇƻǊƴłΦ ¦ ƎŜƴƻǾȇŎƘ ƳǳǘŀŎƝ ƧŜ ȊłǾƛǎƭƻǎǘ ǊƛȊƛƪŀ ǇǊƻƪŀȊŀǘŜƭƴł ƴŀƻǇŀƪ ǳ 

ƳǳȌǻΦ tǌƛőƛƴƻǳ ǘŞǘƻ ŘƛŦŜǊŜƴŎƛŀŎŜ ƧŜ ǊƻȊŘƝƭ Ǿ Ǉƻőǘǳ ŘŠƭŜƴƝ ōǳƴŠƪ ƎŜǊƳƛƴłƭƴƝ ƭƛƴƛŜ ǇǌŜŘ ǾǎǘǳǇŜƳ Řƻ ƳŜƛƽȊȅ нл-22. Oogonie pak 

ǎŜǘǊǾłǾŀƧƝ Ǿ ŘƛƪǘȅƻǘŜƴƴƝƳ ǎǘłŘƛǳ ŀȌ Řƻ ƳŜƴǎǘǊǳŀőƴƝƘƻ ŎȅƪƭǳΣ ǾŜ ƪǘŜǊŞƳ ƧŜ ƻƻƎƻƴƛŜ ǎǘƛƳǳƭƻǾłƴŀ ƪ ŘŀƭǑƝƳǳ ŘŠƭŜƴƝ όǘƧΦ мл-50 

let). 

 

Vzniknou-li v ǘŞǘƻ ŘƻōŠ ƎŜƴƻǾŞ ƳǳǘŀŎŜΣ ƳŀƧƝ ǊŜǇŀǊŀőƴƝ ƳŜŎƘŀƴƛǎƳȅ ōǳƶƪȅ Řƻǎǘ őŀǎǳ ƧŜ ƻǇǊŀǾƛǘΦ 

bŀƻǇŀƪΣ ǎǘłǊƴǳǘƝƳ ƻƻŎȅǘǻ ƳǻȌŜ ōȇǘ ǇƻǑƪƻȊŜƴ ƳŜŎƘŀƴƛǎƳǳǎ ŘƛǎǘǊƛōǳŎŜ ŎƘǊƻƳƻǎƻƳǻ όŘŠƭƛŎƝ ǾǌŜǘŞƴƪƻύΦ ¦ ƳǳȌǻ ƧŜ ǇƻőŜǘ 

ŘŠƭŜƴƝ ōǳƴŠƪ ƎŜǊƳƛƴłƭƴƝ ƭƛƴƛŜ ƻŘƘŀŘƻǾłƴ ƴŀ ол Řƻ ǇǳōŜǊǘȅ ŀ но ƪŀȌŘȇ ƴłǎƭŜŘǳƧƝŎƝ Ǌƻƪ ό ƧŜŘƴƻ ŘŠƭŜƴƝ ǘǊǾł мс ŘƴƝύΦ ¦ ƳǳȌŜ ǾŜ 

ǾŠƪǳ ну ƭŜǘ ƧŜ ǇƻőŜǘ ƳƛǘƻǘƛŎƪȇŎƘ ŘŠƭŜƴƝ ƎŜǊƳƛƴłƭƴƝŎƘ ōǳƴŠƪ оор ŀ ǾŜ ǾŠƪǳ ор ƭŜǘ пфсΦ bŀ ƻǇǊŀǾȅ ƳǳǘŀŎƝ ƧŜ ƳŞƴŠ őŀǎǳΦ  

9ƳǇƛǊƛŎƪȅ ȊƝǎƪŀƴŞ ǵŘŀƧŜ ǇƻǘǾǊȊǳƧƝ ȊǾȅǑƻǾłƴƝ ǊƛȊƛƪŀ ƎŜƴƻǾȇŎƘ ƳǳǘŀŎƝ Ǿ ȊłǾƛǎƭƻǎǘƛ ƴŀ ǾŠƪǳ ƻǘŎǻΦ ¦ ƻǘŎǻ Ǉƻ плΦ ǊƻŎŜ ǾŠƪǳ ƧŜ 

ǊƛȊƛƪƻ ƴƻǾŞ ƳǳǘŀŎŜ ǳ ŘŠǘƝ ŀȌ рȄ ǾȅǑǑƝ ǾŜ ǎǊƻǾƴłƴƝ s ǊƛȊƛƪŜƳ ƻǘŎǻ ǾŜ ǾŠƪǳ нл-25 let. V ǇǊŀȄƛ ǘƻ ȊƴŀƳŜƴłΣ ȌŜ ƻǘŎƻǾŞ ŘŠǘƝ 

ǇƻǎǘƛȌŜƴȇŎƘ ƴƻǾȇƳƛ ŘƻƳƛƴŀƴǘƴƝƳƛ ƳǳǘŀŎŜƳƛ όƴŀǇǌΦ ŀŎƘƻƴŘǊƻǇƭŀǎƛƝύ Ƨǎƻǳ ǾȇȊƴŀƳƴŠ ǎǘŀǊǑƝ ƴŜȌ ƧŜ ǾŠƪƻǾȇ ǇǊǻƳŠǊ ƻǘŎǻ 

v populaci. 

 

57. a¦¢!D9b¸ ! a¦¢!D9b9½9Σ ¢9{¢h±#bN a¦¢!D9bbN/I ¨2LbY® 

 
Mutace ƳƻƘƻǳ ǾȊƴƛƪŀǘ ǎǇƻƴǘłƴƴŠ όǎǇƻƴǘłƴƴƝ ƳǳǘŀŎŜύ ǇǻǎƻōŜƴƝƳ ŜȄƻƎŜƴƴƝŎƘ ƛ ŜƴŘƻƎŜƴƴƝŎƘ ŦŀƪǘƻǊǻΦ ½ŀ ƴƻǊƳłƭƴƝŎƘ 

ǇƻŘƳƝƴŜƪ ǘǾƻǌƝ ƴŜƧǾŠǘǑƝ őłǎǘ ƳǳǘŀŎƝ ƳǳǘŀŎŜ ŜƴŘƻƎŜƴƴƝ ǾőŜǘƴŠ ŎƘȅōΣ ƪŜǊŞ ǾȊƴƛƪŀƧƝ Ǿ ǇǊǻōŠƘǳ ǊŜǇƭƛƪŀŎŜΣ ǘǊŀƴǎƪǊƛǇŎŜ ƴŜōƻ 

ƻǇǊŀǾƴȇŎƘ ǇǊƻŎŜǎǻΦ 

 

tǌŜǎƴƻǎǘ ǊŜǇƭƛƪŀŎŜ 5b! ƧŜ ǇƻŘƳƝƴŠƴŀ ǎǇŜŎƛŦƛǘƻǳ ǾŀȊōȅ ƪƻƳǇƭŜƳŜƴǘłǊƴƝŎƘ ōŀǎƝ !-¢ όŘǾŀ ǾƻŘƝƪƻǾŞ Ƴǻǎǘƪȅύ ŀ /-D όǘǌƛ 

ǾƻŘƝƪƻǾŞ ƳǻǎǘƪȅύΦ {ǇŜŎƛŦƛŎƛǘǳ ȊŀǌŀȊŜƴƝ ōŀǎƝ ȊŀƧƛǑǙǳƧŜ ƛ ƪƻƳǇƭŜȄ ŜƴȊȅƳǻ 5b!-ŘŜǇŜƴŘŜƴǘƴƝŎƘ 5b!-polymeras. 

tǌƛ ƻōǊƻǾǎƪŞ ǊȅŎƘƭƻǎǘƛ ǊŜǇƭƛƪŀŎŜ ǾǑŀƪ ƳƻƘƻǳ ōȇǘ Řƻ ǾȊƴƛƪŀƧƝŎƝƘƻ ǌŜǘŠȊŎŜ ȊŀǌŀȊŜƴȅ ƛ ŎƘȅōƴŞ ōŀǎŜ ǎ ǇǊŀǾŘŠǇƻŘƻōƴƻǎǘƝ мл
-7
. 

±ŠǘǑƛƴǳ Ȋ ǘŠŎƘǘƻ ŎƘȅō ǾǑŀƪ ǊŜǇŀǊŀőƴƝ ƳŜŎƘŀƴƛǎƳȅ ǊƻȊǇƻȊƴŀƧƝ ŀ ƻǇǊŀǾƝΦ 

 

5ŀƭǑƝ ƴŜǇǌŜǎƴƻǎǘ Ǉǌƛ ǊŜǇƭƛƪŀŎƛ ƧŜ Řłƴŀ ŎƘŜƳƛŎƪƻǳ ǇƻŘǎǘŀǘƻǳ ǾŀȊŜō Ǿ 5b! ŀ ǎǘǊǳƪǘǳǊƻǳ ōŀǎƝΦ ±ƻŘƝƪƻǾŞ ŀǘƻƳȅ ǎŜ ƳƻƘƻǳ ƳŜȊi 

ŀǘƻƳȅ ōŀǎƝ ǇǌŜǎƻǳǾŀǘΦ ¢ȅǘƻ ŎƘŜƳƛŎƪŞ ȊƳŠƴȅ ƻȊƴŀőǳƧŜƳŜ Ƨŀƪƻ ǘŀǳǘƻƳŜǊƴƝ ǇƻǎǳƴȅΦ !ő Ƨǎƻǳ ǾȊłŎƴŞΣ ǇƻŘƝƭŜƧƝ ǎŜ ƴŀ ŎƘȅōƴŞƳ 

ȊŀǌŀȊƻǾłƴƝ ōŀǎƝ Ǉǌƛ ǊŜǇƭƛƪŀŎƛΦ 5b!-ǇƻƭȅƳŜǊŀǎŀ ƳǻȌŜ ǳŘŠƭŀǘ ƛ ǾŠǘǑƝ ŎƘȅōȅΦ tǌƛ ǊŜǇƭƛƪŀŎƛ ǘŀƴŘŜƳƻǾȇŎƘ ǊŜǇŜǘƛŎ ƳǻȌŜ ŘƻƧƝǘ ƪ ƧƛȌ 

ȊƳƝƴŠƴŞƳǳ ǎƪƭƻǳȊƴǳǘƝ ǊŜǇƭƛƪŀŎŜΦ {ƪƭƻǳȊƴǳǘƝ ƧŜ ǾȅǎǾŠǘƭƻǾłƴƻ ǾȅǘǾƻǌŜƴƝƳ ƪƭƛőƪȅ ƴŀ ǇǻǾƻŘƴƝƳ ǌŜǘŠȊŎƛ ƴŜōƻ ƴŀ ƴƻǾŞƳ ǌŜǘŠȊŎƛΦ 

tǌƛ ǾȊƴƛƪǳ ƪƭƛőƪȅ ƴŀ ƳŀǘǊƛŎƛ ƴŜƴƝ ǎŜƪǾŜƴŎŜ Ǿ ƴƝ ƻōǎŀȌŜƴł ǇǌŜǇǎłƴŀ ŀ ŘǻǎƭŜŘƪŜƳ ƧŜ ȊƪǊłŎŜƴƝ ǊŜǇŜǘƛǘƛǾƴƝƘƻ ǵǎŜƪǳΦ bŀƻǇŀƪ 

ƴŀŘǇƻőŜǘƴł ǎŜƪǾŜƴŎŜ ǾŜ ǎƳȅőŎŜ ƴƻǾŞƘƻ ǌŜǘŠȊŎŜ ǾŜŘŜ Ǉǌƛ ǇǌƝǑǘƝ ǊŜǇƭƛƪŀŎƛ ƪ ŜȄǇŀƴȊƛ ǊŜǇŜǘƛŎŜΦ WŜǾ ƧŜ ǇƻǇǎłƴ ǳ ǾǑŜŎƘ 

ǊŜǇŜǘƛǘƛǾƴƝŎƘ ǎŜƪǾŜƴŎƝΦ WŜ ǘƝƳ őŀǎǘŠƧǑƝΣ őƝƳ ƧŜ ǇƻőŜǘ ǊŜǇŜǘƛŎ ǾŠǘǑƝ ŀ ƻǇŀƪƻǾŀƴŞ ǎŜƪǾŜƴŎŜ ƪǊŀǘǑƝΤ ǘȊƴΦ ȌŜ ǳ ǊŜǇŜǘƛŎ ŘƛƴǳƪƭŜƻǘƛŘǻ 

ƧŜ ǇǊŀǾŘŠǇƻŘƻōƴƻǎǘ ǎƪƭƻǳȊƴǳǘƝ ǾŠǘǑƝ ƴŜȌ ǳ ǊŜǇŜǘƛŎ ǘǊƛƴǳƪƭŜƻǘƛŘǻ ƴŜōƻ ǾŠǘǑƝƘƻ Ǉƻőǘǳ ǊŜǇŜǘƛŎΦ 

 

±[L± a¦¢!D9b® 

aǳǘŀƎŜƴȅ Ƨǎƻǳ ŦŀƪǘƻǊȅ ǎŎƘƻǇƴŞ ǾȅǾƻƭłǾŀǘ ƳǳǘŀŎŜΦ wƻȊŘŠƭǳƧƝ ǎŜ ƴŀ о ȊłƪƭŀŘƴƝ ǎƪǳǇƛƴȅΥ ŎƘŜƳƛŎƪŞ ƳǳǘŀƎŜƴȅΣ ŦȅȊƛƪłƭƴƝ 

ƳǳǘŀƎŜƴȅ ŀ ōƛƻƭƻƎƛŎƪŞ ƳǳǘŀƎŜƴȅΦ 

 

 



/I9aL/Y; a¦¢!D9b¸ 

Mutaci v 5b! ƳǻȌŜ ȊǇǻǎƻōƛǘ ǾŜƭƪŞ ƳƴƻȌǎǘǾƝ ǎƭƻǳőŜƴƛƴΦ aǳǘŀƎŜƴƴƝ ǵőƛƴŜƪ ōȅƭ ǇǊƻƪłȊłƴ ƛ ǳ ƭłǘŜƪΣ ƪǘŜǊŞ ǎŜ ŘǌƝǾŜ ǎǘŀƴŘŀǊŘƴŠ 

ǇǌƛŘłǾŀƭȅ Řƻ ǇƻǘǊŀǾƛƴ όŀƪǊƛŘƛƴƻǾł ōŀǊǾƛǾŀύΦ aǳǘŀƎŜƴƴƝ Ƨǎƻǳ ǇǊƻŘǳƪǘȅ ƪƻǳǌŜƴƝ όŎȅƪƭƛŎƪŞ ǳƘƭƻǾƻŘƝƪȅύΣ ǎƭƻȌƪȅ ǎǇŀƭƛƴ ŀ 

ǾȇŦǳƪƻǾȇŎƘ Ǉƭȅƴǻ όŎȅƪƭƛŎƪŞ ǳƘƭƻǾƻŘƝƪȅΣ ƻȄƛŘȅ ŘǳǎƝƪǳύΣ ǎƭƻȌƪȅ ǳƳŠƭȇŎƘ ƘƳƻǘ όt/. ς ǇƻƭȅŎƘƭƻǊƻǾŀƴŞ ōƛŦŜƴȅƭȅύΣ ǘƻȄƛƴȅ όƴŀǇǌΦ 

ŀŦƭŀǘƻȄƛƴ .м ƪƻƴǘŀƳƛƴǳƧƝŎƝ ǇƻǘǊŀǾƛƴȅύΦ tǊƻǘƻ Řƻ ƘƻŘƴƻŎŜƴƝ ƪŀȌŘŞ ƴƻǾŠ ǎȅƴǘŜǘƛȊƻǾŀƴŞ ƭłǘƪȅ ǇƻǾƛƴƴŠ ǇŀǘǌƝ ƛ ǘŜǎǘȅ ƴŀ 

ƳǳǘŀƎŜƴƛŎƛǘǳ ǇǌŜŘ ƧŜƧƝƳ ȊŀǾŜŘŜƴƝƳ Řƻ ǇǊŀȄŜΦ 

 

aŜȊƛ ŎƘŜƳƛŎƪŞ ƳǳǘŀƎŜƴȅ ǇŀǘǌƝ ƴŀǇǌΦ ǘȊǾΦ ŀƴŀƭƻƎȅ ōŀǎƝΣ ƪǘŜǊŞ Ƨǎƻǳ ǎǘǊǳƪǘǳǊłƭƴŠ ǇƻŘƻōƴŞ ƴƻǊƳłƭƴƝƳ ōŀǎƝƳΦ 

V ǇǊǻōŠƘǳ ǊŜǇƭƛƪŀŎŜ ƳƻƘƻǳ ōȇǘ ƴǳƪƭŜƻǘƛŘȅ ǎ ŀƴŀƭƻƎŜƳ ōŀǎŜ ȊŀǌŀȊŜƴȅ Řƻ 5b!Σ ƪŘŜ ǎŜ ǇłǊǳƧƝ ǎ Ƨƛƴƻǳ ōŀǎƝΦ 

tŀǘǌƝ ǎŜƳ ƴŀǇǌΦ р-ōǊƻƳǳǊŀŎƛƭ όр.¦ύΣ ƪǘŜǊȇ ƧŜ ŀƴŀƭƻƎŜƳ ǘƘȅƳƛƴǳΦ р.¦ ǎŜ ǇłǊǳƧŜ ǎ ŀŘŜƴƛƴŜƳΣ ŀǾǑŀƪ ƳǻȌŜ ƧŜƳƴŠ ȊƳŠƴƛǘ ǎǾƻƧƛ 

ǎǘǊǳƪǘǳǊǳ ŀ ǾȅǘǾƻǌƛǘ ǘŀǳǘƻƳŜǊƴƝ ŦƻǊƳǳΣ ƪǘŜǊł ǎŜ ǇłǊǳƧŜ ǎ guaninem. Po replikaci DNA dojde k ȊłƳŠƴŠ ǇǻǾƻŘƴƝƘƻ ǇłǊǳ ¢! Ȋŀ 

ǇłǊ D/Φ 

 

Jinou skupinou jsou ǾƳŜȊŜǌǳƧƝŎƝ ǎŜ ƭłǘƪȅΣ ƪǘŜǊŞ ƴŀǊǳǑƝ ǊŜǇƭƛƪŀŎƛ ǘƝƳΣ ȌŜ ǎŜ ȊŀǌŀŘƝ ƳŜȊƛ ǎƻǳǎŜŘƴƝ ōŀǎŜΦ tǌƝƪƭŀŘŜƳ ǘƻƘƻǘƻ ǘȅǇǳ 

ƭłǘŜƪ Ƨǎƻǳ ŀƪǊƛŘƛƴƻǾł ōŀǊǾƛǾŀ ƴŜōƻ ŜǘƘƛŘƛǳƳōǊƻƳƛŘΣ ƪǘŜǊȇ ǎŜ ƴŀǇǌΦ ǇƻǳȌƝǾł Ǉǌƛ ōŀǊǾŜƴƝ 5b! Ǿ gelu. 

aƻƭŜƪǳƭȅ ǘŠŎƘǘƻ ƭłǘŜƪ ǎŜ ǾƭƻȌƝ όinterkalaceύ Řƻ ŘǾƻǳǑǊƻǳōƻǾƛŎŜ 5b! ŀ ȊǇǻǎƻōƝ ƧŜƳƴŞ ƻŘŘłƭŜƴƝ ǎƻǳǎŜŘƴƝŎƘ ōŀǎƝΦ 

±ȇǎƭŜŘƪŜƳ ƧŜ ȊŀǌŀȊŜƴƝ ƧŜŘƴƻƘƻ ƴǳƪƭŜƻǘƛŘǳ Řƻ ƛƴǘŜǊƪŀƭłǊƴƝ ǇƻȊƛŎŜΣ ŎƻȌ Ƴł Ȋŀ ƴłǎƭŜŘŜƪ ǾȊƴƛƪ ǇƻǎǳƴƻǾŞ ƳǳǘŀŎŜ Ǿ genu. 

 

aƴƻƘƻ ƳǳǘŀŎƝ ƧŜ ȊǇǻǎƻōŜƴƻ ŎƘŜƳƛƪłƭƛŜƳƛΣ ƪǘŜǊŞ ƳƻŘƛŦƛƪǳƧƝ ōŀǎŜΦ aŜȊƛ ƴŠ ǇŀǘǌƝ ŀƭƪȅƭŀőƴƝ ƭłǘƪȅ όƴŀǇǌΦ ƳŜǘƘȅƭƳŜǘŀƴǎǳƭŦƻƴłǘ 

a ethyl-ƴƛǘǊƻǎƻǳǊŜŀύΣ ƪǘŜǊŞ ǇǌƛŘłǾŀƧƝ ƪ ōŀǎƝƳ Ǿ ǊǻȊƴȇŎƘ ǇƻȊƛŎƝŎƘ ƳŜǘƘȅƭ- nebo ethyl- ǎƪǳǇƛƴǳΦ ±ȇǎƭŜŘƪŜƳ ƧŜ ȊƳŠƴŀ ǇłǊƻǾłƴƝ 

ōŀǎƝΦ Wƛƴƻǳ ƳƻŘƛŦƛƪŀŎƝ ƧŜ deaminace adeninu, guaninu a cytosinu v DNA v ŘǻǎƭŜŘƪǳ ǇǻǎƻōŜƴƝ ŘŜŀƳƛƴŀőƴƝŎƘ ƭłǘŜƪΦ YƭŀǎƛŎƪȇƳƛ 

ȊłǎǘǳǇŎƛ ǘŞǘƻ ǎƪǳǇƛƴȅ ƳǳǘŀƎŜƴǻ je kyselina duǎƛǘł ŀ ŘǳǎƛǘŀƴȅΦ YȅǎŜƭƛƴŀ Řǳǎƛǘł ƴŀǇǌƝƪƭŀŘ ŘŜŀƳƛƴǳƧŜ Ŏȅǘƻǎƛƴ ƴŀ ǳǊŀŎƛƭ ŀ ǘƝƳ 

ŘƻŎƘłȊƝ ƪ ȊłƳŠƴŠ ǇǻǾƻŘƴƝƘƻ ǇłǊǳ D/ ƴŀ !¢Φ Deaminace adeninu na analog guaninu ς ƘȅǇƻȄŀƴǘƛƴ ȊǇǻǎƻōƝ ȊƳŠƴǳ ǇłǊǳ !¢ 

na GC. 

 

5ŜŀƳƛƴŀŎŜ ǎŜ ƳƻƘƻǳ ǾȅǎƪȅǘƻǾŀǘ ǎǇƻƴǘłƴƴŠ ǎǘŜƧƴŠ Ƨŀƪƻ ǇƻƳŠǊƴŠ őŀǎǘł ŘŜǇǳǊƛƴŀŎŜΣ ƪǘŜǊł ǾŜŘŜ ƪ ǊƻȊǑǘŠǇŜƴƝ ǾŀȊōȅ ƳŜȊƛ 

ŘŜƻȄȅǊƛōƻǎƻǳ ŀ ƧŜƧƝ ǇǳǊƛƴƻǾƻǳ ōŀǎƝΦ  

 

hȄƛŘȅ ŘǳǎƝƪǳ ǎŜ ǾȅǎƪȅǘǳƧƝ Ǿ ƴŀǑŜƳ ȌƛǾƻǘƴƝƳ ǇǊƻǎǘǌŜŘƝ ǾŜ ǎǘłƭŜ ǾŠǘǑƝƳ ƳƴƻȌǎǘǾƝΦ IƭŀǾƴƝƳ ȊŘǊƻƧŜƳ ŜƳƛǎƝ Ƨǎƻǳ ƪƭŀǎƛŎƪŞ 

ŜƭŜƪǘǊłǊƴȅ ŀ ǾŜ ƳŠǎǘŜŎƘ ȊŜƧƳŞƴŀ ǎǘłƭŜ ǾȊǊǻǎǘŀƧƝŎƝ ŀǳǘƻƳƻōƛƭƻǾł ŘƻǇǊŀǾŀΦ 5ǳǎƛǘŀƴȅ Ǿ ƴŀŘƭƛƳƛǘƴƝƳ ƳƴƻȌǎǘǾƝ ǎŜ ƳƻƘƻǳ 

vyskytovat i v ǇƻǘǊŀǾƛƴłŎƘ ŀ ǾŜ ǾƻŘŠ Ƨŀƪƻ ŘǻǎƭŜŘŜƪ ƴŀŘƳŠǊƴŞƘƻ ƘƴƻƧŜƴƝΦ 5ǳǎƛǘŀƴȅ Ƨǎƻǳ ǳȌƝǾłƴȅ ƛ ƪŜ ƪƻƴȊŜǊǾŀŎƛ ǳȊŜƴƛƴ ŀ 

ƻƘǊƻȌǳƧƝ ƳǳǘŀŎŜƳƛ ȊŜƧƳŞƴŀ ōǳƶƪȅ ǘǊłǾƛŎƝƘƻ ǘǊŀƪǘǳΦ 

 

K ǇƻǑƪƻȊŜƴƝ ōŀǎƝ ƳǻȌŜ ŘƻƧƝǘ ƛ Ǿ ǇǌƝǘƻƳƴƻǎǘƛ ǊŜŀƪǘƛǾƴƝŎƘ ƻȄȅƎŜƴƻǾȇŎƘ ǎƭƻȌŜƪ O2 όǾƻƭƴŞ ǊŀŘƛƪłƭȅύΣ ƪǘŜǊŞ ǎŜ ǾȅǎƪȅǘǳƧƝ 

v ŀŜǊƻōƴƝŎƘ ōǳƶƪłŎƘ Ƨŀƪƻ ǾŜŘƭŜƧǑƝ ǇǊƻŘǳƪǘ ƳŜǘŀōƻƭƛǎƳǳ όƴŀǇǌΦ ǇŜǊƻȄƛŘ ǾƻŘƝƪǳΣ ƘȅŘǊƻȄȅƭƻǾŞ ǊŀŘƛƪłƭȅύ ƴŜōƻ Ƨŀƪƻ ŘǻǎƭŜŘŜƪ 

ƛƻƴƛȊŀőƴƝƘƻ ȊłǌŜƴƝΦ ±ƻƭƴŞ ǊŀŘƛƪłƭȅ Ƨǎƻǳ ŘǻƭŜȌƛǘŞ Ǿ ƳƴƻƘŀ ōƛƻƭƻƎƛŎƪȇŎƘ ǇǊƻŎŜǎŜŎƘ όƴŀǇǌΦ ōǳƴŠőƴł ǎƛƎƴŀƭƛȊŀŎŜύΣ ȊłǊƻǾŜƶ ǾǑŀƪ 

ƳŀƧƝ ƴŜȌłŘƻǳŎƝ ǇƻǎǘǊŀƴƴƝ ǵőƛƴƪȅΦ wŜŀƪŎŜ ƳŜȊƛ ǾƻƭƴȇƳƛ ǊŀŘƛƪłƭȅ ŀ 5b! ƳǻȌŜ ƳƝǘ Ȋŀ ƴłǎƭŜŘŜƪ ƳǳǘŀŎŜΣ ƪǘŜǊŞ ǾȅǾƻƭłǾŀƧƝ ŎŜƭƻǳ 

ǌŀŘǳ ŎƘƻǊƻō ǾőŜǘƴŠ ƴłŘƻǊƻǾȇŎƘ ƻƴŜƳƻŎƴŠƴƝΦ 

 

V ǎƻǳőŀǎƴŞ ŘƻōŠ ƧŜ ȊƴłƳƻ ƳƴƻƘƻ ŘŀƭǑƝŎƘ ƭłǘŜƪΣ ƪǘŜǊŞ ƳƻƘƻǳ Ǉǻǎƻōƛǘ Ƨŀƪƻ ƳǳǘŀƎŜƴȅΦ aƴƻƘƻ ƳǳǘŀƎŜƴǻ ƧŜ ǇǊƻŘǳƪƻǾłƴƻ 

v ƭƛŘǎƪŞƳ ƻǊƎŀƴƛǎƳǳ ŀ ƳƴƻƘƻ ƧƛŎƘ ƧŜ ǇǌƝǘƻƳƴƻ ǾŜ ǾƴŠƧǑƝƳ ǇǊƻǎǘǌŜŘƝΦ 

 

C¸½LY#[bN a¦¢!D9b¸ 

V ǇǊǻōŠƘǳ ȌƛǾƻǘŀ ƧǎƳŜ ǾȅǎǘŀǾŜƴƛ ŘǊǳƘǻƳ ȊłǌŜƴƝΣ ƪǘŜǊŞ ƳƻƘƻǳ ȊǇǻǎƻōƻǾŀǘ ƳǳǘŀŎŜΦ aŜȊƛ ǇǌƛǊƻȊŜƴŞ ȊŘǊƻƧŜ ȊłǌŜƴƝ ǇŀǘǌƝ 

ƪƻǎƳƛŎƪŞ ȊłǌŜƴƝΣ ǎƭǳƴŜőƴƝ ȊłǌŜƴƝΣ ǊŀŘƛƻŀƪǘƛǾƴƝ ǇǊǾƪȅ όƴŀǇǌΦ ǊŀŘƻƴύΦ tƻƳŠǊƴŠ ƳŀƭŞ ǊƛȊƛƪƻ ǇǌƛƴłǑŜƧƝ ȊŘǊƻƧŜ ȊłǌŜƴƝ Ǿ ǊłƳŎƛ 

ǇǊŀŎƻǾƴƝŎƘ ǇƻŘƳƝƴŜƪ ŀ ƭŞƪŀǌǎƪȇŎƘ ǾȅǑŜǘǌŜƴƝΦ aŜȊƛ ǇǊŀŎƻǾƛǑǘŠ ǎ ǾȅǑǑƝ ǊŀŘƛŀőƴƝ ŜȄǇƻȊƛŎƝ ƴłƭŜȌƝ ƴŀǇǌΦ ƧŀŘŜǊƴŞ ŜƭŜƪǘǊłǊƴȅΣ 

ƴŠƪǘŜǊŞ ǇǊǻƳȅǎƭƻǾŞ ȊłǾƻŘȅΣ ǾȇȊƪǳƳƴŞ ƭŀōƻǊŀǘƻǌŜΣ ƴŠƪǘŜǊł ȊŘǊŀǾƻǘƴƛŎƪł ȊŀǌƝȊŜƴƝΣ ȊōǊƻƧƴƝ ȊŀǌƝȊŜƴƝ ŀ ŘŀƭǑƝΦ  

 

aŜȊƛ ŦȅȊƛƪłƭƴƝ ƳǳǘŀƎŜƴȅ ǇŀǘǌƝ ȊŜƧƳŞƴŀ ƛƻƴƛȊŀőƴƝ ȊłǌŜƴƝΣ ƪǘŜǊŞ Ƴł ŘƻǎǘŀǘŜƪ ŜƴŜǊƎƛŜ ƪ ǳǾƻƭƶƻǾłƴƝ ŜƭŜƪǘǊƻƴǻ Ȋ ŀǘƻƳǻΦ 

bŜǎǘŀōƛƭƴƝ ŀǘƻƳȅ Ǉŀƪ ŜƳƛǘǳƧƝ ƛƻƴƛȊŀőƴƝ ȊłǌŜƴƝΦ 

 

9ȄƛǎǘǳƧŜ ƴŠƪƻƭƛƪ ǘȅǇǻ ƛƻƴƛȊŀőƴƝƘƻ ȊłǌŜƴƝΥ 

¶ ŀƭŦŀ ȊłǌŜƴƝ όƧłŘǊƻ ŀǘƻƳǳ ƘŜƭƛŀ ς н ǇǊƻǘƻƴȅΣ н ƴŜǳǘǊƻƴȅύ ƧŜ ǇƻƘƭŎƻǾłƴƻ Ǿ ƪǻȌƛ όǳǊŀƴΣ ǊŀŘƛǳƳύ 

¶ ōŜǘŀ ȊłǌŜƴƝ όŜƭŜƪǘǊƻƴȅύ ƧŜ ǇŜƴŜǘǊŀƴǘƴŠƧǑƝ όǘǊƛǘƛǳƳύ 

¶ neutrony 



¶ ƎŀƳŀ ȊłǌŜƴƝ όŜƭŜƪǘǊƻƳŀƎƴŜǘƛŎƪŞ ȊłǌŜƴƝΣ ŦƻǘƻƴȅύΣ ƪǘŜǊŞ ƧŜ ǾȅǎƻŎŜ ǇŜƴŜǘǊŀƴǘƴŠƧǑƝ όǇƭǳǘƻƴƛǳƳΣ ŎŜǎƛǳƳύ 

 

LƻƴƛȊǳƧƝŎƝ ȊłǌŜƴƝ ǾȅǾƻƭłǾł ȊŜƧƳŞƴŀ ƻȄƛŘŀŎƛ ōŀǎƝ ŀ ǇƻǊǳǑǳƧŜ ǾŀȊōǳ ǇŜƴǘƻǎȅ ǎ ŦƻǎŦłǘŜƳ Ǿ ǌŜǘŠȊŎƛ 5b!Φ aǳǘŀƎŜƴƴƝ ŜŦŜƪǘ ȊłǌŜƴƝ 

ȊłǾƛǎƝ ƴŀ ƳƴƻȌǎǘǾƝ ǾȊƴƛƪƭȇŎƘ ƛƻƴǘǻΦ !ōǎƻǊōƻǾŀƴł ŘłǾƪŀ ȊłǌŜƴƝ ƧŜ ǳŘłǾłƴŀ Ǿ ƧŜŘƴƻǘƪłŎƘ ƎǊŀȅ όDȅ Ґ WκƪƎύΦ aǳǘŀƎŜƴƴƝ ŜŦŜƪǘ ƧŜ 

ȊłǾƛǎƭȇ ƴŀ ŘłǾŎŜ ȊłǌŜƴƝΣ ŘƻōŠ ŜȄǇƻȊƛŎŜΣ ŦłȊƛ ōǳƴŠőƴŞƘƻ Ŏȅƪƭǳ ŀ ƴŀ ƪǾŀƭƛǘŠ ǊŜǇŀǊŀőƴƝŎƘ ƳŜŎƘŀƴƛǎƳǻΦ LƻƴƛȊǳƧƝŎƝ ȊłǌŜƴƝ ǾȅǾƻƭłǾł 

ǇǌŜŘŜǾǑƝƳ ŎƘǊƻƳƻǎƻƳłƭƴƝ ȊƭƻƳȅ ŀ ƴłǎƭŜŘƴŠ ŎƘǊƻƳƻǎƻƳłƭƴƝ ǇǌŜǎǘŀǾōȅΦ 

IƻŘƴƻŎŜƴƝ ȊƝǎƪŀƴȇŎƘ ŎƘǊƻƳƻǎƻƳłƭƴƝŎƘ ŀōŜǊŀŎƝ όȊƭƻƳȅΣ ǇǌŜǎǘŀǾōȅύ ƧŜ ǇǊƻǘƻ ǾȇȊƴŀƳƴƻǳ ƳŜǘƻŘƻǳ ƘƻŘƴƻŎŜƴƝ ƻōŘǊȌŜƴŞ 

ŘłǾƪȅ ȊłǌŜƴƝ ƛ ƪǾŀƭƛǘȅ ǊŜǇŀǊŀőƴƝŎƘ ƳŜŎƘŀƴƛǎƳǻ ƻǊƎŀƴƛǎƳǳΦ ½łǌŜƴƝ ƻǾǑŜƳ ƳǻȌŜ ǾȅǾƻƭŀǘ ƛ ǾǑŜŎƘƴȅ ǘȅǇȅ ƎŜƴƻǾȇŎƘ ƳǳǘŀŎƝΦ 

 

¦ ǎŀǾŎǻ Ƴł ŀƪǳǘƴƝ όƧŜŘƴƻǊłȊƻǾŞύ ƻȊłǌŜƴƝ ǳǊőƛǘƻǳ ŘłǾƪƻǳ ȊłǌŜƴƝ ǾŠǘǑƝ ƳǳǘŀƎŜƴƴƝ ŜŦŜƪǘ ƴŜȌ ŀǇƭƛƪŀŎŜ ǎǘŜƧƴŞ ŘłǾƪȅ Ǿ ŘŜƭǑƝƳ 

őŀǎƻǾŞƳ ƻōŘƻōƝΦ 2Ŝǘƴƻǎǘ ƛƴŘǳƪƻǾŀƴȇŎƘ ƳǳǘŀŎƝ ǎŜ ǎƴƛȌǳƧŜ ǎ ŘƻōƻǳΣ ƪǘŜǊł ǳǇƭȅƴŜ ƻŘ ƻȊłǌŜƴƝ Řƻ ǊŜǇƭƛƪŀŎŜ ƻȊłǌŜƴȇŎƘ ōǳƴŠƪΦ ¦ 

ƳǳȌǻ ǎŜ Ǉƻ ǾŠǘǑƝŎƘ όǘŜǊŀǇŜǳǘƛŎƪȇŎƘύ ŘłǾƪłŎƘ ȊłǌŜƴƝ ŘƻǇƻǊǳőǳƧŜ ǇƭłƴƻǾŀǘ ǊƻŘƛőƻǾǎǘǾƝ ǎ ƻŘǎǘǳǇŜƳ Ǌƻƪǳ ŀ ƭŞǇŜ ǘǌƝ ƭŜǘΣ ǳ ȌŜƴ Ǉƻ 

ǘǌŜŎƘ ŀ ǾƝŎŜ ƭŜǘŜŎƘΦ 

 

tǊƻ ȊłǌŜƴƝ ƴŜŜȄƛǎǘǳƧŜ ǇǊŀƘƻǾł ŘłǾƪŀ ŀ ƛ ƧŜŘƴƻǘƭƛǾł ƪǾŀƴǘŀ ȊłǌŜƴƝ ƳƻƘƻǳ ǾȅǾƻƭŀǘ ƳǳǘŀŎƛΦ tǌƛ ǇƻǎǳȊƻǾłƴƝ ǊƛȊƛƪŀ ȊłǌŜƴƝ ƧŜ ǘǌŜōŀ 

ǇŀƳŀǘƻǾŀǘΣ ȌŜ ȌƛǾƻǘ ƴŀ ȊŜƳƛ ǎŜ ǾȅǾƝƧŜƭ ǇƻŘ ǘǊǾŀƭȇƳ ǾƭƛǾŜƳ ǳǊőƛǘŞ ƛƴǘŜƴȊƛǘȅ ȊłǌŜƴƝΦ aŀƭȇƳ ŘłǾƪłƳ ȊłǌŜƴƝ Ȋ ƪƻǎƳǳ ŀ ½ŜƳŠ 

ƧǎƳŜ ǾȅǎǘŀǾŜƴƛ Ǉƻ ŎŜƭȇ ȌƛǾƻǘΦ bŜƧǾȅǑǑƝ ǊŀŘƛŀŎŜ ƴŀ ½ŜƳƛ Ǿ ƴƻǾƻǾŠƪǳ ōȅƭŀ ƪƻƴŎŜƳ ǇŀŘŜǎłǘȇŎƘ ƭŜǘΣ Ǿ obdoōƝ ƴǳƪƭŜłǊƴƝŎƘ Ǉƻƪǳǎǻ 

v ŀǘƳƻǎŦŞǌŜΦ 

 

LƴǘŜƴȊƛǘŀ ƪƻǎƳƛŎƪŞƘƻ ȊłǌŜƴƝ ȊłǾƛǎƝ ƴŀ ȊŜƳŠǇƛǎƴŞ ǑƝǌŎŜ ŀ ƴŀŘƳƻǌǎƪŞ ǾȇǑŎŜ ƻōȇǾŀƴŞƘƻ ǵȊŜƳƝΦ LƴǘŜƴȊƛǘŀ ȊłǌŜƴƝ Ȋ ǇǌƛǊƻȊŜƴȇŎƘ 

ȊŘǊƻƧǻ ȊłǾƛǎƝ ƴŀ ƻōǎŀƘǳ ǊŀŘƛƻƴǳƪƭƛŘǻ Ǿ ǇƻŘƭƻȌƝ όǘȅǇƛŎƪȅ ƭƻȌƛǎƪŀ ǳǊŀƴǳ Ǿ ƳƴƻƘŀ ƭƻƪŀƭƛǘłŎƘ 2wύ ŀ ƛ ƴŀ ǳǾƻƭƶƻǾłƴƝ ŀ ǾȇǾŠǊǳ 

ǊŀŘƻƴǳΦ ± ƭŞƪŀǌǎǘǾƝ ǎŜ ǇƻǳȌƝǾŀƧƝ ǾȅǎƻƪŞ ŘłǾƪȅ ȊłǌŜƴƝ Ǿ ƻƴƪƻƭƻƎƛŎƪŞ ƭŞőōŠΦ ± ŘƛŀƎƴƻǎǘƛŎŜ ƧŜ ǇǊƻ ǎǾł ǊƛȊƛƪŀ ǊǘƎ ǾȅǑŜǘǌŜƴƝ 

ƴŀƘǊŀȊƻǾłƴƻ Ǿ ǇƻǎƭŜŘƴƝŎƘ ƭŜǘŜŎƘ ǳƭǘǊŀȊǾǳƪƻǾȇƳ ǾȅǑŜǘǌŜƴƝƳΦ bǳƪƭŜłǊƴƝ ǘŜŎƘƴƻƭƻƎƛŜ ƻƘǊƻȌǳƧƝ ǇƻǇǳƭŀŎƛ ǾȇȊƴŀƳƴŠ ƧŜƴ 

v ǇǌƝǇŀŘŠ ƘŀǾłǊƛƝ ǘŜŎƘƴƛŎƪȇŎƘ ȊŀǌƝȊŜƴƝΦ IŀǾłǊƛŜ Ǿ 2ŜǊƴƻōȅƭǳ Ǿ ǊΦ мфус ǇǊƻƪŀȊŀǘŜƭƴŠ ȊǾȇǑƛƭŀ Ǿ ŜȄǇƻƴƻǾŀƴŞ ǇƻǇǳƭŀŎƛ ƛƴŎƛŘŜƴŎƛ 

ƴłŘƻǊǻ ǑǘƝǘƴŞ ȌƭłȊȅ όǊŀŘƛƻƛȊƻǘƻǇ 
131
LύΦ ±ȅǑǑƝ ƛƴŎƛŘŜƴŎŜ ȊłǊƻŘŜőƴȇŎƘ ƳǳǘŀŎƝ ƴŜōȅƭŀ ǇǊƻƪłȊłƴŀ όǇǊŀƳŜƴ ²IhύΦ tƻŘƻōƴŞ 

ȊƪǳǑŜƴƻǎǘƛ ōȅƭȅ ȊƝǎƪłƴȅ ƛ ǎǘǳŘƛŜƳ ƻȊłǌŜƴȇŎƘ ƻōǾȅǘŜƭ IƛǊƻǑƛƳȅ ŀ bŀƎŀǎŀƪƛ Ǿ r. 1945. 

 

±Ŝƭƛƪƻǎǘ ŘłǾƪȅ ȊłǌŜƴƝΣ ƪǘŜǊł ȊŘǾƻƧƴłǎƻōǳƧŜ őŜǘƴƻǎǘ ƳǳǘŀŎƝ ǳ őƭƻǾŠƪŀΣ ƧŜ ŘǻƭŜȌƛǘł Ǿ genetice pro predikci rizika. 

±ȇǎƭŜŘƪȅ ǑŜǘǌŜƴƝ ƧŜŘƴƻǘƭƛǾȇŎƘ ŀǳǘƻǊǻ ǎŜ ƭƛǑƝ ȊŜƧƳŞƴŀ ǇǊƻ ƻōǘƝȌŜ ǘŠŎƘǘƻ ǎǘǳŘƛƝΦ hǊƛŜƴǘŀőƴŠ ƭȊŜ ǳǾŞǎǘΣ ȌŜ ȊŘǾƻƧƴłǎƻōǳƧƝŎƝ ŘłǾƪŀ 

Ǉǌƛ ŀƪǳǘƴƝƳ ƻȊłǌŜƴƝ ƧŜ м {Ǿ όǎƛŜǾŜǊǘύΣ Ǉǌƛ ŎƘǊƻƴƛŎƪŞƳ ƻȊłǌŜƴƝ п {ǾΦ ±ȊƘƭŜŘŜƳ ƪ ǇƻƳŠǊǳ Ǉƻőǘǳ ƎŜǊƳƛƴłƭƴƝŎƘ ŀ ǎƻƳŀǘƛŎƪȇŎƘ 

ōǳƴŠƪ Ǿ ƻǊƎŀƴƛǎƳǳ ƧŜ ǊƛȊƛƪƻ ȊłǌŜƴƝ ǾȇȊƴŀƳƴŠƧǑƝ Ǿ ŜǘƛƻƭƻƎƛƛ ƴŜƻǇƭŀȊƛƝ όǎƻƳŀǘƛŎƪŞ ƳǳǘŀŎŜύΦ 

 

NeioƴƛȊǳƧƝŎƝ ȊłǌŜƴƝ  v ǇƻŘƻōŠ ǳƭǘǊŀŦƛŀƭƻǾŞƘƻ ȊłǌŜƴƝ ό¦±ύ ƧŜ ǎƛƭƴŠ ŀōǎƻǊōƻǾłƴƻ ƳƴƻƘŀ ƻǊƎŀƴƛŎƪȇƳƛ ƳƻƭŜƪǳƭŀƳƛΣ ȊŜƧƳŞƴŀ 

ǾǑŀƪ ǇǳǊƛƴȅ ŀ ǇȅǊƛƳƛŘƛƴȅΦ LƴŘǳƪǳƧŜ ǎǘǊǳƪǘǳǊłƭƴƝ ȊƳŠƴȅΣ ȊŜƧƳŞƴŀ ǘǾƻǊōǳ ŘƛƳŜǊǻ ƳŜȊƛ ǎƻǳǎŜŘƴƝƳƛ ǇȅǊƛƳƛŘƛƴȅ όǇǌŜǾłȌƴŠ 

thyminy) v ǌŜǘŠȊŎƛ 5b!Φ 

 

5ƛƳŜǊȅ ǘƘȅƳƛƴǳ ȊǇǻǎƻōǳƧƝ ƳǳǘŀŎŜ ŘǾŠƳŀ ȊǇǻǎƻōȅΥ 

1. wǳǑƝ  ǎǘǊǳƪǘǳǊǳ ŘǾƻǳǑǊƻǳōƻǾƛŎŜ 5b! ŀ ȊƴŜƳƻȌƶǳƧƝ ǇƻǎǘǳǇ 5b!-ǇƻƭȅƳŜǊŀǎȅ Ǉƻ ǘŜƳǇƭłǘǳ ŀ ǘƝƳ ǇǌŜǊǳǑǳƧƝ ǊŜǇƭƛƪŀŎƛ 

DNA. 

2. tǌƛ ƧŜƧƛŎƘ ǊŜǇŀǊŀŎƛ ƳǻȌŜ ŘƻƧƝǘ ƪ ŎƘȅōƴŞƳǳ ȊŀǌŀȊŜƴƝ ōŀǎƝ 

 

hǇŀƪƻǾŀƴŞ ǇǌŜǊǳǑŜƴƝ ǊŜǇƭƛƪŀŎŜ ŘƛƳŜǊȅ ǘƘȅƳƛƴǳ ōŜȊ ƻǇǊŀǾȅ ǾȊƴƛƪƭŞ ƳŜȊŜǊȅ Ǿ ƴƻǾŠ ǎȅƴǘŜǘƛȊƻǾŀƴȇŎƘ ǌŜǘŠȊŎƝŎƘ ȊǇǻǎƻōƝ ȊƭƻƳ 

ŎƘǊƻƳƻǎƻƳǳΦ 5ŀƭǑƝ ǇǊƻƧŜǾȅ Ƨǎƻǳ ȊǇǻǎƻōŜƴȅ ǎǳōǎǘƛǘǳŎŜƳƛ ŀ ŘŜƭŜŎŜƳƛ ōŀǎƝΦ 

 

¦ ƳƴƻƘƻōǳƴŠőƴȇŎƘ ƻǊƎŀƴƛǎƳǻ ǇƻǑƪƻȊǳƧŜ ¦± ȊłǌŜƴƝ ƧŜƴ ƧŜƧƛŎƘ ǇƻǾǊŎƘƻǾŞ ōǳƶƪȅ όŜǇƛŘŜǊƳƛǎύΦ ¦ őƭƻǾŠƪŀ ƳǻȌŜ ¦± ȊłǌŜƴƝ 

ǾȅǾƻƭłǾŀǘ ƴŜƻǇƭŀȊƛŜ ƪǻȌŜ όƪŀǊŎƛƴƻƳȅΣ ƳŜƭŀƴƻƳȅύΦ wƛȊƛƪƻ ¦± ȊłǌŜƴƝ ǎŜ ƴȅƴƝ ȊǾȅǑǳƧŜ ǎŜ ǎƴƛȌƻǾłƴƝƳ ƻōǎŀƘǳ ƻȊƻƴǳ Ǿ ƛƻƴƻǎŦŞǌŜΣ 

ƪǘŜǊł ǾŜŘŜ ƪŜ ǾȊƴƛƪǳ ƻȊƻƴƻǾȇŎƘ ŘŠǊΦ 

  

±ȇȊƴŀƳƴȇƳ ƳǳǘŀƎŜƴŜƳ ƧŜ ǘŀƪŞ Ǿȅǎƻƪł ǘŜǇƭƻǘŀΣ ƪǘŜǊł ǾȅǾƻƭłǾł ǾȊƴƛƪ ƳƝǎǘ ǎŜ ȊǘǊłǘƻǳ ǇǳǊƛƴǳ Ǿ polynukleotidu DNA a 

v ŘǻǎƭŜŘƪǳ ǘƻƘƻ ƳǻȌŜ ŘƻƧƝǘ ƪ ōƻŘƻǾŞ ƴŜōƻ ŘŜƭŜőƴƝ ƳǳǘŀŎƛΦ 

 

GENOTOXICITA 

± ƴŜŘłǾƴŞ ŘƻōŠ ǾȊƴƛƪƭƻ ƻŘǾŠǘǾƝ ǘƻȄƛƪƻƭƻƎƛŜΣ ƪǘŜǊŞ ǎŜ ȊŀōȇǾł ƛŘŜƴǘƛŦƛƪŀŎƝ ƳǳǘŀƎŜƴǻ Ǿ ǇǊƻǎǘǌŜŘƝΦ ½ŀ ǘƝƳǘƻ ǵőŜƭŜƳ ōȅƭƻ 

ǾȅǾƛƴǳǘƻ ƳƴƻƘƻ ƳŜǘƻŘΣ ƪǘŜǊŞ ǘŜǎǘǳƧƝ ǵőƛƴƪȅ ƭłǘŜk v ƳƴƻƘŀ ƻŘǾŠǘǾƝŎƘ όŦŀǊƳŀŎŜǳǘƛŎƪȇ ǇǊǻƳȅǎƭΣ ǇƻǘǊŀǾƛƴłǌǎƪȇ ǇǊǻƳȅǎƭΣ 

ȊŜƳŠŘŠƭǎǘǾƝΣ ȊƴŜőƛǑǘŠƴƝ ǇǊƻǎǘǌŜŘƝ ŀ ƳƴƻƘƻ ǇǊǻƳȅǎƭƻǾȇŎƘ ȊǇǊŀŎƻǾłƴƝύΦ aŜȊƛ ƴŜƧǇƻǳȌƝǾŀƴŠƧǑƝ ƳŜǘƻŘȅ ǇŀǘǌƝ in vitro testy, 



ǇǊƻǾłŘŠƴŞ ƴŀ ōŀƪǘŜǊƛƝŎƘ ƴŜōƻ ǘƪłƶƻǾȇŎƘ ƪǳƭǘǳǊłŎƘ ȌƛǾƻőƛǑƴȇŎƘ ōǳƴŠƪΦ  ±ŜƭƳƛ ȊƴłƳȇ ƧŜ !ƳŜǎǻǾ ǘŜǎǘΣ ƪǘŜǊȇ ǾȅǳȌƝǾł ŘǊǳƘ 

ŀǳȄƻǘǊƻŦƴƝ ōŀƪǘŜǊƛŜ Salmonella typhimurium. ¢Ŝƴǘƻ ŘǊǳƘ ōŀƪǘŜǊƛŜ ǎŜ ǾȅȊƴŀőǳƧŜ ƳǳǘŀŎƝ Ǿ ƘƛǎǘƛŘƛƴƻǾŞƳ ƻǇŜǊƻƴǳ ŀ Ǿ ŘǻǎƭŜŘƪǳ 

ƧŜƧƛŎƘ ƳǳǘŀƎŜƴƴƝŎƘ ǵőƛƴƪǻ ŘƻŎƘłȊƝ ƪŜ ȊǇŠǘƴŞ ƳǳǘŀŎƛΦ aǳǘŀƴǘȅ Ƙƛǎ- Ƨǎƻǳ ǳƳƝǎǘŠƴȅ ƴŀ ŀƎŀǊƻǾŞ ǇƭƻǘƴȅΣ ƪǘŜǊŞ ƻōǎŀƘǳƧƝ ƧŜƴ 

ǾŜƭƳƛ ƳŀƭŞ ƳƴƻȌǎǘǾƝ ƘƛǎǘƛŘƛƴǳΦ 

 

bŀ ǇƻǾǊŎƘ ŀƎŀǊƻǾŞ Ǉƭƻǘƴȅ Ƨǎƻǳ Ǉŀƪ ǳƳƝǎǘŠƴȅ ǘŜǎǘƻǾŀƴŞ ƭłǘƪȅΦ .ŀƪǘŜǊƛŜ ƪǊłǘƪȇ őŀǎ Ǌƻǎǘƻǳ όƴŜȌ ǾȅőŜǊǇŀƧƝ ƘƛǎǘƛŘƛƴύΣ ǇƻǘŞ Ǌƻǎǘƻǳ 

ƧŜƴ ǘȅ ōŀƪǘŜǊƛŜΣ ǳ ƴƛŎƘȌ ŘƻǑƭƻ ƪŜ ȊǇŠǘƴŞ ƳǳǘŀŎƛ ŀ ƳŀƧƝ ǘŜŘȅ ǎŎƘƻǇƴƻǎǘ ǎȅƴǘŜǘƛȊƻǾŀǘ ƘƛǎǘƛŘƛƴ όǇǊƻǘƻǘǊƻŦƴƝ ƘƛǎҌύΦ 

WŜǎǘƭƛȌŜ ƳŀƧƝ ǘŜǎǘƻǾŀƴŞ ƭłǘƪȅ ƳǳǘŀƎŜƴƴƝ ǵőƛƴŜƪΣ ǇƻőŜǘ ƪƻƭƻƴƛƝ ōŀƪǘŜǊƛƝ ǎŜ ȊǾȅǑǳƧŜ ŀ Ƨǎƻǳ ƴŀƘǊƻƳŀŘŠƴȅ ȊŜƧƳŞƴŀ Ǿ ƻƪƻƭƝ 

ǇƻǳȌƛǘȇŎƘ ƭłǘŜƪΦ tƻǳȌƛǘƝ ǊǻȊƴȇŎƘ ǘȅǇǻ Ƴǳǘŀƴǘ Ƙƛǎ- όǎǳōǎǘƛǘǳŎŜ ƧŜŘƴŞ ōŀǎŜΣ ǇƻǎǳƴƻǾŞ ƳǳǘŀŎŜύ ǳƳƻȌƴƝ ǘŜstovat a detekovat 

mutageny s ǊǻȊƴȇƳ ǵőƛƴƪŜƳ ƴŀ 5b!Φ 

 

bŠƪǘŜǊŞ ƭłǘƪȅ όǇǊƻƪŀǊŎƛƴƻƎŜƴȅύ ȊǇǻǎƻōǳƧƝ ƴłŘƻǊƻǾŞ ōǳƧŜƴƝ Ǿ ǇǌƝǇŀŘŠΣ ȌŜ Ƨǎƻǳ ǵőƛƴƪŜƳ ŜƴȊȅƳǻ ƻǊƎŀƴƛǎƳǳ ƪƻƴǾŜǊǘƻǾłƴȅ 

v ƳǳǘŀƎŜƴȅ όƪŀǊŎƛƴƻƎŜƴȅύΦ tǊƻ ǘŜǎǘƻǾłƴƝ ǵőƛƴƪǳ ǘŠŎƘǘƻ ƭłǘŜƪ ƧŜ ƳƻȌƴŞ ǊƻǾƴŠȌ ǳǇǊŀǾƛǘ !ƳŜǎǻǾ ǘŜǎǘΦ Y ǘŜǎǘƻǾŀƴȇƳ ƭłǘƪłƳ ƧŜ 

ǇǌƛŘłƴ ƧŀǘŜǊƴƝ ŜȄǘǊŀƪǘΣ ƪǘŜǊȇ ƧŜ ōƻƘŀǘȇƳ ȊŘǊƻƧŜƳ ŀƪǘƛǾǳƧƝŎƝŎƘ ŜƴȊȅƳǻΦ !ƪǘƛǾŀŎŜ ǇǊƻƪŀǊŎƛƴƻƎŜƴǻ ǎŜ ǇǊƻƧŜǾƝ ȊǾȇǑŜƴȇƳ 

ƳƴƻȌǎǘǾƝƳ ǊŜǾŜǊȊƴƝŎƘ ƳǳǘŀƴǘΦ 

 

Vzhledem k ǘƻƳǳΣ ȌŜ !ƳŜǎǻǾ ǘŜǎǘ ǾȅǳȌƝǾł Ƨŀƪƻ ŎƝƭƻǾȇ ƻǊƎŀƴƛǎƳǳǎ ōŀƪǘŜǊƛŜΣ ŎƻȌ ƳǻȌŜ ōȇǘ ŎƘłǇłƴƻ Ƨŀƪƻ ǳǊőƛǘȇ ƴŜŘƻǎǘŀǘŜƪΣ 

ōȅƭȅ ǾȅǾƛƴǳǘȅ ǘŜǎǘȅ ƴŀ ōǳƴŠőƴȇŎƘ ǘƪłƶƻǾȇŎƘ ƪǳƭǘǳǊłŎƘΦ ± ǇǊƛƴŎƛǇǳ Ƨǎƻǳ ǾŜƭƳƛ ǇƻŘƻōƴŞΣ ŀǾǑŀƪ ǾȅǳȌƝǾŀƧƝ ƻŘƭƛǑƴŞ ǎŜƭŜƪőƴƝ 

ǎȅǎǘŞƳȅ ŀ ƎŜƴȅΦ 

 

[łǘƪȅΣ ƪǘŜǊŞ ǇƻǑƪƻȊǳƧƝ ŎƘǊƻƳƻǎƻƳȅ ǎŜ ƴŀȊȇǾŀƧƝ klastogeny. ¢ŜǎǘƻǾłƴƝ ǵőƛƴƪǳ ǘŠŎƘǘƻ ƭłǘŜƪ ǎŜ ǇǊƻǾłŘƝ ƴŀ ōǳƴŠőƴȇŎƘ ƭƛƴƛƝŎƘ 

ƴŜōƻ ƭŀōƻǊŀǘƻǊƴƝŎƘ ȊǾƝǌŀǘŜŎƘΦ {ƭŜŘǳƧŜ ǎŜ Ǿȇǎƪȅǘ ŎƘǊƻƳƻǎƻƳłƭƴƝŎƘ ŀōŜǊŀŎƝ Ƨŀƪƻ Ƨǎƻǳ ȊƭƻƳȅΣ ǾȇƳŠƴȅ ƴŜǎŜǎǘŜǊǎƪȇŎƘ 

ŎƘǊƻƳŀǘƛŘΣ Ǿȇǎƪȅǘ ǊƛƴƎ ŎƘǊƻƳƻǎƻƳǻΣ ŘƛŎŜƴǘǊƛŎƪȇŎƘ ŎƘǊƻƳƻǎƻƳǻ ŀ ǘǊŀƴǎƭƻƪŀŎƝΦ ±ȅǳȌƝǾł ǎŜ ƛ ƘƻŘƴƻŎŜƴƝ ǾȇƳŠƴ ǵǎŜƪǻ 

ǎŜǎǘŜǊǎƪȇŎƘ ŎƘǊƻƳŀǘƛŘ ό{/9 ς ǎƛǎǘŜǊ ŎƘǊƻƳŀǘƛŘ ŜȄŎƘŀƴƎŜύΣ ǇǊƻŎŜǎǳΣ ƪǘŜǊȇ ǎŜ Ǿ ƴƝȊƪŞ ŦǊŜƪǾŜƴŎƛ ǾȅǎƪȅǘǳƧŜ ǎǇƻƴǘłƴƴŠ Ǿ ǇǊǻōŠƘǳ 

ƳƛǘƽȊȅ ƛ ƳŜƛƽȊȅΦ tƻ ǵőƛƴƪǳ ƪƭŀǎǘƻƎŜƴǻ ǎŜ ƧŜƘƻ ŦǊŜƪǾŜƴŎŜ ȊǾȅǑǳƧŜΦ 

 

tǊƻ ǘŜǎǘƻǾłƴƝ ƳǳǘŀƎŜƴƛǘȅ ŦŀƪǘƻǊǻ ȊŜǾƴƝƘƻ ǇǊƻǎǘǌŜŘƝ ŜȄƛǎǘǳƧŜ Ǿ ǎƻǳőŀǎƴŞ ŘƻōŠ ǑƛǊƻƪł Ǒƪłƭŀ ƳŜǘƻŘΦ ¢ŜǎǘǳƧƝ ǎŜ Ƨŀƪ ƳǳǘŀƎŜƴƴƝ 

ǵőƛƴƪȅΣ ǘŀƪ ƛ ƻǾƭƛǾƴŠƴƝ ǊŜǇŀǊŀőƴƝŎƘ ƳŜŎƘŀƴƛǎƳǻΦ 

 

YƻƳǇƭŜȄƴƝ ǳǊőƻǾłƴƝ ƎŜƴƻǘƻȄƛŎƛǘȅ ƧŜ ȊƧƛǑǙƻǾłƴƻ ƴŀ ǘǌŜŎƘ ǵǊƻǾƴƝŎƘΥ 

1. aƻƴƛǘƻǊƻǾłƴƝ ǇǊƻǎǘǌŜŘƝ όǘŜǎǘƻǾłƴƝ ǾȊƻǊƪǻ ǇǊƻǎǘǌŜŘƝύ ǾȇǑŜ ǇƻǇǎŀƴȇƳ !ƳŜǎƻǾȇƳ ǘŜǎǘŜƳΦ {ƭƻǳȌƝ ƪ ǾȅƘƭŜŘłǾłƴƝ 

ƳƻȌƴȇŎƘ ƳǳǘŀƎŜƴƴƝŎƘ ǊƛȊƛƪΦ 

2. aƻƴƛǘƻǊƻǾłƴƝ ōƛƻƭƻƎƛŎƪȇŎƘ ǵőƛƴƪǻ ǇƻǎƪȅǘǳƧŜ ƛƴŦƻǊƳŀŎŜ ƻ ƻŘǇƻǾŠŘƛ ƭƛŘǎƪŞƘƻ ƻǊƎŀƴƛǎƳǳ ƴŀ ǇǻǎƻōŜƴƝ 

ƎŜƴƻǘƻȄƛŎƪȇŎƘ ƭłǘŜƪΣ ƻ ŜȄǇƻȊƛŎƛ ƛ ǵőƛƴƴƻǎǘƛ ǇǊŜǾŜƴǘƛǾƴƝŎƘ ƻǇŀǘǌŜƴƝΦ ±ȅǳȌƝǾł ŎȅǘƻƎŜƴŜǘƛŎƪŞ ƳŜǘƻŘȅ ƘƻŘƴƻŎŜƴƝ 

ȊƝǎƪŀƴȇŎƘ ŎƘǊƻƳƻǎƻƳłƭƴƝŎƘ ŀōŜǊŀŎƝ ŀ ǾȇƳŠƴ ǎŜǎǘŜǊǎƪȇŎƘ ŎƘǊƻƳŀǘƛŘΦ IƻŘƴƻǘƝ ǇǌƝǘƻƳƴƻǎǘ ƳǳǘŀƎŜƴƴƝŎƘ ƭłǘŜƪ 

v ƳƻőƛΣ ƴŜǇƭłƴƻǾŀƴƻǳ ǎȅƴǘŞȊǳ 5b! όǘƧΦ ƛƴǘŜƴȊƛǘǳ ǊŜǇŀǊŀŎŜ 5b!ύ ŀ ŘŀƭǑƝ ƛƳǳƴƻƭƻƎƛŎƪŞ ŀ ōƛƻŎƘŜƳƛŎƪŞ ƳŀǊƪŜǊȅΦ 

3. aƻƴƛǘƻǊƻǾłƴƝ ƎŜƴŜǘƛŎƪŞ ǾȅǳȌƝǾł ŜǇƛŘŜƳƛƻƭƻƎƛŎƪŞ ǎǘǳŘƛŜ Ǿȇǎƪȅǘǳ ǎǇƻƴǘłƴƴƝŎƘ ǇƻǘǊŀǘǻΣ ǾǊƻȊŜƴȇŎƘ ǾȇǾƻƧƻǾȇŎƘ ǾŀŘΣ 

ƴłŘƻǊƻǾȇŎƘ ƻƴŜƳƻŎƴŠƴƝ ǾŜ ǾȊǘŀƘǳ ƪŜ ƎŜƴƻǘƻȄƛŎƪȇƳ ƭłǘƪłƳΦ {ƭŜŘƻǾŀƴŞ ƧŜǾȅ ƳƻƘƻǳ ǾȊƴƛƪŀǘ ƛ Ȋ ƧƛƴȇŎƘ ǇǌƝőƛƴΣ ǇǊƻǘƻ 

ƧŜ ŘǻƭŜȌƛǘł Ǿƻƭōŀ ǾƘƻŘƴŞƘƻ ƪƻƴǘǊƻƭƴƝƘƻ ǎƻǳōƻǊǳΦ 

 

.Lh[hDL/Y; a¦¢!D9b¸ 

5ƻ ǘŞǘƻ ǎƪǳǇƛƴȅ ƳǳǘŀƎŜƴǻ ǇŀǘǌƝ ȊŜƧƳŞƴŀ ǾƛǊȅΦ ± ǇǊǻōŠƘǳ ƭȅȊƻƎŜƴƴƝƘƻ Ŏȅƪƭǳ ƳƻƘƻǳ ōȇǘ ǾƛǊȅ ƛƴƪƻǊǇƻǊƻǾłƴȅ Řƻ 5b! ƘƻǎǘƛǘŜƭŜΦ 

LƴȊŜǊŎŜ ǾƛǊǳ Řƻ ǎŜƪǾŜƴŎŜ 5b! ƎŜƴǳ ƻǾƭƛǾƶǳƧŜ ƧŜƘƻ ŦǳƴƪŎƛ ƴŜōƻǙ ƎŜƴ ƧŜ ȊǇǊŀǾƛŘƭŀ Ǉƻ ƛƴȊŜǊŎƛ ƴŜŦǳƴƪőƴƝΦ ¢ǊŀƴǎŘǳƪŎŜ ǾƛǊƻǾȇŎƘ 

ǇǊƻƳƻǘƻǊǻ ŀ ƻƴƪƻƎŜƴǻ Řƻ ōǳƴŠƪ ǎŜ ȊŜƧƳŞƴŀ ǇƻŘƝƭŜƧƝ Ǿ ŜǘƛƻƭƻƎƛƛ ƴłŘƻǊǻΦ  

 

5ŀƭǑƝ ŦƻǊƳƻǳ ǇƻǑƪƻȊŜƴƝ 5b! ǾƛǊȅ Ƨǎƻǳ ŎƘǊƻƳƻǎƻƳłƭƴƝ ȊƭƻƳȅΣ ƧŜƧƛŎƘȌ ǇǌƝǘƻƳƴƻǎǘ ƳǻȌŜƳŜ ǎƭŜŘƻǾŀǘ Ǉǌƛ ŎƘǊƻƳƻǎƻƳłƭƴƝƳ 

ǾȅǑŜǘǌŜƴƝ ƻǎƻō Ǉƻ ƛƴŦŜƪŎƛ ǾƛǊȅΦ 

 

K ōƛƻƭƻƎƛŎƪȇƳ ǇǌƝőƛƴłƳ ǾȊƴƛƪǳ ƳǳǘŀŎƝ ǇƻőƝǘłƳŜ ƛ ȊƳŠƴȅ ǾȅǾƻƭŀƴŞ ǘǊŀƴǎǇƻǎƻƴȅΣ ŜƭŜƳŜƴǘȅΣ ƪǘŜǊŞ Ƨǎƻǳ ǎŎƘƻǇƴŞ ǎŜ 

ǇǌŜƳƝǎǙƻǾŀǘ Ȋ ƧŜŘƴƻƘƻ ƳƝǎǘŀ ƎŜƴƻƳǳ ƴŀ ƧƛƴŞΦ WŜƧƛŎƘ ǇǌŜǎǳƴȅ Ǿ ƎŜƴƻƳǳ ƳƻƘƻǳ ƳƝǘ ƳǳǘŀƎŜƴƴƝ ŜŦŜƪǘΦ aƻƭŜƪǳƭłǊƴƝ ƎŜƴŜǘƛƪŀ 

ǇǊƻƪłȊŀƭŀ ǳ őƭƻǾŠƪŀ ƛƴȊŜǊŎŜ L{ Řƻ ƎŜƴǳ Ƨŀƪƻ ǇǌƝőƛƴǳ ƴŠƪǘŜǊȇŎƘ ƳǳǘŀŎƝ ǇƻŘƳƛƶǳƧƝŎƝŎƘ ƴŜǳrofibromatosu, Duchennovu 

ƳǳǎƪǳƭłǊƴƝ ŘȅǎǘǊƻŦƛƛΣ ŦŀƳƛƭƛłǊƴƝ ƴłŘƻǊ ǇǊǎǳΣ ǘƘŀƭŀǎŜƳƛƛ ŀ ŘŀƭǑƝΦ 

 

 

 



59. w9t!w!2bN a9/I!bL{a¸ b¦Y[9h±º/I Y¸{9[Lb 
 

htw!±b; a9/I!bL{a¸ 5b! (DNA repair) 

bŀǾȊŘƻǊȅ ǇǻǎƻōŜƴƝ ƳƴƻƘŀ ŦŀƪǘƻǊǻΣ ƪǘŜǊŞ ƳƻƘƻǳ ƳǳǘƻǾŀǘ 5b!Σ ǎƛ ƻǊƎŀƴƛǎƳȅ ǾȅǾƛƴǳƭȅ ȊǇǻǎƻōȅΣ Ƨŀƪ ƳǳǘŀŎŜ Ǿ ƎŜƴŜǘƛŎƪŞƳ 

ƳŀǘŜǊƛłƭǳ ƻǇǊŀǾƻǾŀǘΦ hǇǊŀǾƴŞ ǎȅǎǘŞƳȅ Ƨǎƻǳ ǾŜƭƳƛ ƪƻƳǇƭŜȄƴƝ ǇǊƻŎŜǎȅΣ ƴŀ ƴƛŎƘȌ ǎŜ ǵőŀǎǘƴƝ ǇǌƛōƭƛȌƴŠ мол ƎŜƴǻ ŀ ǇƻŘƝƭƝ ŎŜƭł 

ǌŀŘŀ ōƝƭƪƻǾƛƴ ǎ ǊǻȊƴƻǳ ŦǳƴƪŎƝΦ ¦ őƭƻǾŠƪŀ ŜȄƛǎǘǳƧŜ ƴŜƧƳŞƴŠ ǇŠǘ ǘȅǇǻ ƻǇǊŀǾ 5b!Φ 

 

a) tǌƝƳł ƻǇǊŀǾŀ 

¢Ŝƴǘƻ ȊǇǻǎƻō ƻǇǊŀǾȅ ƧŜ ǳ ƭƛŘƝ ƳŞƴŠ őŀǎǘȇΦ ¦ őƭƻǾŠƪŀ ǎŜ ǾȅǎƪȅǘǳƧŜ ƴŠƪƻƭƛƪ ƎŜƴǻΣ ƪǘŜǊŞ ǎŜ ǵőŀǎǘƴƝ ƳŜŎƘŀƴƛǎƳǳ ǇǌƝƳŞ ƻǇǊŀǾȅΦ 

Z ƴƛŎƘ ƧŜ ƴŜƧƭŞǇŜ ŎƘŀǊŀƪǘŜǊƛȊƻǾłƴ ƎŜƴΣ ƪǘŜǊȇ ƪƽŘǳƧŜ 5b!-metyltransferasu schopnou odstranit methyl-skupinu z ƴŜǎǇǊłǾƴŠ 

ƳŜǘȅƭƻǾŀƴȇŎƘ ƎǳŀƴƛƴǻΦ ¦ ōŀƪǘŜǊƛƝ ŜȄƛǎǘǳƧŜ ƻǇǊŀǾƴȇ ƳŜŎƘŀƴƛǎƳǳǎ ȊłǾƛǎƭȇ ƴŀ ǾƛŘƛǘŜƭƴŞƳ ǎǾŠǘƭŜΣ ǘȊǾΦ fotoreaktivaceΣ ƪǘŜǊł 

ƻǇǊŀǾǳƧŜ ŘƛƳŞǊȅ ǇȅǊƛƳƛŘƛƴǻ όƴŀǇǌΦ ǘƘȅƳƛƴǻύ ǇǊƻŘǳƪƻǾŀƴŞ ¦± ȊłǌŜƴƝƳΦ ±ƛŘƛǘŜƭƴŞ ȊłǌŜƴƝ ƛƴŘǳƪǳƧŜ ŜƴȊȅƳȅ ƴŀȊȇǾŀƴŞ 

ŦƻǘƻƭȅŀǎȅΣ ƪǘŜǊŞ ǊƻȊǇƻȊƴŀƧƝ ǘƘȅƳƛƴƻǾŞ ŘƛƳŞǊȅΣ ǾłȌƝ ǎŜ ƴŀ ƴŠ ŀ ǑǘŠǇƝ ƪƻǾŀƭŜƴǘƴƝ ǾŀȊōȅΣ ƪǘŜǊŞ ǎŜ ƳŜȊƛ ƴƛƳƛ ǾȅǘǾƻǌƛƭȅ Ȋŀ ǾȅǳȌƛǘƝ 

ǎǾŠǘŜƭƴŞ ŜƴŜǊƎƛŜΦ 

 

b) 9ȄŎƛȊƴƝ ƻǇǊŀǾȅ 

9ȄŎƛȊƴƝ ƻǇǊŀǾȅ Ƨǎƻǳ ŘǻƭŜȌƛǘƻǳ ǎƻǳőłǎǘƝ ǇǊƻŎŜǎǳ ǊŜǇƭƛƪŀŎŜΦ tǌƛ ǾȅǎƻƪŞ ǊȅŎƘƭƻǎǘƛ ȊŀǌŀȊƻǾłƴƝ ƴǳƪƭŜƻǘƛŘǻ Řƻ ƴƻǾŞƘƻ ǌŜǘŠȊŎŜ ƧŜ 

ŦǊŜƪǾŜƴŎŜ ŎƘȅōƴŞƘƻ ȊŀǌŀȊŜƴƝ ōŀǎƝ ǇƻƳŠǊƴŠ ǾȅǎƻƪłΦ 

 

Wǎƻǳ ȊƴłƳȅ ȊŜƧƳŞƴŀ ŘǾŀ ƘƭŀǾƴƝ ǘȅǇȅ ŜȄŎƛȊƴƝŎƘ ƻǇǊŀǾΥ 

 

BER (Base Excision Repair) ς ƻŘǎǘǊŀƴŠƴƝ ŀōƴƻǊƳłƭƴƝ ƴŜōƻ ŎƘŜƳƛŎƪȅ ƳƻŘƛŦƛƪƻǾŀƴŞ ōŀǎŜ 

¢Ŝƴǘƻ ƪƻƳǇƭŜȄƴƝ ǎȅǎǘŞƳ ƻǇǊŀǾǳƧŜ ǾŜƭƪŞ ƳƴƻȌǎǘǾƝ ƴŜƧōŠȌƴŠƧǑƝŎƘ ǇƻǑƪƻȊŜƴƝ 5b!Φ hǇǊŀǾŀ ǇǊƻōƝƘł Ȋŀ ǵőŀǎǘƛ ǊǻȊƴȇŎƘ 5b! ς 

ƎƭȅƪƻǎȅƭŀǎΣ ƪǘŜǊŞ Ƨǎƻǳ ƪƽŘƻǾłƴȅ ƴŜƧƳŞƴŠ у ƎŜƴȅΦ YŀȌŘł 5b!-Ǝƭȅƪƻǎȅƭŀǎŀ ƧŜ ƻŘǇƻǾŠŘƴł Ȋŀ ƛŘŜƴǘƛŦƛƪŀŎƛ ŀ ƻŘǎǘǊŀƴŠƴƝ ǎǇŜŎƛŦƛŎƪŞ 

ǇǳǊƛƴƻǾŞ ƴŜōƻ ǇȅǊƛƳƛŘƛƴƻǾŞ ōŀǎŜΦ tƻ ƻŘǎǘǊŀƴŠƴƝ ōŀǎŜ ǑǘŠǇƝ ŜƴŘƻƴǳƪƭŜŀǎŀ ό!t ŜƴŘƻƴǳƪƭŜŀǎŀύ ŀ ŦƻǎŦƻŘƛŜǎǘŜǊŀǎŀ Ǿƭłƪƴo DNA 

v ǇƻȊƛŎƛ ǑǇŀǘƴŠ ȊŀǌŀȊŜƴŞ ōŀǎŜ ŀ ƻŘǎǘǊŀƴƝ ȊōȅǘŜƪ ƴǳƪƭŜƻǘƛŘǳ όŎǳƪǊ-ŦƻǎŦłǘύ Ȋŀ ǾȊƴƛƪǳ ƳŜȊŜǊȅΦ 5b!-ǇƻƭȅƳŜǊŀǎŀ Ǉŀƪ ƴŀƘǊŀŘƝ 

ŎƘȅōŠƧƝŎƝ ōŀȊŜ ǇƻŘƭŜ ƻǊƛƎƛƴłƭƴƝ ǎǘǊǳƪǘǳǊȅ ŀ 5b!-ƭƛƎŀǎŀ ǎǇƻƧƝ ƴƻǾȇ ǵǎŜƪ 5b! ǎ ǇǻǾƻŘƴƝ 5b!Φ 

 

NER (Nucleotide Excision Repair) ς odstraƴŠƴƝ ǾŠǘǑƝŎƘ ǵǎŜƪǻ 5b! 

¢Ŝƴǘƻ ǎȅǎǘŞƳ ǾȅǳȌƝǾł ƪƻƳǇƭŜȄ ƧƛƴȇŎƘ ŜƴȊȅƳǻΣ ƴŜȌ ǎȅǎǘŞƳ .9wΦ ał ǎŎƘƻǇƴƻǎǘ ƻǇǊŀǾƻǾŀǘ ǾŠǘǑƝ ǵǎŜƪȅ 5b! ƛ ŘƛƳŜǊȅ 

ǇȅǊƛƳƛŘƛƴǻΦ 9ȄŎƛȊƴƝ ƻǇǊŀǾȅ ǇƻǑƪƻȊŜƴŞ 5b! ǎŜǎǘłǾŀƧƝ Ȋ ƴłǎƭŜŘǳƧƝŎƝŎƘ ƪǊƻƪǻΥ ŜƴȊȅƳ 5b!-ŜƴŘƻƴǳƪƭŜŀǎŀ ǊƻȊǇƻȊƴł ǇƻǑƪƻȊŜƴŞ 

ƳƝǎǘƻ ŀ ƻȊƴŀőƝ ƧŜƧΦ bŀǇǌΦ ǇǌŜǊǳǑƝ ƧŜŘŜƴ ǌŜǘŠȊŜŎ 5b! Ǿ ǎƻǳǎŜŘǎǘǾƝ ǇƻǑƪƻȊŜƴƝΦ 5b!-ƴǳƪƭŜŀǎŀ ƻŘǎǘǊŀƴƝ ƻȊƴŀőŜƴȇ ƴǳƪƭŜƻǘƛŘ ŀ 

ǘŀƪŞ ƴŠƪƻƭƛƪ ǎƻǳǎŜŘƴƝŎƘ ƴǳƪƭŜƻǘƛŘǻΦ błǎƭŜŘƴŠ ŜƴȊȅƳ 5b!-ǇƻƭȅƳŜǊŀǎŀ ŘƻǇƭƴƝ ǾȊƴƛƪƭƻǳ ƳŜȊŜǊǳΣ ǇǌƛőŜƳȌ Ƨŀƪƻ ǘŜƳǇƭłǘ ǎƭƻǳȌƝ 

ƴŜǇƻǑƪƻȊŜƴȇ ǌŜǘŠȊŜŎ 5b!Φ wŜǇŀǊŀőƴƝ ǇǊƻŎŜǎ ƧŜ ǳƪƻƴőŜƴ ǎǇƻƧŜƴƝƳ ƴƻǾŠ ǎȅƴǘŜǘƛȊƻǾŀƴŞ 5b! ǎ ǇǻǾƻŘƴƝ 5b! őƛƴƴƻǎǘƝ 5b!-

ligasy. 

 

c) tƻǎǘǊŜǇƭƛƪŀőƴƝ ƻǇǊŀǾŀ όƘƻƳƻƭƻƎƴƝ ǊŜƪƻƳōƛƴŀŎŜύ 

¢Ŝƴǘƻ ǎȅǎǘŞƳ ǎŜ ǳǇƭŀǘƴƝ ȊŜƧƳŞƴŀ Ǉǌƛ ƴłǇǊŀǾŠ ȊƭƻƳǻ ƻōƻǳ ǌŜǘŠȊŎǻ 5b! ŀ ƧŜ ƳƴƻƘŜƳ ƳŞƴŠ ƻōƧŀǎƴŠƴȇ ƴŜȌ ŜȄŎƛȊƴƝ ǎȅǎǘŞƳȅΦ 

WŜ ǊŜŀƭƛȊƻǾłƴ ƳŜŎƘŀƴƛǎƳŜƳΣ ƪǘŜǊȇ ƧŜ ǇƻŘƻōƴȇ ƎŜƴƻǾŞ ƪƻƴǾŜǊȊƛΦ WŜŘƴł ǎŜ ƻ ƘƻƳƻƭƻƎƴƝ ǊŜƪƻƳōƛƴŀŎƛΣ ƪŘȅ ǎŜ ƧŜŘƴƻ Ǿƭłƪƴƻ 

ƘƻƳƻƭƻƎƴƝƘƻ ŎƘǊƻƳƻǎƻƳǳ ǎǇłruje a zrekombinuje s ǇƻǑƪƻȊŜƴƻǳ 5b!Φ aŜȊƛ ƭƛŘǎƪŞ ƎŜƴȅΣ ƪǘŜǊŞ ǎŜ ǵőŀǎǘƴƝ ǘƻƘƻǘƻ ȊǇǻǎƻōǳ 

ƻǇǊŀǾȅΣ  ǇŀǘǌƝ ƎŜƴ NBS όƎŜƴ ƳǳǘƻǾŀƴȇ ǳ bƛƧƳŜƎŜƴ .ǊŜŀƪŀƎŜ {ȅƴŘǊƻƳǳύ ƴŜōƻ ƎŜƴ BLM όƳǳǘƻǾŀƴȇ ǳ .ƭƻƻƳƻǾŀ ǎȅƴŘǊƻƳǳύ ŀ 

geny BRCA2, BRCA1. 

 

d) Mismatch repair 

{ȅǎǘŞƳ ƻǇǊŀǾǳƧŜ ŎƘȅōȅΣ ƪǘŜǊŞ ǾȊƴƛƪƴƻǳ Ǿ ǇǊǻōŠƘǳ ǊŜǇƭƛƪŀŎŜ 5b!Φ 9ƴȊȅƳȅ Ƨǎƻǳ ǎŎƘƻǇƴŞ ƛŘŜƴǘƛŦƛƪƻǾŀǘ ǑǇŀǘƴŠ ȊŀǌŀȊŜƴȇ 

ƴǳƪƭŜƻǘƛŘ όƳƛǎƳŀǘŎƘύ ŀ ƻȊƴŀőƛǘ Ƙƻ ƴŜōƻ ǇǌƝƳƻ ƻǇǊŀǾƛǘΦ 5ǻƭŜȌƛǘŞ ƧŜΣ ȌŜ ǎȅǎǘŞƳ ŘƻƪłȌŜ ǊƻȊƭƛǑƛǘ ǇǻǾƻŘƴƝ ǌŜǘŠȊŜŎ ǎŜ ǎǇǊłǾƴƻǳ 

ǎŜƪǾŜƴŎƝ ƴǳƪƭŜƻǘƛŘǻ ŀ ŘŎŜǌƛƴȇ ǌŜǘŠȊŜŎ s ƳǳǘƻǾŀƴƻǳ ǎŜƪǾŜƴŎƝ ŀ ƴŀƘǊŀŘƛǘ ƴŜǎǇǊłǾƴȇ ƴǳƪƭŜƻǘƛŘ ǇƻŘƭŜ ƻǊƛƎƛƴłƭǳΦ 

{ȅǎǘŞƳ ōȅƭ ƴŜƧǇǊǾŜ ƻōƧŜǾŜƴ ǳ ōŀƪǘŜǊƛƝ όE.coliύΣ ƪŘŜ ƧŜ ǊƻȊƭƛǑŜƴƝ ǳƳƻȌƴŠƴƻ ǇƻǊƻǾƴłƴƝƳ ƳŜǘƘȅƭŀŎŜ ƻōƻǳ ǌŜǘŠȊŎǻΦ 

yŜǘŠȊŎŜ 5b! ƻōǎŀƘǳƧƝ ǇŀƭƛƴŘǊƻƳƻǾŞ ǎŜƪǾŜƴŎŜ D!¢/Σ ǾŜ ƪǘŜǊȇŎƘ ƧŜ ŀŘŜƴƛƴ Ǿ ǘŜƳǇƭłǘƻǾŞƳ ǌŜǘŠȊŎƛ ƳŜǘƘȅƭƻǾŀƴȇΦ 

V ƴƻǾŞƳ ǌŜǘŠȊŎƛ ŘƻŎƘłȊƝ ƪ ƳŜǘȅƭŀŎƛ ŀŘŜƴƛƴǳ ŀȌ Ǉƻ ǳǊőƛǘŞ ŘƻōŠΦ tǊƻǘŜƛƴȅ ƳƛǎƳŀǘŎƘ ǊŜǇŀƛǊǳ Ƨǎƻǳ ǎŎƘƻǇƴŞ ǊƻȊǇƻȊƴłǾŀǘ ǘȅǘƻ 

ǎŜƳƛƳŜǘƘȅƭƻǾŀƴŞ D!¢/ ǎŜƪǾŜƴŎŜ ŀ ǘŀƪ ǇǻǾƻŘƴƝ ŀ ƴƻǾŠ ǎȅƴǘŜǘƛȊƻǾŀƴȇ ǌŜǘŠȊŜŎΦ 

 

U E.coli ƳƛǎƳŀǘŎƘ ǊŜǇŀƛǊ ȊŀƧƛǑǙǳƧƝ ǇǊƻŘǳƪǘȅ п ƎŜƴǻΣ mutH, mutL, mutS a mutU. aǳǘ¦ ƧŜ ƘŜƭƛƪŀǎŀΣ Ƴǳǘ{ ǇǊƻǘŜƛƴ ǊƻȊǇƻȊƴłǾł 

ŎƘȅōƴŞ ǇłǊƻǾłƴƝΣ Ƴǳǘ[ ǎǇƻƧǳƧŜ ƪƻƳǇƭŜȄ ǇǊƻǘŜƛƴǻ ŀ ƳǳǘI ǇǌŜǊǳǑƝ ƴŜƳŜǘƘȅƭƻǾŀƴȇ ǌŜǘŠȊŜŎ όD!¢/ ǎǇŜŎƛŦƛŎƪł ŜƴŘƻƴǳƪƭŜŀǎŀύ 

v ǎŜƳƛƳŜǘƘȅƭƻǾŀƴŞ ǎŜƪǾŜƴŎƛ D!¢/ Ǉƻ ƴŜōƻ ǇǊƻǘƛ ǇǊƻǳŘǳΦ bƻǾŠ ǎȅƴǘŜǘƛȊƻǾŀƴȇ ǌŜǘŠȊŜŎ ǎ ŎƘȅōƴƻǳ ōŀǎƝ ƧŜ ǾȅǑǘŠǇŜƴ aǳǘ5Φ 



9ȄŎƛŘƻǾŀƴȇ ǵǎŜƪ ƳǻȌŜ ōȇǘ ŘƭƻǳƘȇ ƛ ǘƛǎƝŎŜ ōŀǎƝΦ WŜƘƻ ŘŞƭƪŀ ȊłǾƛǎƝ ƴŀ ǾȊŘłƭŜƴƻǎǘƛ ƴŜƧōƭƛȌǑƝ D!¢/ ǎŜƪǾŜƴŎŜ ƻŘ ƳƝǎǘŀ ŎƘȅōƴŞƘƻ 

ǇłǊƻǾłƴƝΦ ±ȅǑǘŠǇŜƴȇ ǵǎŜƪ ƧŜ ǎȅƴǘŜǘƛȊƻǾłƴ 5b!-polymerasou I a spojen ligasou. 

 

IƻƳƻƭƻƎȅ ǇǊƻǘŜƛƴǻ aǳǘ{ ŀ aǳǘ[ ōȅƭȅ ǇǊƻƪłȊłƴȅ ƛ ǳ őƭƻǾŠƪŀ Ǿ ǎƻǳǾƛǎƭƻǎǘƛ ǎŜ ǎǘǳŘƛŜƳ ƻƴƪƻƎŜƴŜȊŜΦ DŜƴȅΣ ƪǘŜǊŞ ƧŜ ƪƽŘǳƧƝΣ Ƨǎƻǳ 

ƻȊƴŀőƻǾłƴȅ Ƨŀƪƻ ƳǳǘłǘƻǊƻǾŞ ƎŜƴȅ ƛ ƪŘȅȌ ƳǳǘŀŎŜ ƴŜǾȅǾƻƭłǾŀƧƝΣ ŀƭŜ ƻǇǊŀǾǳƧƝΦ aǳǘŀŎŜ ǘŠŎƘǘƻ ƎŜƴǻ ȊƴŜƳƻȌƶǳƧƝ ǵőƛƴƴȇ 

mismatch repair. Mutace ǾȊƴƛƪƭŞ Ǉǌƛ ǊŜǇƭƛƪŀŎƛ ŀ ȊƳŠƴȅ ǎǘǊǳƪǘǳǊȅ 5b! Ƨǎƻǳ ōŜȊ ƻǇǊŀǾȅ ǇǌŜƴłǑŜƴȅ Řƻ ŘŀƭǑƝŎƘ ƎŜƴŜǊŀŎƝ ōǳƴŠƪΦ 

YǳƳǳƭŀŎŜ ƳǳǘŀŎƝ ƳǻȌŜ ǾŞǎǘ ŀȌ ƪŜ ǾȊƴƛƪǳ ǘǳƳƻǊǳΦ aƛǎƳŀǘŎƘ ǊŜǇŀƛǊ ƎŜƴȅ őƭƻǾŠƪŀ Ƨǎƻǳ ƻȊƴŀőƻǾłƴȅ hMSH2, hMLH1, hMS1, 

hPMS2, MSH6. aƛǎƳŀǘŎƘ ǊŜǇŀƛǊ ƧŜ ȊǌŜƧƳŠ ǳƴƛǾŜǊȊłƭƴƝ ǾŜ ǾǑŜŎƘ ōǳƶƪłŎƘ ǎ ŘǾƻǳǌŜǘŠȊŎƻǾƻǳ 5b!Φ ¦ őƭƻǾŠƪŀ ƎŜǊƳƛƴłƭƴƝ 

ƳǳǘŀŎŜ ƳǳǘłǘƻǊƻǾȇŎƘ ƎŜƴǻ ǇƻŘƳƛƶǳƧƝ ǾȊƴƛƪ ƴŜǇƻƭȅǇƻǎƴƝƘƻ ƘŜǊŜŘƛǘłǊƴƝƘƻ ƪŀǊŎƛƴƻƳǳ ǘƭǳǎǘŞƘƻ ǎǘǌŜǾŀ ό[ȅƴŎƘǻǾ ǎȅƴŘǊƻƳ L ŀ 

II). 

 

±ǑŜŎƘƴȅ ǘȅǘƻ ǎȅǎǘŞƳȅ όǎ ǾȇƧƛƳƪƻǳ ǇǌƝƳŞ ƻǇǊŀǾȅύ ǾȅȌŀŘǳƧƝ ǎǇƻƭǳǇǊłŎƛ ǌŀŘȅ ŜƴȊȅƳǻΥ ŜȄƻ ŀ ŜƴŘƻƴǳƪƭŜŀǎΣ ƘŜƭƛƪŀǎΣ ǇƻƭȅƳŜǊŀǎ ŀ 

ligas. 

 

{¸b5wha¸ th5aNb=b; thw¦/I!aL w9t!w!2bN/I a9/I!bL{a® 

¦ őƭƻǾŠƪŀ ƧŜ ȊƴłƳŀ ǌŀŘŀ ŘŠŘƛőƴȇŎƘ ǎȅƴŘǊƻƳǻΣ ƪǘŜǊŞ Ƨǎƻǳ ǎǇƻƧŜƴȅ ǎŜ ȊǾȇǑŜƴƻǳ ŎƛǘƭƛǾƻǎǘƝ Ǿǻőƛ ƳǳǘŀƎŜƴƴƝƳ ǾƭƛǾǻƳ ŀ ƳƻƘƻǳ 

ōȇǘ ǇƻŘƳƝƴŠƴȅ ǇƻǊǳŎƘŀƳƛ ǊŜǇŀǊŀőƴƝŎƘ ƳŜŎƘŀƴƛǎƳǻΦ Y ƴŜƧǾƝŎŜ ǇǊƻōłŘŀƴȇƳ ǇŀǘǌƝ ǊŜŎŜǎƛǾƴŠ ŘŠŘƛőƴŞ ƻƴŜƳƻŎƴŠƴƝ 

xeroderma pigmentosum (XP) s ƛƴŎƛŘŜƴŎƝ м Υ тл лллΦ tƻǎǘƛȌŜƴƝ Ƨǎƻǳ ŎƛǘƭƛǾƝ ƴŀ ¦± ȊłǌŜƴƝΦ hǇŀƭƻǾłƴƝ ǳ ƴƛŎƘ ǾȅǾƻƭłǾł 

nepravidelnou pigmentaci a v őŀǎƴŞƳ ǾŠƪǳ ǎŜ ǳ ƴƛŎƘ ƻōƧŜǾǳƧƝ ƪŀǊŎƛƴƻƳȅ ƪǻȌŜΦ ½ǾȇǑŜƴŞ ƧŜ ƛ ǊƛȊƛƪƻ ƴŜƻǇƭŀȊƛƝ ƧƛƴȇŎƘ ƻǊƎłƴǻΦ 

YǊƻƳŠ ŎƛǘƭƛǾƻǎǘƛ ƪǻȌŜ ƳŀƧƝ ǇŀŎƛŜƴǘƛ ǎ ·t ǊǻȊƴŞ ƴŜǳǊƻƭƻƎƛŎƪŞ ǇƻǊǳŎƘȅΦ ±ȅǎǾŠǘƭŜƴƝƳ ƧŜ ǇǌŜŘőŀǎƴł ǎƳǊǘ ŘƭƻǳƘƻǾŠƪȇŎƘ 

ƴŜǊǾƻǾȇŎƘ ōǳƴŠƪ όŀǇƻǇǘƽȊŀύΦ hƴŜƳƻŎƴŠƴƝ ƧŜ ȊǇǻǎƻōŜƴƻ ŘŜŦŜƪǘŜƳ Ǿ ŜȄŎƛǎƴƝƳ ƻǇǊŀǾƴŞƳ ǎȅǎǘŞƳǳ b9wΦ tƻǎǘƛȌŜƴƝ ƴŜƧǎƻǳ 

ǎŎƘƻǇƴƛ ƻǇǊŀǾƛǘ ǇƻǑƪƻȊŜƴƝ ȊǇǻǎƻōŜƴł ¦± ȊłǌŜƴƝƳΦ 

 

tǌƝƪƭŀŘŜƳ ŘŜŦŜƪǘǳ Ǿ ǎȅǎǘŞƳǳ .9w Ƨǎƻǳ ǳ őƭƻǾŠƪŀ ƳǳǘŀŎŜ Ǿ genu MUTYH ȊǇǻǎƻōǳƧƝŎƝ ƧŜŘƴǳ Ȋ ŘŠŘƛőƴȇŎƘ ŦƻǊŜƳ ƪƻƭƻǊŜƪǘłƭƴƝƘƻ 

karcinomu. 

 

.ƭƻƻƳǻǾ ǎȅƴŘǊƻƳ ƧŜ ȊǇǻǎƻōŜƴ ƳǳǘŀŎƝ Ǿ genu BLMΣ ƪǘŜǊȇ ǎŜ ǵőŀǎǘƴƝ ǇǊƻŎŜǎǻ ǇƻǎǘǊŜǇƭƛƪŀőƴƝŎƘ ƻǇǊŀǾΦ tƻǎǘƛȌŜƴƝ ƳŀƧƝ 

ŎƘǊƻƳƻǎƻƳłƭƴƝ ƴŜǎǘŀōƛƭƛǘǳΣ ȊǾȇǑŜƴŞ ǊƛȊƛƪƻ Ǿȇǎƪȅǘǳ ƴłŘƻǊǻ ŀ Ƨǎƻǳ ƛƳǳƴƻŘŜŦƛŎƛŜƴǘƴƝΦ 

 

V ƴŠƪǘŜǊȇŎƘ ǇǌƝǇŀŘŜŎƘ ǇƻǑƪƻȊŜƴƝ 5b! ǾȊƴƛƪŀƧƝ ƻƴŜƳƻŎƴŠƴƝΣ ƪŘŜ ǇǌƝőƛƴŀ ƴŜƴƝ ǇǌƝƳƻ Ǿ ŘŜŦŜƪǘǳ ƻǇǊŀǾƴȇŎƘ ǎȅǎǘŞƳǻΣ ŀƭŜ 

ǎǇƻőƝǾł Ǿ ŘŜŦŜƪǘƴƝ ǊŜŀƪŎƛ ōǳƶƪȅ ƴŀ ǇƻǑƪƻȊŜƴƝ ƎŜƴŜǘƛŎƪŞƘƻ ƳŀǘŜǊƛłƭǳΦ bƻǊƳłƭƴƝ ōǳƶƪȅ ǊŜŀƎǳƧƝ ƴŀ ǇƻǑƪƻȊŜƴƝ 5b! ȊŀǎǘŀǾŜƴƝƳ 

ōǳƴŠőƴŞƘƻ Ŏȅƪƭǳ Ǿ ƪƻƴǘǊƻƭƴƝƳ ōƻŘŠ ŀ ǳƳƻȌƶǳƧƝ ǘŀƪ ōǳř ƻǇǊŀǾǳ ǇƻǑƪƻȊŜƴƝ ƴŜōƻ ǎǇǳǑǘŠƴƝ ŀǇƻǇǘƽȊȅΦ {ƻǳőłǎǘƝ ǘƻƘƻǘƻ 

mechanismu je funkce genu ATM, ƧŜƘƻȌ ǇǊƻŘǳƪǘ ǇǌŜƴłǑƝ ǎƛƎƴłƭ ƻ ǇƻǑƪƻȊŜƴƝ ƪ ŘŀƭǑƝƳ ŎƝƭǻƳ ŀȌ ƪ ǇǊƻǘŜƛƴǳ ǇроΦ ½ǘǊłǘŀ ŦǳƴƪŎŜ 

ǘƻƘƻǘƻ ǇǊƻǘŜƛƴǳ !¢a ȊǇǻǎƻōǳƧŜ ƻƴŜƳƻŎƴŠƴƝ ataxia teleangiectasia. .ǳƶƪȅ ǘŠŎƘǘƻ ƴŜƳƻŎƴȇŎƘ Ƨǎƻǳ ƘȅǇŜǊǎŜƴȊƛǘƛǾƴƝ ƴŀ 

ƻȊłǌŜƴƝ ŀ ƳŀƧƝ ŎƘǊƻƳƻǎƻƳłƭƴƝ ƴŜǎǘŀōƛƭƛǘǳΦ bŜƳƻŎƴƝ ƳŀƧƝ ǾȅǎƻƪŞ ǊƛȊƛƪƻ ǾȊƴƛƪǳ ƴłŘƻǊǻ- Ƨǎƻǳ ǇƻǎǘƛȌŜƴƛ ƛƳǳƴƻŘŜŦƛŎƛŜƴŎƝ ŀ 

ŎŜǊŜōŜƭłǊƴƝ ŀǘŀȄƛƝΦ Wƛƴƻǳ ǎƪǳǇƛƴƻǳ ƻƴŜƳƻŎƴŠƴƝ ȊǇǻǎƻōŜƴƻǳ ŘŜŦŜƪǘƴƝ ƻŘǇƻǾŠŘƝ ƴŀ ǇƻǑƪƻȊŜƴƝ 5b! ƧŜ Fanconiho anemie. 

hƴŜƳƻŎƴŠƴƝ ƧŜ !w ŘŠŘƛőƴŞΣ ǇǊƻƧŜǾǳƧŜ ǎŜ ǊǻȊƴȇƳƛ ǾǊƻȊŜƴȇƳƛ ǾŀŘŀƳƛ ŀ ǇǊŜŘƛǎǇƻȊƛŎƝ ƪŜ ǾȊƴƛƪǳ ƳŀƭƛƎƴƛǘ ȊŜƧƳŞƴŀ ŀƪǳǘƴƝ 

ƳȅŜƭƻƛŘƴƝ ƭŜǳƪŞƳƛŜΦ 

 

U HNPCC όIŜǊŜŘƛǘŀǊȅ bƻƴtƻƭȅǇƻǎƛǎ /ƻƭƻǊŜŎǘŀƭ /ŀǊŎƛƴƻƳŀύ ǎŜ ƧŜŘƴł ƻ ƳǳǘŀŎŜ ƎŜƴǻ hMSH2,hMLH1 (human Mut L 

homologue 1 DNA repair gene), hMSH6, hPMS1 a hPMS2Σ ƪǘŜǊŞ ǎŜ ǇƻŘƝƭŜƧƝ ƴŀ ƳƛǎƳŀǘŎƘ ǊŜǇŀƛǊǳΦ tƻǊǳŎƘŀ ǊŜǇŀǊŀŎƝ ǘƻƘƻǘƻ 

ǘȅǇǳ ǎŜ ǇǊƻƧŜǾƝ ƴŜƧŜƴ Ǿ ǊǻȊƴȇŎƘ ƎŜƴŜŎƘΣ ŀƭŜ ƛ ȊƳŠƴŀƳƛ Ǉƻőǘǳ ǊŜǇŜǘƛǘƛǾƴƝŎƘ ǎŜƪǾŜƴŎƝ Ǿ ōǳƶƪłŎƘ ƴłŘƻǊƻǾŞ ǘƪłƴŠΦ ¢ŀǘƻ 

ƴŜǎǘŀōƛƭƛǘŀ ƳƛƪǊƻǎŀǘŜƭƛǘƻǾȇŎƘ ƳŀǊƪŜǊǻ ƧŜ ŎƘŀǊŀƪǘŜǊƛǎǘƛŎƪȇƳ ǊȅǎŜƳ Ibt//Φ 

 

hǊƛŜƴǘŀőƴƝ ƘƻŘƴƻŎŜƴƝ ǊŜǇŀǊŀőƴƝŎƘ ƳŜŎƘŀƴƛǎƳǻ ǇƻǎƪȅǘǳƧŜ ƛ ǾȅǑŜǘǌŜƴƝ ȊƝǎƪŀƴȇŎƘ ŎƘǊƻƳƻǎƻƳłƭƴƝŎƘ ŀōŜǊŀŎƝ ό½/I!ύΦ ½/I! Ƨǎƻǳ 

ƻōǾȅƪƭŜ ǾȅǑŜǘǌƻǾłƴȅ ǇǊƻ ȊƧƛǑǘŠƴƝ ǾŜƭƛƪƻǎǘƛ ŜȄǇƻȊƛŎŜ ƳǳǘŀƎŜƴǻƳΦ Wŀƪƻ ƴƻǊƳŀ ƧŜ ǳǾłŘŠƴƻ м ҈ ōǳƴŠƪ ǎŜ ½/I!Σ Ǿ ƘƻǊǑƝƳ 

ȌƛǾƻǘƴƝƳ ǇǊƻǎǘǌŜŘƝ ŀȌ Řƻ о-4 %. 

 

WŜǎǘƭƛȌŜ ǾǑŀƪ ƪƭƛŜƴǘ Ƴł Ǉǌƛ ǎǘŜƧƴŞ ƳƝǌŜ ŜȄǇƻȊƛŎŜ ǇƻŘǎǘŀǘƴŠ ǾƝŎŜ ȊƭƻƳǻ ŀ ǇǌŜǎǘŀǾŜō ŎƘǊƻƳƻǎƻƳǻ όƛ мл ҈ ŀ ǾƝŎŜ ǇƻǑƪƻȊŜƴȇŎƘ 

ōǳƴŠƪύ ƴŜȌ ƴŀǇǌΦ ƧŜƘƻ ǎǘŜƧƴŠ ŜȄǇƻƴƻǾŀƴƝ ǎǇƻƭǳǇǊŀŎƻǾƴƝŎƛΣ Ǉŀƪ ǘŜƴǘƻ ƴłƭŜȊ ǎǾŠŘőƝ ǇǊƻ ƳŞƴŠ ŀƪǘƛǾƴƝ ǊŜǇŀǊŀőƴƝ ǎȅǎǘŞƳΦ ¢ŀƪǘƻ 

ǇƻǎǘƛȌŜƴȇƳ ƻǎƻōłƳ ƧŜ ǘǌŜōŀ ŘƻǇƻǊǳőƛǘ ȊǾȇǑŜƴƻǳ ƻŎƘǊŀƴǳ ǇǌŜŘ ƳǳǘŀƎŜƴȅ ǾőŜǘƴŠ ƻƳŜȊŜƴƝ ǊǘƎ ǾȅǑŜǘǌŜƴƝ ŀ ȊƳŠƴȅ ǇǊŀŎƻǾƛǑǘŠΦ 

 

¦Ǌőƛǘƻǳ ǇǊŜǾŜƴǘƛǾƴƝ ƻŎƘǊŀƴǳ ǇǌŜŘ ǇǻǎƻōŜƴƝƳ ƳǳǘŀƎŜƴǻ ǇƻǎƪȅǘǳƧƝ ŀƴǘƛƻȄƛŘŀƴǘȅΦ ± praxi byla s ǵǎǇŠŎƘŜƳ ǘŜǎǘƻǾłƴŀ ƪȅǎŜƭƛƴŀ 

ŀǎƪƻǊōƻǾł όǾƛǘŀƳƛƴ /ύ ŀ ǘƻƪƻŦŜǊƻƭ όǾƛǘŀƳƛƴ 9ύΦ tƻȊƛǘƛǾƴƝ ŜŦŜƪǘ ƴŀ ǎȅƴǘŞȊǳ 5b! ŀ ǇǊƻŎŜǎ ǊŜǇŀǊŀŎŜ 5b! Ƴł ƪȅǎŜƭƛƴŀ ƭƛǎǘƻǾł 

(Acidum folicum). 



60. ah[9Y¦[#wbN th5{¢!¢! 5=5L2bº/I /Ihwh. 
 

CŜƴƻǘȅǇƻǾŞ ǇǊƻƧŜǾȅ ŘŠŘƛőƴȇŎƘ ŎƘƻǊƻō ŀ ǾŀŘ ƳǻȌŜƳŜ ǎǘǳŘƻǾŀǘ ƴŀ ƪƭƛƴƛŎƪŞΣ ōǳƴŠőƴŞ ŀ ƳƻƭŜƪǳƭłǊƴƝ ǵǊƻǾƴƛΦ 

5ŀƭǑƝ ƎŜƴŜǘƛŎƪŞ ǇƻȊƴŀǘƪȅ ȊƝǎƪłǾłƳŜ ǎǘǳŘƛŜƳ rodin a ǇƻǇǳƭŀŎƝΦ tǊƻ ŘƛŀƎƴƻǎǘƛƪǳ ŀ ƪŀǳȊłƭƴƝ ǘŜǊŀǇƛƛ ƳŀƧƝ ǊƻȊƘƻŘǳƧƝŎƝ ǾȇȊƴŀƳ 

ǇƻȊƴŀǘƪȅ ƳƻƭŜƪǳƭłǊƴƝ ŀ ōƛƻŎƘŜƳƛŎƪŞ ƎŜƴŜǘƛƪȅΦ ½ŀƪƭŀŘŀǘŜƭŜƳ ōƛƻŎƘŜƳƛŎƪŞ ƎŜƴŜǘƛƪȅ ƧŜ A. GarrodΣ ƪǘŜǊȇ Ǿ r. 1902 publikoval 

ǇƻȊƴŀǘƪȅ ƻ ōƛƻŎƘŜƳƛŎƪŞ ǇƻŘǎǘŀǘŠ ǊŜŎŜǎƛǾƴŠ ŘŠŘƛőƴȇŎƘ ŎƘƻǊƻō ς albinismus, pentosurie, alkaptonurie a cystinurie. 

 

V ǎƻǳőŀǎƴŞ ŘƻōŠ ƧŜ ȊƴłƳƻ ǾŜƭƪŞ ƳƴƻȌǎǘǾƝ ƎŜƴŜǘƛŎƪȅ ǇƻŘƳƝƴŠƴȇŎƘ ƻƴŜƳƻƴŠƴƝΣ ƪǘŜǊł ƭȊŜ ǊƻȊŘŠƭƛǘ Řƻ ƴłǎƭŜŘǳƧƝŎƝŎƘ ǎƪǳǇƛƴΥ όƛύ 

ŎƘǊƻƳƻǎƻƳłƭƴŠ ǇƻŘƳƝƴŠƴł ƻƴŜƳƻŎƴŠƴƝ όŎƘǊƻƳƻǎƻƳłƭƴƝ ŀōŜǊŀŎŜύΣ όƛƛύ ƳƻƴƻƎŜƴƴŠ ǇƻŘƳƝƴŠƴł ƻƴŜƳƻŎƴŠƴƝ όǇƻƭȅƎŜƴƴŠ 

ǇƻŘƳƝƴŠƴł Ҍ ǾƭƛǾ ǇǊƻǎǘǌŜŘƝύ ŀ όƛƛƛύ ƳƛǘƻŎƘƻƴŘǊƛłƭƴƝ ŎƘƻǊƻōȅ όƳǳǘŀŎŜ Ƴǘ5b!ύΦ aƻƭŜƪǳƭłǊƴƝ ǇƻŘǎǘŀǘǳ ŘŠŘƛőƴȇŎƘ ŎƘƻǊƻō ŀ 

ǘȅǇƛŎƪŞ ƳŜŎƘŀƴƛǎƳȅ ŦŜƴƻǘȅǇƻǾȇŎƘ ŘǻǎƭŜŘƪǻ ƎŜƴƻǾȇŎƘ ƳǳǘŀŎƝ ƭȊŜ Ǿ ǇǊŜƪƭƛƴƛŎƪŞƳ ǎǘǳŘƛǳ ǳƪłȊŀǘ ǇƻǳȊŜ ƴŀ ƴŠƪƻƭƛƪŀ 

ƳƻŘŜƭƻǾȇŎƘ ǇǌƝkladech. ¢ȅǘƻ ǇǌƝƪƭŀŘȅ Ǉŀƪ ƳƻƘƻǳ ǇǌƛǎǇŠǘ ƪ ǇƻŎƘƻǇŜƴƝ ŘŀƭǑƝŎƘ ǇƻȊƴŀǘƪǻΣ ǎŜ ƪǘŜǊȇƳƛ ǎŜ ǎŜǘƪłǾłƳŜ Ǿ ǇǊǻōŠƘǳ 

ƪƭƛƴƛŎƪŞƘƻ ǎǘǳŘƛŀΦ 

 

Z ǇƻȊƴŀǘƪǻ ƻ ǎǘǊǳƪǘǳǌŜ ŀ ŦǳƴƪŎƛ ƴǳƪƭŜƻǾȇŎƘ ƪȅǎŜƭƛƴ όbYύ ǾȅǇƭȇǾłΣ ȌŜ ŎŜƭŞ ǎǇŜƪǘǊǳƳ ŘŠŘƛőƴȇŎƘ ƳŜǘŀōƻƭƛŎƪȇŎƘ ŀ 

ƳƻǊŦƻƭƻƎƛŎƪȇŎƘ Ȋƴŀƪǻ ǎŜ ǊŜŀƭƛȊǳƧŜ ǇǊƻǎǘǌŜŘƴƛŎǘǾƝƳ ōƝƭƪƻǾƛƴ ǇƻŘƭŜ ǎǘŀƴŘŀǊŘƴƝƘƻ ǎŎƘŞƳŀǘǳΦ {ƭŜŘ ȊƳŠƴ Ǿ ǇǌƝǇŀŘŠ ƳǳǘŀŎŜ ƎŜƴǳ 

ƧŜ ƳƻȌƴŞ ǾȅƧłŘǌƛǘ ǘŀƪǘƻΥ 

                     ƳǳǘŀŎŜ Ҧ ȊƳŠƴŠƴȇ ǇǊƻǘŜƛƴ Ҧ ȊƳŠƴŠƴł ŦǳƴƪŎŜ ҦŎƘƻǊƻōŀ 

 

aǳǘŀŎŜ ƳǻȌŜƳŜ ǎǘǳŘƻǾŀǘ ǇǌƝƳƻǳ ŀƴŀƭȇȊƻǳ bY ό5b! ƛ wb!ύΣ ŀƴŀƭȇȊƻǳ ǇǊƛƳłǊƴƝƘƻ ǇǊƻŘǳƪǘǳ όǎƭŜŘǳ ŀƳƛƴƻƪȅǎŜƭƛƴ 

v ǇǊƻǘŜƛƴŜŎƘύΣ ƘƻŘƴƻŎŜƴƝƳ ƳŜǘŀōƻƭƛŎƪŞ ŀƪǘƛǾƛǘȅ ǇǊƻǘŜƛƴǻ ƴŜōƻ ȊƳŠƴ ƧŜƧƛŎƘ ǳƭǘǊŀǎǘǊǳƪǘǳǊȅ ŀ ǎǊƻǾƴłǾŀǘ ƧŜ ǎ fenotypem (s 

ƪƭƛƴƛŎƪȇƳ ƴłƭŜȊŜƳύΦ ¢ŀƪ ƎŜƴŜǘƛƪŀ ǇǌƛƴŜǎƭŀ ƴŜƧŜƴ ƴƻǾŞ ŘƛŀƎƴƻǎǘƛŎƪŞ ƳŜǘƻŘȅ ŀ ȊƭŜǇǑŜƴƝ ǎȅƳǇǘƻƳŀǘƛŎƪŞ ƭŞőōȅΣ ŀƭŜ ǇǌŜŘŜǾǑƝƳ 

ƴŀŘŠƧƛ ƴŀ ƪŀǳȊłƭƴƝ ƭŞőōǳ ƳŜǘŀōƻƭƛŎƪȇŎƘ ƻŘŎƘȅƭŜƪ ǾőŜǘƴŠ ƎŜƴƻǾŞ ǘŜǊŀǇƛŜ 

 

hōŜŎƴŞ ǎŎƘŞƳŀ ȊƴłȊƻǊƶǳƧƝŎƝ ŎŜǎǘǳ ƻŘ ƎŜƴǳ όǊŜǎǇŜƪǘƛǾŜ ƻŘ 5b!ύ ƪ ǇǊƻǘŜƛƴǳ ǎŜ Ǿ ƳƻƭŜƪǳƭłǊƴƝ ōƛƻƭƻƎƛƛ ƻȊƴŀőǳƧŜ Ƨŀƪƻ ŎŜƴǘǊłƭƴƝ 

dogma. aǳǘŀŎŜ ƴŀ ǵǊƻǾƴƛ 5b! ŘƻƪłȌŜ ƴƻǊƳłƭƴƝ ǎƭŜŘ ǊŜŀƪŎƝ ǾȇȊƴŀƳƴŠ ƴŀǊǳǑƛǘ ŀ őŀǎǘƻ ǾŜŘŜ ƪ ǊƻȊǾƻƧƛ ǇŀǘƻƭƻƎƛŎƪŞƘƻ ŦŜƴƻǘȅǇǳ 

ς ǘŜŘȅ ƪ ǊƻȊǾƻƧƛ ǇǌƝǎƭǳǑƴŞ ŎƘƻǊƻōȅΦ 

 

bƻǊƳłƭƴƝ ǎǘŀǾ - ƎŜƴ ό5b!ύ Ҧ Ƴwb! ǎŜ ǎǘŀƴŘŀǊŘƴƝ ǎŜƪǾŜƴŎƝ Ҧ ŦǳƴƪőƴƝ ǇǊƻǘŜƛƴ Ҧ ƴƻǊƳłƭƴƝ ŦǳƴƪŎŜκȊƴŀƪ  

 

tŀǘƻƭƻƎƛŎƪȇ ǎǘŀǾ - ƳǳǘƻǾŀƴȇ ƎŜƴ ό5b!ύ Ҧ Ƴwb! ǎ ƴŜǎǘŀƴŘŀǊŘƴƝ ǎŜƪǾŜƴŎƝ Ҧ ƴŜŦǳƴƪőƴƝ ǇǊƻǘŜƛƴ Ҧ ǇƻǑƪƻȊŜƴł ŦǳƴƪŎŜκȊƴŀƪ 

Ҧ ŎƘƻǊƻōŀ 

 

¢ŀƪƻǾŞǘƻ ǎŎƘŞƳŀ ƧŜ ǎŀƳƻȊǌŜƧƳŠ ǇƻǳȊŜ ƘǊǳōŠ ƻǊƛŜƴǘŀőƴƝΣ Ǿ ǳǊőƛǘȇŎƘ ǇǌƝǇŀŘŜŎƘ ƧŜ ƴłǎƭŜŘƪŜƳ ƳǳǘŀŎŜ ƴŀǊǳǑŜƴ ǎŀƳƻǘƴȇ 

ǇǊƻŎŜǎ ǘǊŀƴǎƪǊƛǇŎŜ ŀ ƴŀǊǳǑŜƴł ŦǳƴƪŎŜ ƴŜƳǳǎƝ ōȇǘ ȊǇǻǎƻōŜƴŀ ǇƻǳȊŜ ƴŜŦǳƴƪőƴƝƳ ǇǊƻǘŜƛƴŜƳΣ ŀƭŜ ƛ ƧŜƘƻ ƴŜŘƻǎǘŀǘƪŜƳΦ 

 

Typ defektu tǌƝƪƭŀŘȅ ǇƻǎǘƛȌŜƴƝ 

 ŘŜŦŜƪǘ ŜƴȊȅƳǻ  tY¦Σ ƎŀƭŀƪǘƻǎŞƳƛŜΣ ŘŜŦƛŎƛŜƴŎŜ ŀŘŜƴƻǎƛƴŘŜŀƳƛƴŀǎȅ 

 ŘŜŦŜƪǘ ǊŜŎŜǇǘƻǊǻ  ǘŜǎǘƛƪǳƭłǊƴƝ ŦŜƳƛƴƛȊŀŎŜΣ ƘȅǇŜǊŎƘƻƭŜǎǘŜǊƻƭŞƳƛŜ  

 ŘŜŦŜƪǘ ƳƻƭŜƪǳƭłǊƴƝƘƻ ǘǊŀƴǎǇƻǊǘǳ  ŎȅǎǘƛŎƪł ŦƛōǊƽȊŀΣ ƘȅǇŜǊǘŜƴȊŜ  

 ŘŜŦŜƪǘ ǎǘǊǳƪǘǳǊȅ ōǳƴŠƪ   5ǳŎƘŜƴƴŜƻǾŀ ŀ .ŜŎƪŜǊƻǾŀ ƳǳǎƪǳƭłǊƴƝ ŘȅǎǘǊƻŦƛŜ  

 ŘŜŦŜƪǘ ƘƻƳŜƻǎǘłȊȅ   ŀƴǘƛƘŜƳƻŦƛƭƛŎƪȇ ƎƭƻōǳƭƛƴΣ ƛƳǳƴƻƎƭƻōǳƭƛƴȅ  

 ŘŜŦŜƪǘ ǊŜƎǳƭŀŎŜ Ǌǻǎǘǳ ŀ ŘƛŦŜǊŜƴŎƛŀŎŜ   ŘŜǘŜǊƳƛƴŀŎŜ ǇƻƘƭŀǾƝΣ ƛƴŀƪǘƛǾŀŎŜ · ŎƘǊƻƳƻȊƻƳǳΣ ǘǳmor 
supresory  

 ŘŜŦŜƪǘ ƳŜȊƛōǳƴŠőƴŞ ƪƻƳǳƴƛƪŀŎŜ   ƛƴȊǳƭƝƴΣ ǊǻǎǘƻǾȇ ƘƻǊƳƻƴΣ ŘƛŦŜǊŜƴŎƛŀŎŜ ǇƻƘƭŀǾƝ  

 ŘŜŦŜƪǘ ƳƛǘƻŎƘƻƴŘǊƛƝ  Leberova atrofie optiku 

 

61. twh¢9Lb¸ ! W9WL/I C¦bY/9Σ D9b9¢L/Yº th[¸ahwCL{a¦{ .N[Yh±Lb 

 
.N[Yh±Lb¸ 

.ƝƭƪƻǾƛƴȅ Ƨǎƻǳ ōƛƻǇƻƭȅƳŜǊȅ ǇǌƝǘƻƳƴŞ Ǿ ƪŀȌŘŞ ōǳƶŎŜ ƻǊƎŀƴƛǎƳǳΦ Wǎƻǳ ǘǾƻǌŜƴȅ Ȋ ǾŜƭƪŞ ǾŠǘǑƛƴȅ ƪƽŘƻǾŀƴȇƳƛ [- -h

aminokyselinami, ale v ƧŜƧƛŎƘ ƳƻƭŜƪǳƭŜ ƳƻƘƻǳ ōȇǘ ƛ ƴŠƪǘŜǊŞ ƧƛƴŞ ŀƳƛƴƻƪȅǎŜƭƛƴȅΣ ƴŀǇǌΦ ƘȅŘǊƻȄȅǇǊƻƭƛƴ ŀ ƘȅŘǊƻȄȅƭȅǎƛƴ 

v kolagenu nebo selenocystein.  

 



Vlasǘƴƻǎǘƛ ōƝƭƪƻǾƛƴ ǾȅǇƭȇǾŀƧƝ ȊŜ ǎǘǊǳƪǘǳǊȅ ŘŀƴŞ ǎƻǳōƻǊŜƳ ƪƻǾŀƭŜƴǘƴƝŎƘ ƛ ƴŜƪƻǾŀƭŜƴǘƴƝŎƘ ǾŀȊŜō Ǿ ƧŜŘƴƻƳ ƴŜōƻ ǾƝŎŜ ǌŜǘŠȊŎƝŎƘ 

ƳƻƭŜƪǳƭȅ ōƝƭƪƻǾƛƴȅΦ ¦ǊőǳƧƝŎƝƳ ŦŀƪǘƻǊŜƳ ƧŜ ǇǊƛƳłǊƴƝ ǎǘǊǳƪǘǳǊŀ ǇƻƭȅǇŜǇǘƛŘƻǾŞƘƻ ǌŜǘŠȊŎŜΣ ǘƧΦ ǇƻǌŀŘƝ ǇǌƝǎƭǳǑƴȇŎƘ ŀƳƛƴƻƪȅǎŜƭƛƴΣ 

ǾȅǇƭȇǾŀƧƝŎƝ ƧŜŘƴƻȊƴŀőƴŠ Ȋ ƎŜƴŜǘƛŎƪŞƘƻ ƪƽŘǳΦ  

 

±ǑŜŎƘƴȅ ǇŜǇǘƛŘƻǾŞ ǾŀȊōȅ Ƨǎƻǳ ǊƻǾƴƻŎŜƴƴŞΣ ƴŜȊłƭŜȌƝ ƴŀ ŀƳƛƴƻƪȅǎŜƭƛƴłŎƘΣ ƪǘŜǊŞ ƧŜ ǘǾƻǌƝΦ tŜǇǘƛŘƻǾł ǾŀȊōŀ ǾƴłǑƝ Řƻ ƳƻƭŜƪǳƭȅ 

ōƝƭƪƻǾƛƴȅ ǇƭŀƴŀǊƛǘǳΣ ǊŜȊƻƴŀƴŎƝ ƧŜ ȊŘŜ ȊŀōǊłƴŠƴƻ ǾƻƭƴŞ ƻǘłőƛǾƻǎǘƛ ŀǘƻƳǻ / ŀ b Ǿ ǇŜǇǘƛŘƻǾŞ ǾŀȊōŠΦ YƻƭŜƳ ƻǎǘŀǘƴƝŎƘ 

ƧŜŘƴƻŘǳŎƘȇŎƘ ǾŀȊŜō ƧŜ Ǿƻƭƴł ǊƻǘŀŎŜ ƳƻȌƴł ŀ ƳƻƭŜƪǳƭŀ ȊŀǳƧƝƳł ŜƴŜǊƎŜǘƛŎƪȅ ŀ ǇǊƻǎǘƻǊƻǾŠ ƴŜƧǾȇƘƻŘƴŠƧǑƝ ƪƻƴŦƻǊƳŀŎƛΦ ±ȅǳȌƝǾł 

ǎŜ Ǉǌƛ ǘƻƳ ƛ ŘŀƭǑƝŎƘ ǘȅǇǻ ǾŀȊŜō όŘƛǎǳƭŦƛŘƻǾŞ ŀ ǾƻŘƝƪƻǾŞ Ƴǻǎǘƪȅύ ŀ ƛƴǘŜǊŀƪŎƝ όƘȅŘǊƻŦƻōƴƝ ŀ ŜƭŜƪǘǊƻǎǘŀǘƛŎƪŞύΦ 

 

STRUKTURA 

tǊƛƳłǊƴƝ ǎǘruktura ƧŜ ǇǌŜǎƴȇ ǎƭŜŘ ŀƳƛƴƻƪȅǎŜƭƛƴ Ǿ ǌŜǘŠȊŎƛ ōƝƭƪƻǾƛƴȅΣ ǎȅƴǘŜȊƻǾŀƴȇ ǇƻŘƭŜ ƎŜƴŜǘƛŎƪŞƘƻ ƪƽŘǳΦ ±ȅǘǾłǌƝ ȊłƪƭŀŘƴƝ 

ǇǌŜŘǇƻƪƭŀŘ ǇǊƻ ǾȊƴƛƪ ǇǊƻǎǘƻǊƻǾŞƘƻ ǳǎǇƻǌłŘłƴƝ ŎŜƭŞ ƳŀƪǊƻƳƻƭŜƪǳƭȅΦ 

 

{ŜƪǳƴŘłǊƴƝ ǎǘǊǳƪǘǳǊŀ ǾȊƴƛƪł Ǿ ŘǻǎƭŜŘƪǳ ƳƻȌƴƻǎǘƛ ǾȅǘǾƻǌƛǘ ǳǾƴƛǘǌ ǌŜǘŠȊŎŜ ǾƻŘƝƪƻǾŞ Ƴǻǎǘƪȅ ƳŜȊƛ ǾƻŘƝƪŜƳ ƴŀ ŘǳǎƝƪǳ 

ǇŜǇǘƛŘƻǾŞ ǾŀȊōȅ ŀ ƪȅǎƭƝƪŜƳ ƪŀǊōƻƴȅƭǳ ƴŀ őǘǾǊǘŞƳ ƴłǎƭŜŘǳƧƝŎƝƳ ŀƳƛƴƻƪȅǎŜƭƛƴƻǾŞƳ ȊōȅǘƪǳΦ ¢ŀƪ ǎŜ ǎǘŀōƛƭƛȊǳƧŜ ƪƻƴŦƻǊƳŀŎŜ 

s ƴŜƧƴƛȌǑƝ ŜƴŜǊƎƛƝΦ ¢ȅǘƻ ƛƴǘǊŀƳƻƭŜƪǳƭłǊƴƝ ǾƻŘƝƪƻǾŞ ǾŀȊōȅ ǾȅǘǾłǌŜƧƝ ǎǘǊǳƪǘǳǊǳ ȊǾŀƴƻǳ -hhelix. ¦ƘƭƻǾƻŘƝƪƻǾŞ Ȋōȅtky molekul 

ŀƳƛƴƻƪȅǎŜƭƛƴ ǾȅǎǘǳǇǳƧƝ ƴŀ ǾƴŠƧǑƝ ǎǘǊŀƴǳ ƻŘ ƻǎȅ ǑǊƻǳōƻǾƛŎŜΦ {ǘǊǳƪǘǳǊƴŠ ƴŜƧǎǘłƭŜƧǑƝ ƧŜ ǑǊƻǳōƻǾƛŎŜ ǇǊŀǾƻǘƻőƛǾłΦ ± ǌŜǘŠȊŎƛ ǾłȊŀƴȇ 

ǇǊƻƭƛƴ ƴŜƳǻȌŜ ǘǾƻǌƛǘ ƻŘƝƪƻǾƻǳ ǾŀȊōǳ ŀ ƴŀ ǑǊƻǳōƻǾƛŎƛ ǘŀƪ ǾȊƴƛƪł ƻƘȅōΦ 

 

±ƻŘƝƪƻǾŞ Ƴǻǎǘƪȅ ǘǾƻǌŜƴŞ ǇǌƝőƴŠ ƳŜȊƛ ƧŜŘƴƻǘƭƛǾȇƳƛ ǇƻƭȅǇŜǇǘƛŘƻǾȇƳƛ ǌŜǘŠȊŎƛ ǾȅǘǾłǌŜƧƝ ǎǘǊǳƪǘǳǊǳ ǎƪƭłŘŀƴŞƘƻ ƭƛǎǘǳ ό-̡

ǎǘǊǳƪǘǳǊŀύΦ tƻǎǘǊŀƴƴƝ ŀƳƛƴƻƪȅǎŜƭƛƴƻǾŞ Ȋōȅǘƪȅ ǾȅǎǘǳǇǳƧƝ ǇƻŘ ƴŜōƻ ƴŀŘ ǊƻǾƛƴȅ ǎƪƭłŘŀƴŞƘƻ ƭƛǎǘǳΦ {ƻǳǎŜŘƴƝ ǌŜǘŠȊŎŜΣ ǘǾƻǌŜƴŞ 

ǇǌŜǾłȌƴŠ ƳŀƭȇƳƛ ŀƳƛƴƻƪȅǎŜƭƛƴŀƳƛ όƎƭȅŎƛƴΣ ŀƭŀƴƛƴΣ ǎŜǊƛƴύΣ Ƨǎƻǳ ƻǊƛŜƴǘƻǾłƴȅ ōǳř ǎǘŜƧƴȇƳ όǇŀǊŀƭŜƭƴƝƳύΣ ƴŜōƻ ƻǇŀőƴȇƳ 

όŀƴǘƛǇŀǊŀƭŜƭƴƝƳύ ǎƳŠǊŜƳ όǾŜ ǎƳȅǎƭǳ ǇǊƛƳłǊƴƝ ǎǘǊǳƪǘǳǊȅύΦ YŀȌŘȇ ǘȅǇ ǎƪƭłŘŀƴŞƘƻ ƭƛǎǘǳ Ƴł ǎǾŞ ŎƘŀǊŀƪǘŜǊƛǎǘƛŎƪŞ ǳǎǇƻǌłŘłƴƝ 

ǾƻŘƝƪƻǾȇŎƘ ǾŀȊŜō ŀ ƧŜ ȊłƪƭŀŘŜƳ ǎǘǊǳƪǘǳǊȅ ǾŜƭƳƛ ǇŜǾƴȇŎƘ ŀ ƻŘƻƭƴȇŎƘ ōƝƭƪƻǾƛƴΦ bŀ ǇƻǾǊŎƘǳ ōƝƭƪƻǾƛƴ ǾȊƴƛƪŀƧƝ ǎƳȅőƪȅ ǊǻȊƴŞ 

ǾŜƭƛƪƻǎǘƛ ŀ ǘǾŀǊǳ ǇƻŘƭŜ ǇǊƛƳłǊƴƝ ǎǘǊǳƪǘǳǊȅΦ 

 

±ŜƭƪŞ ƳƴƻȌǎǘǾƝ ōƝƭƪƻǾƛƴ Ƴł ǾŜ ǎǾŞ ƳƻƭŜƪǳƭŜ ƻōŀ ǘȅǇȅ ǎŜƪǳƴŘłǊƴƝ ǎǘǊǳƪǘǳǊȅΦ 

 

¢ŜǊŎƛłǊƴƝ ǎǘǊǳƪǘǳǊŀ ǎŜ ǘȇƪł ǇǊƻǎǘƻǊƻǾŞƘƻ ǳǎǇƻǌłŘłƴƝ ŎŜƭŞ ƳƻƭŜƪǳƭȅ ōƝƭƪƻǾƛƴȅΣ ƪǘŜǊŞ ƻǇŠǘ ǾȅŎƘłȊƝ Ȋ ǇƻǌŀŘł ŀƳƛƴƻƪȅǎŜƭin 

v ǌŜǘŠȊŎƛΦ WŜ ǾȅǘǾƻǌŜƴŀ ǾȊłƧŜƳƴȇƳ ǇǌƛǘŀƘƻǾłƴƝƳ ƴŜōƻ ƻŘǇǳȊƻǾłƴƝƳ ǇƻƭłǊƴƝŎƘ ƴŜōƻ ƴŜǇƻƭłǊƴƝŎƘ őłǎǘƝ ŀƳƛƴƻƪȅǎŜƭƛƴƻǾȇŎƘ 

Ȋōȅǘƪǻ ƴŀ ǊǻȊƴȇŎƘ ƳƝǎǘŜŎƘ ǌŜǘŠȊŎŜΣ ŎƻȌ ǾŜŘŜ ƪŜ ȊǇǊƻƘȇōłƴƝ ŎŜƭŞ ƳƻƭŜƪǳƭȅΦ ½ǾƭłǑǘŠ ǾȇȊƴŀƳƴŞ Ƨǎƻǳ ŘƛǎǳƭŦƛŘƻǾŞ Ƴǻǎǘƪȅ ǾȊƴƛƪƭŞ 

ƻȄƛŘŀŎƝ ǇǊƻǘƛƭŜƘƭȇŎƘ ςSH skupin cysteinu.  

5ƻŎƘłȊƝ ƪ ŘŀƭǑƝ ǎǘŀōƛƭƛȊŀŎƛ ōƝƭƪƻǾƛƴȅΣ ǳǾƴƛǘǌ ǎǘǊǳƪǘǳǊȅ ǎŜ ǎƻǳǎǘǌŜřǳƧƝ ƘȅŘǊƻŦƻōƴƝ ǎƪǳǇƛƴȅΦ 

 

YǾŀǊǘŜǊƴƝ ǎǘǊǳƪǘǳǊŀ ǳŘłǾł ǾȊłƧŜƳƴƻǳ ǇƻƭƻƘǳ ƧŜŘƴƻǘƭƛǾȇŎƘ ǇƻŘƧŜŘƴƻǘŜƪ ōƝƭƪƻǾƛƴƴŞ ƳƻƭŜƪǳƭȅΦ WŜ ǘǾƻǌŜƴŀ ǾƻŘƝƪƻǾȇƳƛ 

ǾŀȊōŀƳƛΣ ŜƭŜƪǘǊƻǎǘŀǘƛŎƪȇƳƛ ŀ ƘȅŘǊƻŦƻōƴƝƳƛ ƛƴǘŜǊŀƪŎŜƳƛ ƳŜȊƛ Ȋōȅǘƪȅ ŀƳƛƴƻƪȅǎŜƭƛƴ ǾȅǎƪȅǘǳƧƝŎƝƳƛ ǎŜ ƴŀ ǇƻǾǊŎƘǳ ǇƻŘƧŜŘƴƻǘŜƪΦ 

tƻŘƧŜŘƴƻǘƪȅ ƳƻƘƻǳ ōȇǘ ǎǘŜƧƴŞ ƴŜōƻ ƻŘƭƛǑƴŞ ǇƻƭȅǇŜǇǘƛŘƻǾŞ ǌŜǘŠȊŎŜΦ YƻƴŦƻǊƳŀŎŜ ǘŀƪƻǾŞǘƻ ǎƭƻȌŜƴŞ ōƝƭƪƻǾƛƴȅ ǎŜ ƳǻȌŜ 

ȊłǎŀŘƴŠ ȊƳŠƴƛǘ ǾƭƛǾŜƳ ƛ ƳŀƭŞ ǎƭƻǳőŜƴƛƴȅ όǘȊǾΦ allosǘŜǊƛŎƪȇ ŜŦŜƪǘύΣ ƴŀǇǌΦ ƪƻƴŦƻǊƳŀŎŜ ƘŜƳƻƎƭƻōƛƴǳ ǎŜ ȊƳŠƴƝ Ǉƻ ƴŀǾłȊłƴƝ 

ƪȅǎƭƝƪǳΦ 

 

VLASTNOSTI  

.ƝƭƪƻǾƛƴȅ Ƨǎƻǳ ǾȅǎƻƪƻƳƻƭŜƪǳƭłǊƴƝ ƭłǘƪȅ ƻōǎŀƘǳƧƝŎƝ ƳƴƻƘƻ ƪȅǎŜƭȇŎƘ ƛ ōŀȊƛŎƪȇŎƘ ŦǳƴƪőƴƝŎƘ ǎƪǳǇƛƴΣ ƪǘŜǊŞ ƳƻƘƻǳ Ǿ roztoku 

ŘƛǎƻŎƛƻǾŀǘΦ /ƘƻǾŀƧƝ ǎŜ Ƨŀƪƻ amfolyty a jejich rozpuǎǘƴƻǎǘ ǾŜ ǾƻŘŠ ȊłǾƛǎƝ ƴŀ ǎǘǊǳƪǘǳǌŜ ŎŜƭŞ ƳƻƭŜƪǳƭȅ ŀ ǇI ǊƻȊǘƻƪǳΦ bŜƧƳŜƴǑƝ 

ǊƻȊǇǳǎǘƴƻǎǘ ƧŜ Ǉǌƛ ǇI ƛȊƻŜƭŜƪǘǊƛŎƪŞƘƻ ōƻŘǳΣ ƪŘȅ ōƝƭƪƻǾƛƴŀ ƴŜƳł ƴłōƻƧΦ  

 

wƻȊǇǳǎǘƴƻǎǘ ǎŜ ȊǾȅǑǳƧŜ ƻƪȅǎŜƭŜƴƝƳ ƴŜōƻ ŀƭƪŀƭƛȊŀŎƝΣ ƪŘȅ ǎŜ ǘǾƻǌƝ ŘƛǎƻŎƛƻǾŀǘŜƭƴŞ ǎƻƭƛΦ .ƝƭƪƻǾƛƴȅ ȊƝǎƪłǾŀƧƝ  ƴłōƻƧ ŀ Ƨǎƻǳ ǾƝŎŜ 

ǎƻƭǾŀǘƻǾłƴȅ ƳƻƭŜƪǳƭŀƳƛ ǾƻŘȅΦ .ƝƭƪƻǾƛƴȅ ǾȅǘǾłǌŜƧƝ ƪƻƭƻƛŘƴƝ ǊƻȊǘƻƪȅΣ Ǿ ƴƛŎƘȌ ǎŜ ƪƻƭƻƛŘƴƝ őłǎǘƛŎŜ ƳƻƘƻǳ ǎŀƳƻǾƻƭƴŠ ǎƘƭǳƪƻǾŀǘ 

όƪƻŀƎǳƭƻǾŀǘύ Řƻ ǾŠǘǑƝŎƘ ŀƎǊŜƎłǘǻΦ YƻŀƎǳƭŀŎƛ ōǊłƴƝ ŜƭŜƪǘǊƛŎƪȇ ƴłōƻƧ őłǎǘƛŎ ŀ ƘȅŘǊŀǘŀőƴƝ ƻōŀƭΣ ǇǊƻǘƻ ōƝƭƪƻǾƛƴȅ ƴŜƧǎƴłȊŜ 

koaguƭǳƧƝ Ǉǌƛ ǇI ōƭƝȊƪƻ ƛȊƻŜƭŜƪǘǊƛŎƪŞƘƻ ōƻŘǳ όōƝƭƪƻǾƛƴȅ Ƨǎƻǳ Ǉŀƪ ŜƭŜƪǘǊƻƴŜǳǘǊłƭƴƝύΦ 

 

½ƳŠƴŀ ǇǊƻǎǘƻǊƻǾŞƘƻ ǳǎǇƻǌłŘłƴƝ ƳƻƭŜƪǳƭ ōƝƭƪƻǾƛƴ ǵőƛƴƪŜƳ ŦȅȊƛƪłƭƴƝŎƘ όǘŜǇƭŜƳΣ ƻȊłǌŜƴƝƳύ ƴŜōƻ ŎƘŜƳƛŎƪȇŎƘ ǾƭƛǾǻ 

όƪȅǎŜƭƛƴŀƳƛύ ǎŜ ƴŀȊȇǾł ŘŜƴŀǘǳǊŀŎŜΦ ¢ȅǘƻ ǾƭƛǾȅ ǇƻǊǳǑǳƧƝ ǎƭŀōŞ ƴŜƪƻǾŀƭŜƴǘƴƝ ǾŀȊōȅ ǘǾƻǌƝŎƝ ǎŜƪǳƴŘłǊƴƝ ŀ ǘŜǊŎƛłǊƴƝ ǎǘǊǳƪǘǳǊǳ 

όǾƻŘƝƪƻǾŞ Ƴǻǎǘƪȅ ŀ ǊǻȊƴŞ ǘȅǇȅ ƛƴǘŜǊŀƪŎƝύ ŀ ƳŠƴƝ ǘŀƪ ȊłǎŀŘƴŠ ƪƻƴŦƻǊƳŀŎƛ ƳƻƭŜƪǳƭΦ tŜǇǘƛŘƻǾȇ ǌŜǘŠȊŜŎ ǎŜ ǊƻȊǾƛƴǳƧŜΣ ǎƴƛȌǳƧŜ ǎŜ 

ǎƻƭǾŀǘŀŎŜ ƳƻƭŜƪǳƭȅ ŀ ǘƝƳ ƛ ǊƻȊǇǳǎǘƴƻǎǘ ŀ ōƝƭƪƻǾƛƴŀ ǎŜ ǾȅǎǊłȌƝΦ 

 



{ǊłȌŜƴƝ ōƝƭƪƻǾƛƴΣ Ǉǌƛ ƪǘŜǊŞƳ ƴŀǎǘłǾł ŘŜƴŀǘǳǊŀŎŜ ōƝƭƪƻǾƛƴΣ ƧŜ ƴŜǾǊŀǘƴŞ όƛǊŜǾŜǊȊƛōƛƭƴƝύΦ aǻȌŜ ōȇǘ ǾȅǾƻƭłƴƻ ƛƻƴǘȅ ǘŠȌƪȇŎƘ ƪƻǾǻΣ 

ƪǘŜǊŞ ǾȅǘǾƻǌƝ ǎ ōƝƭƪƻǾƛƴŀƳƛ ǎƻƭƛ ƴŜōƻ ƪƻƳǇƭŜȄƴƝ ǎƭƻǳőŜƴƛƴȅΦ .ƝƭƪƻǾƛƴȅ ǎŜ ǇǊƻǘƻ ƳƻƘƻǳ ǇƻǳȌƝǘ Ƨŀƪƻ ŀƴǘƛŘƻǘǳƳ Ǉǌƛ ƻǘǊŀǾłŎƘ 

ǘŠȌƪȇƳƛ ƪƻǾȅΦ 5ŜƴŀǘǳǊŀŎŜ ōƝƭƪƻǾƛƴ ƪȅǎŜƭƛƴƻǳ ŘǳǎƛőƴƻǳΣ ǎŀƭƛŎȅƭƻǾƻǳΣ ǘǊƛŎƘƭƻǊƻŎǘƻǾƻǳ ƴŜōƻ ǇƛƪǊƻǾƻǳ ǎŜ ǾȅǳȌƝǾł Ǉǌƛ 

ŘŜǇǊƻǘŜƛƴŀŎƛ ƴŜōƻ Ǉǌƛ ŘǻƪŀȊǳ ōƝƭƪƻǾƛƴ Ǿ ƳƻőƛΦ 5ŜƴŀǘǳǊƻǾŀƴŞ ōƝƭƪƻǾƛƴȅ ƳŀƧƝ ƻǇǊƻǘƛ ƴŀǘƛǾƴƝƳ ōƝƭƪƻǾƛƴłƳ ƳŜƴǑƝ ǊƻȊǇǳǎǘƴƻǎǘΣ 

ƳŜƴǑƝ ŀŦƛƴƛǘǳ ƪ ǾƻŘŠΣ ǊƻȊǘƻƪȅ ƳŀƧƝ ǾȅǑǑƝ ǾƛǎƪƻȊƛǘǳΣ ȊǘǊłŎŜƧƝ ōƛƻƭƻƎƛŎƪƻǳ ŀƪǘƛǾƛǘǳΣ ǎƴłȊŜ ǎŜ ǑǘŠǇƝ ǇǊƻǘŜƻƭȅǘƛŎƪȇƳƛ ŜƴȊȅƳȅΦ 

 

{ǊłȌŜƴƝ ōƝƭƪƻǾƛƴΣ Ǉǌƛ ƪǘŜǊŞƳ ƴŜƴŀǎǘłǾł ŘŜƴŀǘǳǊŀŎŜΣ ƧŜ ǾǊŀǘƴŞ όǊŜǾŜǊȊƛōƛƭƴƝύΦ Y ǾȅǎǊłȌŜƴƝ ōƝƭƪƻǾƛƴȅ ŘƻƧŘŜ ȊǾȇǑŜƴƝƳ ƛƻƴǘƻǾŞ ǎƝƭȅ 

ǊƻȊǘƻƪǳ Ǉƻ ǇǌƛŘłƴƝ ƴŠƪǘŜǊȇŎƘ ǎƻƭƝΣ ƴŀǇǌΦ ŎƘƭƻǊƛŘǳ ǎƻŘƴŞƘƻ ƴŜōƻ ǎƝǊŀƴǳ ŀƳƻƴƴŞƘƻΦ YƻƭƻƛŘƴƝ őłǎǘƛŎŜ ōƝƭƪƻǾƛƴ Ǿ ǊƻȊǘƻƪǳ ȊǘǊłŎŜƧƝ 

ƘȅŘǊŀǘŀőƴƝ ƻōŀƭ ŀ ŀƎǊŜƎǳƧƝΦ  

 

tƻ ǇǌƛŘłƴƝ ǾƻŘȅ ǎŜ ǎƴƝȌƝ ƛƻƴǘƻǾł ǎƝƭŀ ŀ ōƝƭƪƻǾƛƴŀ ȊƝǎƪł ȊǇŠǘ ǎǾǻƧ ƘȅŘǊŀǘŀőƴƝ ƻōŀƭΣ ōƛƻƭƻƎƛŎƪł ŀƪǘƛǾƛǘŀ ȊǻǎǘłǾł ȊŀŎƘƻǾłƴŀΦ tƻŘle 

ƴŀǎȅŎŜƴƝ ǊƻȊǘƻƪǳ ƧŜ ƳƻȌƴƻ ƻŘƭƛǑƛǘ ǘȅǇȅ ōƝƭƪƻǾƛƴ ς albuminy όǎǊłȌŜƧƝ ǎŜ Ǉǌƛ ǵǇƭƴŞƳ ƴŀǎȅŎŜƴƝ ǊƻȊǘƻƪǳ ǎƝǊŀƴŜƳ ŀƳƻƴƴȇƳύ ŀ 

globuliny όǎǊłȌŜƧƝ ǎŜ Ǉǌƛ ǇƻƭƻǾƛőƴƝƳ ƴŀǎȅŎŜƴƝύΦ 

 

.ƝƭƪƻǾƛƴȅ ƳŀƧƝ Ǿƭŀǎǘƴƻǎǘƛ ŜƳǳƭƎłǘƻǊǻΣ ǇǊƻǘƻȌŜ ƻōǎŀƘǳƧƝ Ǿ ƳƻƭŜƪǳƭŜ ƘȅŘǊƻŦƻōƴƝ ƛ ƘȅŘǊƻŦƛƭƴƝ ǎƪǳǇƛƴȅΣ ƪǘŜǊŞ ǎŜ ǳǇƭŀǘƶǳƧƝ Ǉǌƛ 

ŜƳǳƭƎŀŎƛ ƘȅŘǊƻŦƻōƴƝŎƘ ƭłǘŜƪΦ tǌƛǊƻȊŜƴƻǳ ŜƳǳƭȊƝ ǘǳƪǻ ǾŜ ǾƻŘŠ ƧŜ ƳƭŞƪƻ ŀ ƳƭŞőƴł ōƝƭƪƻǾƛƴŀ ƧŜ ǇǌƛǊƻȊŜƴȇƳ ŜƳǳƭƎłǘƻǊŜƳΦ bŀ 

ǎǘŜƧƴŞƳ ǇǊƛƴŎƛǇǳ ƧŜ ȊŀƭƻȌŜƴ ǘǊŀƴǎǇƻǊǘ ƘȅŘǊƻŦƻōƴƝŎƘ ƭłǘŜƪ ƪǊǾƝ όƳŀǎǘƴŞ ƪȅǎŜƭƛƴȅΣ ǎǘŜǊƻƛŘƴƝ ƘƻǊƳƻƴȅΣ ōƛƭƛǊǳōƛƴΣ ƴŠƪǘŜǊł ƭŞőƛǾŀύ. 

 

.ƝƭƪƻǾƛƴȅ ǎŜ ǇƻŘƭŜ ǎƭƻȌŜƴƝ ƳƻƘƻǳ ǊƻȊŘŠƭƻǾŀǘ ƴŀ ƧŜŘƴƻŘǳŎƘŞ ŀ ǎƭƻȌŜƴŞΥ 

W95bh5¦/I; .N[Yh±Lb¸ 

¶ Histony  Ƨǎƻǳ ōŀȊƛŎƪŞ ōƝƭƪƻǾƛƴȅ ǾȅǎƪȅǘǳƧƝŎƝ ǎŜ Ǿ ōǳƴŠőƴŞƳ ƧłŘǌŜ ǾłȊŀƴŞ ǎ ƴǳƪƭŜƻǾȇƳƛ ƪȅǎŜƭƛƴŀƳƛΦ 

¶ Albuminy  Ƨǎƻǳ ƎƭƻōǳƭłǊƴƝ ōƝƭƪƻǾƛƴȅ ǾŠǘǑƛƴƻǳ ǎƭŀōŠ ƪȅǎŜƭŞ ǇƻǾŀƘȅΣ ǊƻȊǇǳǎǘƴŞ ǾŜ ǾƻŘŠΦ [ƛŘǎƪȇ ŀƭōǳƳƛƴ ƧŜ ǘǾƻǌŜƴ 

ƧŜŘƴƝƳ ǇƻƭȅǇŜǇǘƛŘƻǾȇƳ ǌŜǘŠȊŎŜƳΦ !ǎƛ пл҈ ŀƭōǳƳƛƴǳ ƧŜ ǇǌƝǘƻƳƴƻ Ǿ ǇƭŀȊƳŠ ŀ ǘǾƻǌƝ ƘƭŀǾƴƝ őłǎǘ ǇƭŀȊƳŀǘƛŎƪȇŎƘ 

ōƝƭƪƻǾƛƴΣ Ȋōȅƭȇ ŀƭōǳƳƛƴ ƧŜ Ǿ ŜȄǘǊŀŎŜƭǳƭłǊƴƝ ƳŀǘǊƛȄΦ ¢ǾƻǌƝ ǎŜ Ǿ ƧłǘǊŜŎƘ ŀ ƧŜƘƻ ƳƴƻȌǎǘǾƝ ǊŜŀƎǳƧŜ ƴŀ ȊŘǊŀǾƻǘƴƝ ǎǘŀǾ 

organismu. 

¶ Globuliny Ƨǎƻǳ ǎƭŀōŠ ƪȅǎŜƭŞ ōƝƭƪƻǾƛƴȅΣ ƎƭƻōǳƭłǊƴƝΣ ǾŜ ǾƻŘŠ ǑǇŀǘƴŠ ǊƻȊǇǳǎǘƴŞΦ tƻŘƭŜ ŜƭŜƪǘǊƻŦƻǊŜǘƛŎƪŞ ǇƻƘȅōƭƛǾƻǎǘƛ ǎŜ 

ǊƻȊŘŠƭǳƧƝ ƴŀ ʰ-Σ ʲ-Σ ŀ ʴ-ƎƭƻōǳƭƛƴȅΦ aŀƧƝ ƻōǊŀƴƴƻǳΣ ǘǊŀƴǎǇƻǊǘƴƝ ƛ ŜƴȊȅƳƻǾƻǳ ŦǳƴƪŎƛΦ YƻƭŀƎŜƴ Ƴł ǎǘǊǳƪǘǳǊǳ ǘǊƻƧƛǘŞ 

ǇǊŀǾƻǘƻőƛǾŞ ǑǊƻǳōƻǾƛŎŜΣ Ŝƭŀǎǘƛƴ ƧŜ ǘǾƻǌŜƴ ƧŜŘƴƝƳ ǌŜǘŠȊŎŜƳ ǎ ǇǌŜǾŀƘƻǳ ƴŜǇƻƭłǊƴƝŎƘ ŀƳƛƴƻƪȅǎŜƭƛƴΦ 

¶ Skleroproteiny Ƨǎƻǳ ǾƭłƪƴƛǘŞ όŦƛōǊƛƭłǊƴƝύ ōƝƭƪƻǾƛƴȅΣ ȊƴŀőƴŠ ŎƘŜƳƛŎƪȅ ƻŘƻƭƴŞΣ ƴŜǊƻȊǇǳǎǘƴŞ ǾŜ ǾƻŘŠΦ ± ǇƻƧƛǾƻǾȇŎƘ 

ǘƪłƴƝŎƘ Ƨǎƻǳ ƘƭŀǾƴƝƳƛ ōƝƭƪƻǾƛƴŀƳƛ ƪƻƭŀƎŜƴ ŀ ŜƭŀǎǘƛƴΦ 

 

{[h¿9b; .N[YOVINY 

¶ Metaloproteiny ƻōǎŀƘǳƧƝ Ǿ ƳƻƭŜƪǳƭŜ ƪǊƻƳŠ ōƝƭƪƻǾƛƴƴŞ őłǎǘƛ ƧŜǑǘŠ ƪƻǾƻǾȇ ƛƻƴǘΦ bŀǇǌΦ ǊŜǎƻǊōƻǾŀƴŞ ȌŜƭŜȊƻ ǎŜ ǳƪƭłŘł 

v ōƝƭƪƻǾƛƴŠ ŦŜǊǊƛǘƛƴ Ǿ ƧłǘǊŜŎƘΣ ǎƭŜȊƛƴŠ ŀ Ǿ ƪƻǎǘƴƝ ŘǌŜƴƛΦ ¢ǊŀƴǎŦŜǊǊƛƴ ǾŜ ǎǾŞ ƳƻƭŜƪǳƭŜ ǘǊŀƴǎǇƻǊǘǳƧŜ ŘǾŀ ƛƻƴǘȅ CŜ
3+

 na 

ƳƝǎǘƻ ǇƻǘǌŜōȅΦ 

¶ Fosfoproteiny ƳŀƧƝ Ǿ ƳƻƭŜƪǳƭŜ ŜǎǘŜǊƻǾŠ ǾłȊŀƴƻǳ ƪȅǎŜƭƛƴǳ ǘǊƛƘȅŘǊƻƎŜƴŦƻǎŦƻǊŜőƴƻǳΦ ¢ȅǇƛŎƪȇƳ ŦƻǎŦƻǇǊƻǘŜƛƴŜƳ ƧŜ 

ƳƭŞőƴł ōƝƭƪƻǾƛƴŀ ƪŀǎŜƛƴΦ WŜ ƴŜǊƻȊǇǳǎǘƴł ǾŜ ǾƻŘŠ ƛ Ǿ ƪȅǎŜƭŞƳ ǇǊƻǎǘǌŜŘƝ ± ƳƭŞŎŜ ƧŜ ǇǌƝǘƻƳƴŀ Ƨŀƪƻ ǾłǇŜƴŀǘł ǎǻƭΦ 

¶ Lipoproteiny ǘǾƻǌƝ ǾŜƭƛŎŜ ǊƻȊǎłƘƭƻǳ ǎƪǳǇƛƴǳ ƭłǘŜƪΣ ǾȅǎƪȅǘǳƧƝŎƝŎƘ ǎŜ Ǿ ƪǊŜǾƴƝ ǇƭŀȊƳŠ Ƨŀƪƻ ǘǊŀƴǎǇƻǊǘƴƝ ǎȅǎǘŞƳȅ 

ƘȅŘǊƻŦƻōƴƝŎƘ ƭƛǇƛŘǻΦ YƭŀǎƛŦƛƪǳƧƝ ǎŜ ǇƻŘƭŜ ǎǇŜŎƛŦƛŎƪŞ ƘǳǎǘƻǘȅΣ ƪǘŜǊł ǳǊőǳƧŜ ǊȅŎƘƭƻǎǘ ƧŜƧƛŎƘ ǎŜŘƛƳŜƴǘŀŎŜ Ǉǌƛ 

ŎŜƴǘǊƛŦǳƎŀŎƛΦ Iǳǎǘƻǘŀ ȊłǾƛǎƝ ƴŀ ǎƭƻȌŜƴƝ ōƝƭƪƻǾƛƴƴŞ ƛ ƭƛǇƛŘƻǾŞ ǎƭƻȌƪȅΦ [ƛǇƻǇǊƻǘŜƛƴȅ ǎŜ ŘŠƭƝ ƴŀ ƴŠƪƻƭƛƪ ŦǊŀƪŎƝ ƻ ǊǻȊƴŞƳ 

ǎƭƻȌŜƴƝΥ ŎƘȅƭƻƳƛƪǊƻƴȅΣ ƭƛǇƻǇǊƻǘŜƛƴȅ ƻ ǾŜƭƳƛ ƴƝȊƪŞ ƘǳǎǘƻǘŠ ό±[5[ύΣ ƭƛǇƻǇǊƻǘŜƛƴȅ ƻ ǎǘǌŜŘƴƝ ƘǳǎǘƻǘŠ όL5[ύΣ ƭƛǇƻǇǊƻǘŜƛƴȅ 

ƻ ƴƝȊƪŞ ƘǳǎǘƻǘŠ ό[5[ύ ŀ ƭƛǇƻǇǊƻǘŜƛƴȅ ƻ ǾȅǎƻƪŞ ƘǳǎǘƻǘŠ όI5[ύΦ 

¶ Nukleoproteiny jsou komplexy, v ƴƛŎƘȌ ƧŜ ōƝƭƪƻǾƛƴƴł ǎƭƻȌƪŀ όōŀȊƛŎƪŞ Ƙƛǎǘƻƴȅύ ǾłȊłƴŀ ŜƭŜƪǘǊƻǎǘŀǘƛŎƪȇƳƛ ǎƛƭŀƳƛ ǎŜ 

ȊłǇƻǊƴŠ ƴŀōƛǘȇƳƛ ƴǳƪƭŜƻǾȇƳƛ ƪȅǎŜƭƛƴŀƳƛΦ 

¶ Glykoproteiny ƳŀƧƝ ǎŀŎƘŀǊƛŘƛƻǾƻǳ ǎƭƻȌƪǳ ƴŀǾłȊłƴǳ ƪƻǾŀƭŜƴǘƴƝƳƛ h-ƎƭȅƪƻǎƛŘƻǾȇƳƛ ǾŀȊōŀƳƛ ǎ hydroxyskupinami 

serinu a threoninu nebo N-ƎƭȅƪƻǎƛŘƻǾȇƳƛ vazbami s amidovou skupinou asparaginu. 

¶ Chromoproteiny ƻōǎŀƘǳƧƝ ǎƪǳǇƛƴǳΣ ƪǘŜǊł ƧŜ ƻŘǇƻǾŠŘƴł Ȋŀ ǾȇǎƭŜŘƴƻǳ ōŀǊǾǳΦ bŀǇǌΦ Ȋ ǘȅőƛƴŜƪ ǎƝǘƴƛŎŜ ōȅƭ ƛȊƻƭƻǾłƴ 

ȊǊŀƪƻǾȇ ǇƛƎƳŜƴǘΣ őŜǊǾŜƴȇ ǊƘƻŘƻǇǎƛƴΣ ƧŜƘƻȌ ōŀǊŜǾƴł ǎƭƻȌƪŀ ǊŜǘƛƴŀƭ ƧŜ ǾłȊłƴŀ ƴŀ ōƝƭƪƻǾƛƴǳ ƻǇǎƛƴΦ 

 

C¦bY/9 .N[KOVIN 

¶ 9ƴȊȅƳƻǾƻǳ ƪŀǘŀƭȇȊǳ ƳƻƘƻǳ ǾȅƪƻƴłǾŀǘ ōƝƭƪƻǾƛƴȅ ǎ ƴŜƧǊǻȊƴŠƧǑƝ ǎǘǊǳƪǘǳǊƻǳ ŀ ŜƴȊȅƳƻǾƻǳ ŀƪǘƛǾƛǘƻǳΣ ƴŜƧőŀǎǘŠƧƛ ǾŜ 

ǎǇƻƧŜƴƝ ǎ ƛƻƴǘȅ ƪƻǾǻΦ ½łƭŜȌƝ ƴŀ ƳƻȌƴƻǎǘƛ ǾȅǘǾƻǌƛǘ ǎǇŜŎƛŦƛŎƪƻǳ ǎǘǊǳƪǘǳǊǳ ŀƪǘƛǾƴƝƘƻ ƳƝǎǘŀΣ ƪŘŜ ǎŜ ƴŀǾŀȊǳƧŜ ǎǳōǎǘǊłǘ 

ƪŀǘŀƭȅȊƻǾŀƴŞ ǊŜŀƪŎŜΦ 



¶ ¢ǊŀƴǎǇƻǊǘ ŀ ǳƪƭłŘłƴƝ ƭłǘŜƪ ς ƴŀǇǌΦ ǘǊŀƴǎǇƻǊǘ ƪȅǎƭƝƪǳ ƴŜōƻ ƻȄƛŘǳ ǳƘƭƛőƛǘŞƘƻ Ǿ ƘŜƳƻƎƭƻōƛƴǳΣ ǘǊŀƴǎǇƻǊǘ ƳŀǎǘƴȇŎƘ 

ƪȅǎŜƭƛƴ ǾŜ ǾŀȊōŠ ƴŀ ŀƭōǳƳƛƴ ŀ ƴŠƪǘŜǊȇŎƘ ƭƛǇƛŘǻ Ǿ ƭƛǇƻǇǊƻǘŜƛƴŜŎƘΣ ǘǊŀƴǎǇƻǊǘ ȌŜƭŜȊŀ Ǿ ǘǊŀƴǎŦŜǊǊƛƴǳ ŀ ǳƪƭłŘłƴƝ ȌŜƭŜȊŀ 

ve ferritinu. 

¶ LƳǳƴƛǘƴƝ ƻōǊŀƴǳ umƻȌƶǳƧƝ ǾȅǎƻŎŜ ǎǇŜŎƛŦƛŎƪŞ ƎƭȅƪƻǇǊƻǘŜƛƴȅΣ ƪǘŜǊŞ ǊƻȊǇƻȊƴłǾŀƧƝ ŀ ȊƴŜǑƪƻŘƶǳƧƝ ŎƛȊƻǊƻŘŞ ƭłǘƪȅΦ /ƛȊƝ 

ōƝƭƪƻǾƛƴŀ Ǿ ƪǊŜǾƴƝƳ ƻōŠƘǳ ǇǻǎƻōƝ Ƨŀƪƻ ŀƴǘƛƎŜƴ ŀ ǾȅǾƻƭłǾł ǘǾƻǊōǳ ǇǊƻǘƛƭłǘŜƪ ς ƛƳǳƴƻƎƭƻōǳƭƛƴǻΦ 

¶ Pohyb ǎǾŀƭƻǾŞ ǘƪłƴŠ ƴŀ ōǳƴŠőƴŞ ǵǊƻǾƴƛ ȊŀƧƛǑǙǳƧƝ ŘǾŀ ǘȅǇȅ ōƝƭƪƻǾƛƴ ς aktin a myosin. 

¶ tƻŘǇǻǊƴƻǳ ŦǳƴƪŎƛ ǾȅƪƻƴłǾł ǇǌŜŘŜǾǑƝƳ ǇƻƧƛǾƻǾł ǘƪłƶΣ ƪǘŜǊƻǳ ǘǾƻǌƝ ǎǘǊǳƪǘǳǊƴƝ ōƝƭƪƻǾƛƴȅ όƪƻƭŀƎŜƴ ŀ ŜƭŀǎǘƛƴύΣ 

ǎǇŜŎƛŀƭƛȊƻǾŀƴŞ ōƝƭƪƻǾƛƴȅ όŦƛōǊƛƭƛƴΣ ŦƛōǊƻƴŜƪǘƛƴΣ ƭŀƳƛƴƛƴύ ŀ ǇǊƻǘŜƻƎƭȅƪŀƴȅΦ 

¶ Transformaci energie ŎƘŜƳƛŎƪŞ ƴŀ ƳŜŎƘŀƴƛŎƪƻǳ ǳƳƻȌƶǳƧƝ ǎǾŀƭƻǾŞ ōƝƭƪƻǾƛƴȅΦ ¢ǊŀƴǎŦƻǊƳŀŎƛ ǎǾŠǘŜƭƴŞ ŜƴŜǊƎƛŜ ƴŀ 

ŜƴŜǊƎƛƛ ƴŜǊǾƻǾŞƘƻ ƛƳǇǳƭǎǳ ȊŀƧƛǑǙǳƧŜ ōƝƭƪƻǾƛƴŀ ǊƘƻŘƻǇǎƛƴΦ 

¶ Regulace ƳŜǘŀōƻƭƛŎƪȇŎƘ ǇǊƻŎŜǎǻΦ ±Ŝƭƪł őłǎǘ ƘƻǊƳƻƴǻ Ƨǎƻǳ ōƝƭƪƻǾƛƴȅΣ ƪǘŜǊŞ ȊǇǊƻǎǘǌŜŘƪƻǾłǾŀƧƝ ǊŜƎǳƭŀŎƛ ƴŀ ǵǊƻǾƴƛ 

ŎŜƭŞƘƻ ƻǊƎŀƴƛǎƳǳΦ 

¶ ±Ȋƴƛƪ ŀ ǇǌŜƴƻǎ ƴŜǊǾƻǾŞƘƻ vzruchu ǳƳƻȌƶǳƧƝ ǇǌŜŘŜǾǑƝƳ ƭƛǇƻǇǊƻǘŜƛƴƻǾŞ ƪƻƳǇƭŜȄȅ ōǳƴŠƪ ƴŜǊǾƻǾŞ ǘƪłƴŠ ŀ 

ƎƭȅƪƻǇǊƻǘŜƛƴȅ ǊŜŎŜǇǘƻǊǻ ǎȅƴŀǇǘƛŎƪȇŎƘ ƳŜƳōǊłƴΦ 

¶ ±ȇȌƛǾƴł ŦǳƴƪŎŜ ǾȅǇƭȇǾł Ȋ ǇǌƝƧƳǳ ōƝƭƪƻǾƛƴ Ƨŀƪƻ ȊŘǊƻƧŜ ŀƳƛƴƻƪȅǎŜƭƛƴ ǇǊƻ ǎȅƴǘŞȊǳ ǾƭŀǎǘƴƝŎƘ ōƝƭƪƻǾƛƴΣ ǇǳǊƛƴǻΣ 

ǇȅǊƛƳƛŘƛƴǻ ŀ ƘŜƳǳΦ tƻ ƘȅŘǊƻƭȇȊŜ ƴŀ ŀƳƛƴƻƪȅǎŜƭƛƴȅ ŀ ƧŜƧƛŎƘ ǵǇƭƴŞ ƻȄƛŘŀŎƛ ƳƻƘƻǳ ōƝƭƪƻǾƛƴȅ ǎƭƻǳȌƛǘ ƪ ȊƝǎƪłǾłƴƝ 

energie. 

¶ tƭŀȊƳŀǘƛŎƪŞ ōƝƭƪƻǾƛƴȅ Ƨǎƻǳ ǎƳŠǎ ƧŜŘƴƻŘǳŎƘȇŎƘ ƛ ǎƭƻȌŜƴȇŎƘ ōƝƭƪƻǾƛƴ ƪǊŜǾƴƝ ǇƭŀȊƳȅΣ ǇǊƻ ƻǊƎŀƴƛǎƳǳǎ ƳƛƳƻǌłŘƴŠ 

ŘǻƭŜȌƛǘłΦ aŀƧƝ ǾȇȊƴŀƳ ǇǌŜŘŜǾǑƝƳ ǇǊƻ ǳŘǊȌŜƴƝ ŀ ǎǘŀōƛƭƛȊƻǾłƴƝ ƪǊŜǾƴƝƘƻ ƻōƧŜƳǳΦ ±ŠǘǑƛƴŀ ǇƭŀȊƳŀǘƛŎƪȇŎƘ ōƝƭƪƻǾƛƴ ǎŜ 

ǘǾƻǌƝ Ǿ ƧłǘǊŜŎƘΣ ƭƛǑƝ ǎŜ ǎǘǊǳƪǘǳǊƻǳ ƛ ŦǳƴƪŎƝΦ hŎƘǊŀƴǳ ǇǌŜŘ ƪǊŜǾƴƝƳƛ ȊǘǊłǘŀƳƛ ȊŀƧƛǑǙǳƧŜ ǎǇƻƭǳ ǎŜ ǎƭƻȌƛǘȇƳ ŜƴȊȅƳƻǾȇƳ 

ǎȅǎǘŞƳŜƳ ŦƛōǊƛƴƻƎŜƴΦ 

  

th[¸ahwCL{a¦{ .N[Yh±Lb 

tƻƭȅƳƻǊŦƛǎƳǳǎ ōƝƭƪƻǾƛƴ ƧŜ ǘŜŘȅ ŜȄƛǎǘŜƴŎŜ ƴŠƪƻƭƛƪŀ ǊǻȊƴȇŎƘ ǾŀǊƛŀƴǘ ǇǊƻǘŜƛƴǳ ǳǊőƛǘŞƘƻ ǘȅǇǳΦ tǌƝƪƭŀŘΥ enzymy ς ƪŀǊōƻȄȅƭłȊȅ Ǿ 

ǇƻǇǳƭŀŎƛΦ bŠƪŘȅ ƳƭǳǾƝƳŜ ǘŀƪŞ ƻ ōƛƻŎƘŜƳƛŎƪŞƳ ǇƻƭȅƳƻǊŦƛǎƳǳΦ 5ǻǾƻŘŜƳ ǊƻȊƳŀƴƛǘƻǎǘƛ ƧŜŘƴƻǘƭƛǾȇŎƘ ǇǊƻǘŜƛƴǻ ƧŜ ƻŘƭƛǑƴł 

ǇǊƛƳłǊƴƝ ǎǘǊǳƪǘǳǊŀ ǇǊƻǘŜƛƴǻΦ 2ŀǎǘƻ ǎŜ ƳǻȌŜ ƧŜŘƴŀǘ ƻ ȊłƳŠƴȅ ƧŜŘƴƻǘƭƛǾȇŎƘ ŀƳƛƴƻƪȅǎŜƭƛƴΣ ȊƳŠƴȅ ƴłōƻƧŜΣ ȊƳŠƴȅ ǾŜƭƛƪƻǎǘƛ ƴŜōƻ 

ǳǎǇƻǌłŘłƴƝ ƳƻƭŜƪǳƭȅΦ ½ƳŠƴȅ ǇǊƛƳłǊƴƝ ǎǘǊǳƪǘǳǊȅ ƳƻƘƻǳ ƴŠƪŘȅ ǾŞǎǘ ŀȌ ƪ Ȋłƴƛƪǳ ŦǳƴƪŎŜ ǇǊƻǘŜƛƴǳ ŀ Ǿȅǵǎǘƛǘ Ǿ ƳƴƻƘł ƎŜƴŜǘƛŎƪł 

ƻƴŜƳƻŎƴŠƴƝΦ bŜƧőŀǎǘŠƧƛ ǎŜ ǳ ǇƻƭȅƳƻǊŦƛǎƳǻ ōƝƭƪƻǾƛƴ ǎŜǘƪłǾłƳŜ ǎŜ ǾȊǘŀƘȅkodominanceΦ tǌƝƪƭŀŘŜƳ ƧŜ ƭƛŘǎƪȇ hemoglobin. 

 

Polymorfismus hemoglobinu 

5ƭŜ ǇǊƛƳłǊƴƝ ǎǘǊǳƪǘǳǊȅ ǊƻȊƭƛǑǳƧŜƳŜ п ȊłƪƭŀŘƴƝ ǌŜǘŠȊŎŜ ƭƛŘǎƪŞƘƻ ƘŜƳƻƎƭƻōƛƴǳ ς ƪŀȌŘł Ȋ ƴƛŎƘ ƧŜ ƪƽŘƻǾłƴŀ ƧƛƴȇƳ 

genem. tƻƭȅƳƻǊŦƴƝƳ ǎȅǎǘŞƳŜƳ ƳȅǎƭƝƳŜ ǾǑŜŎƘƴȅ ŦƻǊƳȅ ǇǊƻǘŜƛƴǳ ς tedy hemoglobiƴ όIōύΦ WŜŘƴƻǘƭƛǾŞ varianty jsou potom 

ƻȊƴŀőƻǾłƴȅ ǾŜƭƪȇƳƛ ǇƝǎƳŜƴȅ ς Iō!Σ Iō.Φ tƻƭȅƳƻǊŦƴƝ typ Ǉŀƪ ƻȊƴŀőǳƧŜ ƪƻƳōƛƴŀŎƛ ƧŜŘƴƻǘƭƛǾȇŎƘ ǾŀǊƛŀƴǘ ŀ ƧŜ ǇǊƻƧŜǾŜƳ 

genotypu, tedy fenotypem ς HbAA, HbAB, HbBB. 

 

±ȇȊƴŀƳ ǇƻƭȅƳƻǊŦƛǎƳǳ 

tƻƭȅƳƻǊŦƛǎƳǳǎ ōƝƭƪƻǾƛƴ ǇǊŀǾŘŠǇƻŘƻōƴŠ ǎƭƻǳȌƛƭ ƪ ȊŀŎƘƻǾłƴƝ ǳǊőƛǘŞ ƴłƘƻŘƴŞ mutaceΣ ƪǘŜǊł ǾŜŘƭŀ ƪŜ ȊǾȇƘƻŘƴŠƴƝ ƧŜƧƝƘƻ 

ƴƻǎƛǘŜƭŜΦ ¢ȅǇƛŎƪȇƳ ǇǌƝƪƭŀŘŜƳ ƳǻȌŜ ōȇǘ ǇǊłǾŠ ŜȄƛǎǘŜƴŎŜ ǇƻƭȅƳƻǊŦƛǎƳǳǎ ƘŜƳƻƎƭƻōƛƴǳ ŀ ƧŜƘƻ ǾȊǘŀƘ ƪ ƳŀƭłǊƛƛΦ WŜ ǇǊƻƪłȊłƴƻΣ ȌŜ 

ƴƻǎƛǘŜƭŞ ǇƻƭȅƳƻǊŦƴƝƘƻ ǘȅǇǳ Iō!κIō{ Ƨǎƻǳ Ǿǻőƛ ƳŀƭłǊƛƛ ƻŘƻƭƴƝ ŀ ǇƻǎƪȅǘǳƧŜ ƧƛƳ ǾȇǊŀȊƴƻǳ ǾȇƘƻŘǳΦ WŜŘƴł ǎŜ ǾƭŀǎǘƴŠ ƻ 

formu selekce. 

 

62. [L5{Y; I9ahD[h.Lb¸ ! W9WL/I 5=5L2bh{¢ 

 
IŜƳƻƎƭƻōƛƴ ǇǌŜƴłǑƝ ƪȅǎƭƝƪ Ǿ őŜǊǾŜƴȇŎƘ ƪǊǾƛƴƪłŎƘ ƻōǊŀǘƭƻǾŎǻ ŀ ƴŠƪǘŜǊȇŎƘ ƴƛȌǑƝŎƘ ȌƛǾƻőƛŎƘǻΦ WŜƘƻ ƳƻƭŜƪǳƭŀ ǘǾƻǌƝ ǘŜǘǊŀƳŜǘǊΣ 

ƪǘŜǊȇ ǎŜ ǎƪƭłŘł ȊŜ őǘȅǌ ǌŜǘŠȊŎǻ Ǝƭƻōƛƴǳ ŀ ƘŜƳǳΣ ƪǘŜǊȇ ǇǊƻǎǘǌŜŘƴƛŎǘǾƝƳ ȌŜƭŜȊŀ ǾłȌŜ ƪȅǎƭƝƪΦ 5ƻǎǇŠƭȇ őƭƻǾŠƪ Ƴł ǇǌŜǾłȌƴŠ 

hemoglobin A (Adult ς Iō!ύ όфу ҈ύΣ ǎƪƭłŘŀƧƝŎƝ ǎŜ ȊŜ н ǌŜǘŠȊŎǻ alfa ŀ н ǌŜǘŠȊŎǻ beta όŀƭŦŀ н ōŜǘŀ нύΦ !ƭŦŀ ƎƭƻōƛƴƻǾȇ ǌŜǘŠȊŜŎ ǎŜ 

ǎƪƭłŘł ȊŜ 141 aminokyselin ό!aYύΣ ǌŜǘŠȊŜŎ ōŜǘŀ ȊŜ 146 AMK. V ƻƴǘƻƎŜƴŜȊŜ őƭƻǾŠƪŀ ǎŜ ǎǘǊǳƪǘǳǊŀ ƘŜƳƻƎƭƻōƛƴǻ 

v ŜǊȅǘǊƻŎȅǘŜŎƘ ƳŠƴƝΦ aƻƭŜƪǳƭȅ ǾǑŜŎƘ ƘŜƳƻƘƭƻōƛƴǻ Ƨǎƻǳ ǘŜǘǊŀƳŜǊƴƝ ŀ ƭƛǑƝ ǎŜ ǎƪƭŀŘōƻǳ ǌŜǘŠȊŎǻΦ 

 

Hemoglobin hȊƴŀőŜƴƝ ½ŀǎǘƻǳǇŜƴƝ ǌŜǘŠȊŎǻ 

ŜƳōǊȅƻƴłƭƴƝ 
Hb Gower 1 
Hb Gower 2 
Hb Portland 

zeta 2 epsilon 2 
alfa 2 epsilon 2 
zeta 2 gama 2 

http://www.wikiskripta.eu/index.php/Enzym
http://www.wikiskripta.eu/index.php/Hemoglobin
http://www.wikiskripta.eu/index.php/Mutace
http://www.wikiskripta.eu/index.php/Selekce


ŦŜǘłƭƴƝ HbF alfa 2 gama2 

ŀŘǳƭǘƴƝ 
HbA 
HbA2 

alfa 2 beta 2 
alfa 2 delta 2 

 

½ƳŠƴȅ ǎǘǊǳƪǘǳǊȅ ƘŜƳƻƎƭƻōƛƴǳ Ǿ ƻƴǘƻƎŜƴŜȊŜ Ƨǎƻǳ ƪƭŀǎƛŎƪȇƳ ǇǌƝƪƭŀŘŜƳ ǊŜƎǳƭŀŎŜ ƎŜƴƻǾŞ ŜȄǇǊŜǎŜ v ontogeneze. 

½ƳŠƴȅ Ǿ ŜȄǇǊŜǎƛ ƧŜŘƴƻǘƭƛǾȇŎƘ ƎŜƴǻ Ƨǎƻǳ ƻȊƴŀőƻǾłƴȅ Ƨŀƪƻ ǇǌŜǇƝƴłƴƝ όǎǿƛǘŎƘƛƴƎύ ƎƭƻōƛƴǻΦ bŜƧǇǊǾŜ ƧŜ ȊŀƘłƧŜƴŀ ǎȅƴǘŞȊŀ Ǝƭƻōƛƴǻ 

zeta a epsilon όIō DƻǿŜǊ мύΦ tƻ ŜȄǇǊŜǎƛ Ǝƭƻōƛƴǻ ŀƭŦŀ ŀ ƎŀƳŀ ǾȊƴƛƪŀƧƝ ƛ ŘŀƭǑƝ ŘǾŀ ǘȅǇȅ ŜƳōǊȅƻƴłƭƴƝŎƘ ƘŜƳƻƎƭƻōƛƴǻΦ {ƻǳőŀǎƴŠ 

ƧŜ ǇƻǘƭŀőŜƴŀ ŜȄǇǊŜǎŜ ƎŜƴǻ ȊŜǘŀ ŀ ŜǇǎƛƭƻƴ ŀ ǾŜ ŦŜǘłƭƴƝƳ ƻōŘƻōƝ ǎŜ ǘǾƻǌƝ ǇǌŜǾłȌƴŠ ƘŜƳƻƎƭƻōƛƴ IōCΦ ¦ ƴƻǾƻǊƻȊŜƴŎŜ ƻōǎŀƘǳƧƝ 

erytrocyty asi 70% HbF. ZastoǳǇŜƴƝ IōC Ǉƻ ƴŀǊƻȊŜƴƝ ƪƭŜǎł ŀ Ǿ ŘƻǎǇŠƭƻǎǘƛ ƻōǎŀƘǳƧƝ ŜǊȅǘǊƻŎȅǘȅ ƧŜƴ м ҈ ƘŜƳƻƎƭƻōƛƴǳ IōCΦ 

 

Regulace tvorby hemoglobinu v ƻƴǘƻƎŜƴŜȊƛ ǎƻǳǾƛǎƝ ǎ ƭƻƪŀƭƛȊŀŎƝ ǘǾƻǊōȅ őŜǊǾŜƴȇŎƘ ƪǊǾƛƴŜƪΦ 9ƳōǊȅƻƴłƭƴƝ ƘŜƳƻƎƭƻōƛƴ ǎŜ ǘǾƻǌƝ 

ve ȌƭƻǳǘƪƻǾŞƳ ǾŀƪǳΣ ŦŜǘłƭƴƝ Ǿ ƧłǘǊŜŎƘ ŀ ŘƻǎǇŠƭȇ v ƪƻǎǘƴƝ ŘǌŜƴƛΦ Z ŦǳƴƪőƴƝƘƻ ƘƭŜŘƛǎƪŀ ƧŜ ǇƻŘǎǘŀǘƴŞΣ ȌŜ HbF ǾłȌŜ ŀ ŘƛǎƻŎƛǳƧŜ h2 

Ǉǌƛ ƴƛȌǑƝƳ ǇŀǊŎƛłƭƴƝƳ ǘƭŀƪǳ ƴŜȌ HbA.  aǻȌŜ ǘŀƪ ǎƴŀŘƴŠƧƛ ǾłȊŀǘ ƪȅǎƭƝƪ ǳǾƻƭƶǳƧƝŎƝ ǎŜ Ȋ hemoglobinu matky (HbA) v ǇƭŀŎŜƴǘŠ ŀ 

ȊłǎƻōƻǾŀǘ ƧƝƳ ǘƪłƴŠ ǇƭƻŘǳΦ 

 

{ƪǳǇƛƴŀ όŎƭǳǎǘŜǊύ ƎŜƴǻ ǇǌƝōǳȊƴȇŎƘ ƎŜƴǳ ŀƭŦŀ όŀƭŦŀ-ƭƛƪŜύ ƧŜ ƭƻƪŀƭƛȊƻǾłƴŀ ƴŀ 16. chromosomu (16p13). Lokus pro globin alfa je 

ǘŜǘǊŀǇƭƛƪƻǾłƴΥ ƎŜƴȅ ŀƭŦŀ1, alfa2 ŀ н ǇǎŜǳŘƻƎŜƴȅ όƴŜŦǳƴƪőƴƝ ƪƻǇƛŜ ŀƭŦŀ1 a alfa2 genu). Mohou se vyskytovat i chromosomy jen 

s ƧŜŘƴƝƳ nebo ǘǌŜƳƛ alfa geny. Gen pǊƻ Ǝƭƻōƛƴ ȊŜǘŀ ƧŜ ŘǳǇƭƛƪƻǾłƴΥ zeta + pseudogen zeta. {ǘǊǳƪǘǳǊŀ ǌŜǘŠȊŎǻ Ǝƭƻōƛƴǻ ŀƭŦŀ1 a 

alfa2 ƧŜ ƛŘŜƴǘƛŎƪł ŀ ƪƽŘǳƧŜ ǇǊƻǘƻ ƛŘŜƴǘƛŎƪŞ ǇƻƭȅǇŜǇǘƛŘȅΦ 5ƻ ǎƪǳǇƛƴȅ ǇŀǘǌƝ ǘŀƪŞ ƎŜƴ ǘƘŜǘŀ ƧŜƘƻȌ ŦǳƴƪŎŜ ƧŜ ƴŜȊƴłƳłΦ {ƪǳǇƛƴŀ 

ƎŜƴǻ ǇǌƝōǳȊƴȇŎƘ ƎŜƴǳ ōŜǘŀ ƧŜ ƭƻƪŀƭƛǎƻǾłƴŀ ƴŀ 11. chromosomu όммǇмрΦрύΦ WŜ ǘǾƻǌŜƴŀ ƎŜƴŜƳ beta (+ pseudogenem beta) a 

delta, genem gama G a gama A όƭƛǑƝ ǎŜ Ǿ ƧŜŘƴƻƳ ƴǳƪƭŜƻǘƛŘǳύ ŀ ƎŜƴŜƳ ŜǇǎƛƭƻƴΦ yŜǘŠȊŎŜ ƎŀƳŀ Ǝƭƻōƛƴǳ ŀ ōŜǘŀ Ǝƭƻōƛƴǳ ǎŜ ƭƛǑƝ 

v 38 AMK. 

 

aŜŎƘŀƴƛǎƳǳǎ ǇǌŜǇƝƴłƴƝ ǘǊŀƴǎƪǊƛǇŎŜ ƎŜƴǻ Ǝƭƻōƛƴǳ Ǿ ǇǊǻōŠƘǳ ǾȇǾƻƧŜ ƧŜ ƛƴǘŜƴǎƛǾƴŠ ǎǘǳŘƻǾłƴΦ bŀ ƻōƻǳ ŎƘǊƻƳƻǎƻƳŜŎƘ ƧŜ 

v ǳǊőƛǘŞ ǾȊŘłƭŜƴƻǎǘƛ ǇǊƻǘƛ ǇǊƻǳŘǳ όǳǇǎǘǊŜŀƳύ ƻŘ ƎƭƻōƛƴƻǾȇŎƘ ƎŜƴǻ ƻōƭŀǎǘ ƪƻƻǊŘƛƴǳƧƝŎƝ ŜȄǇǊŜǎƛ ƎŜƴǻ ƎƭƻōƛƴƻǾŞ ǎƪǳǇƛƴȅΥ LCR 

(Locus Control Region). 

 

¦ƪłȊŀƭƻ ǎŜΣ ȌŜ Ǿ ǊłƳŎƛ [/w Ƨǎƻǳ ǇǌƝǘƻƳƴŀ ƳƝǎǘŀ ƘȅǇŜǊǎŜƴȊƛǘƛǾƴƝ ƴŀ 5b!ŀǎǳ LΦ {ŜƪǾŜƴŎŜ 5b! ǳ ǘŠŎƘǘƻ ƳƝǎǘ ǇǌƛǇƻƳƝƴŀƧƝ 

ǎŜƪǾŜƴŎŜ ŜƴƘŀƴŎŜǊǻ ƻōǎŀƘǳƧƝŎƝ ǾŀȊŜōƴł ƳƝǎǘŀ ǇǊƻ ōŠȌƴŠ ǎŜ ǾȅǎƪȅǘǳƧƝŎƝ ŀ ǘƪłƶƻǾŠ ǎǇŜŎƛŦƛŎƪŞ ǘǊŀƴǎƪǊƛǇőƴƝ ŦŀƪǘƻǊȅΣ ƪǘŜǊŞ 

ƳƻƘƻǳ ƻǾƭƛǾƴƛǘ ŜȄǇǊŜǎƛ ƎƭƻōƛƴƻǾŞƘƻ ƎŜƴǳΦ 5ŀƭǑƝ ƳƝǎǘŀ ƘȅǇŜǊǎŜƴȊƛǘƛǾƴƝ ƴŀ 5b!ŀǎǳ L ǎŜ ƴŀŎƘłȊŜƧƝ Ǿ ǇǊƻƳƻǘƻǊŜŎƘ ƎƭƻōƛƴƻǾȇŎƘ 

ƎŜƴǻΦ aŜŎƘŀƴƛǎƳǳǎ ǎǇŜŎƛŦƛŎƪŞƘƻ ǇǌŜǇƝƴłƴƝ ŜȄǇǊŜǎŜ ƎƭƻōƛƴƻǾȇŎƘ ƎŜƴǻ ǎŜ ǇǊŀǾŘŠǇƻŘƻōƴŠ ǳǎƪǳǘŜőƶǳƧŜ ƪƻƳǇŜǘƛŎƝ ƳŜȊƛ 

ƎƭƻōƛƴƻǾȇƳƛ ƎŜƴȅΣ ƛƴǘŜǊŀƪŎƝ ƧŜƧƛŎƘ [/w ŀ ǎǇŜŎƛŦƛŎƪƻǳ ŀƪǘƛǾŀŎƝ ƎŜƴƻǾŠ ǎǇŜŎƛŦƛŎƪȇŎƘ ǎƛƭŜƴŎŜǊǻΦ aŜŎƘŀƴƛǎƳǳǎ ǾǑŀƪ ǎǘłƭŜ ƴŜƴƝ 

ǇǌƝƭƛǑ ƧŀǎƴȇΦ 5ǌƝǾŠƧǑƝ ƳƻŘŜƭȅ ǇǌŜŘǇƻƪƭłŘŀƧƝŎƝ ǘǾƻǊōǳ ǎƳȅőŜƪ ŀ ǇǌƝƳȇ ƪƻƴǘŀƪǘ [/w ŀ ǇǊƻƳƻǘƻǊǻ ƎŜƴǻ ƴŜƴƝ ǾŜ ǎǾŠǘƭŜ ǎƻǳőŀǎƴȇŎƘ 

ǇƻȊƴŀǘƪǻ ǇǌƝƭƛǑ ǇǊŀǾŘŠǇƻŘƻōƴȇΦ 

 

tƻȊƴŀǘƪȅ ƻ ǎǘǊǳƪǘǳǌŜ ǎƪǳǇƛƴ ƎŜƴǻ ŀ ƻ ŀƪǘƛǾŀŎƛ ǘǊŀƴǎƪǊƛǇŎŜ ƧŜŘƴƻǘƭƛǾȇŎƘ ƭƻƪǳǎǻ Ǿ oƴǘƻƎŜƴŜȊƛ ǾȅǎǾŠǘƭǳƧƝ ǊƻȊŘƝƭƴƻǳ ƪƭƛƴƛŎƪƻǳ 

ƳŀƴƛŦŜǎǘŀŎƛ ƳǳǘŀŎƝ ƎŜƴǻ ǇǊƻ ŀƭŦŀ ŀ ōŜǘŀ ǌŜǘŠȊŜŎΦ aǳǘŀŎŜ ƎŜƴǳ ōŜǘŀ ǇƻǎǘƛƘǳƧƝ ǳ ƘŜǘŜǊƻȊȅƎƻǘǻ рл ҈ ǌŜǘŠȊŎǻ ƘŜƳƻƎƭƻōƛƴǳΦ 

aǳǘŀŎŜ ƴŠƪǘŜǊŞƘƻ Ȋ ƎŜƴǻ ŀƭŦŀ ǇƻǎǘƛƘǳƧƝ ƧŜƴ нр ҈ ƳƻƭŜƪǳƭ ƘŜƳƻƎƭƻōƛƴǳΣ ŀƭŜ ǇǊƻƧŜǾǳƧƝ ǎŜ ƧƛȌ ǇǌŜŘ ƴŀǊƻȊŜƴƝƳΦ 5ŠŘƛőƴŞ ŎƘƻǊƻōȅ 

ƘŜƳƻƎƭƻōƛƴǳ όƘŜƳƻƎƭƻōƛƴƻǇŀǘƛŜύ ǊƻȊŘŠƭǳƧŜƳŜ ƴŀ ŎƘƻǊƻōȅ ǎŜ ȊƳŠƴƻǳ ǎǘǊǳƪǘǳǊȅ ǌŜǘŠȊŎŜ Ǝƭƻōƛƴǳ ŀ ŎƘƻǊƻōȅ ǎ poruchou 

ǎȅƴǘŞȊȅ ǌŜǘŠȊŎŜ ƎƭƻōƛƴǳΣ ǘȊǾΦ ǘƘŀƭŀǎŞƳƛŜΦ 

 

63. HEMOGLOBINOPATIE 

 
PORUCHY STRUKTURY HEMOGLOBINU 

tǌƝƪƭŀŘŜƳ ǘƻƘƻǘƻ ǘȅǇǳ ƻƴŜƳƻŎƴŠƴƝ ƧŜ ǎǊǇƪƻǾƛǘł ŀƴŜƳƛŜ όǎƛŎƪƭŜ ŎŜƭƭ ŀƴŜƳƛŀύΦ {ǊǇƪƻǾƛǘł ŀƴŜƳƛŜ ƧŜ ǘŠȌƪł ǊŜŎŜǎƛǾƴŠ ŘŠŘƛőƴł 

ƘŜƳƻƭȅǘƛŎƪł ŀƴŜƳƛŜΣ ǎǇƻƧŜƴł ǎ ǇƻǊǳŎƘŀƳƛ ǇǊƻǎǇƝǾłƴƝΣ ȊǾŠǘǑŜƴƝƳ ǎƭŜȊƛƴȅ ŀ αƪǊƛȊŜƳƛάΦ YǊƛȊŜ Ƨǎƻǳ ǾȅǾƻƭłǾłƴȅ ǳŎǇłƴƝƳ ƪŀǇƛƭłǊ 

erytrocyty v ƪƻƴőŜǘƛƴłŎƘΣ ǾŜ ǎƭŜȊƛƴŠ ŀ Ǿ pƭƛŎƝŎƘΦ tƻǑƪƻȊŜƴƝ ǎƭŜȊƛƴȅ ǎƴƛȌǳƧŜ ƻŘƻƭƴƻǎǘ Ǿǻőƛ ƛƴŦŜƪŎƝƳΦ .ŜȊ ǇǌƛƳŠǌŜƴŞ ȊŘǊŀǾƻǘƴƛŎƪŞ 

ǇŞőŜ ƧŜ ƻƴŜƳƻŎƴŠƴƝ ƭŜǘłƭƴƝΦ Heterozygoti Ƨǎƻǳ ƪƭƛƴƛŎƪȅ ȊŘǊŀǾƝΦ tǌƛ ǾȅǑŜǘǌŜƴƝ ƧŜǾƝ ǇƻǳȊŜ őłǎǘ ƧŜƧƛŎƘ ŜǊȅǘǊƻŎȅǘǻ ǎǊǇƪƻǾƛǘƻǎǘΦ 

Krize u nich mohou vznikat v ȊłǘŠȌƻǾȇŎƘ ǎƛǘǳŀŎƝŎƘΣ ƴŀǇǌΦ Ǉǌƛ Ǉƻōȅǘǳ ǾŜ ǾŜƭƪȇŎƘ ǾȇǑƪłŎƘΦ 

 

¦ ǎǊǇƪƻǾƛǘŞ ŀƴŞƳƛŜ ōȅƭƻ ǇƻǇǊǾŞ ƻǾŠǌŜƴƻΣ ȌŜ ȊłƳŠƴŀ !aY Ǿ ǇƻƭȅǇŜǇǘƛŘǳ ƧŜ ǇƻŘƳƝƴŠƴŀ ƳǳǘŀŎƝ ǎǘǊǳƪǘǳǊƴƝƘƻ ƎŜƴǳ όǘȅǇǳ 

ƳƛǎǎŜƴǎŜύΦ ¦ ǎǊǇƪƻǾƛǘŞ ŀƴŜƳƛŜ ƧŜ Ǿ ƎƭƻōƛƴƻǾŞƳ ǌŜǘŠȊŎƛ ōŜǘŀ ƴŀ 6. pozici ȊŀǌŀȊŜƴ valin ό±ύ ƳƝǎǘƻ ƪȅǎŜƭƛƴȅ ƎƭǳǘŀƳƻǾŞ (E) 

ό9с±ύΦ ¢ŀƪǘƻ ȊƳŠƴŠƴȇ ƘŜƳƻƎƭƻōƛƴ ƧŜ ƻȊƴŀőƻǾłƴ HbS. tǌƝőƛƴƻǳ ƧŜ ȊłƳŠƴŀ ƧŜŘƴƻƘƻ ƴǳƪƭŜƻǘƛŘǳ ό!  ¢ύ Ǿ tripletu GAG (na 

D¢DύΦ 5ǻǎƭŜŘƪŜƳ ǘŞǘƻ ȊłƳŠƴȅ ƧŜŘƛƴŞ !aY ȊŜ мпс !aY ōŜǘŀ Ǝƭƻōƛƴǳ ƧŜ ȊƳŠƴŀ ƛǎƻŜƭŜƪǘǊƛŎƪŞƘƻ ōƻŘǳ ƘŜƳƻƎƭƻōƛƴǳΦ tǌƛ 



ǎƴƝȌŜƴŞƳ ǇŀǊŎƛłƭƴƝƳ ǘƭŀƪǳ h2 όƴŀǇǌΦ ǾŜ ǾŜƭƪȇŎƘ ǾȇǑƪłŎƘύ ǎŜ ƳƻƭŜƪǳƭȅ Iō{ ŀƎǊŜƎǳƧƝ Řƻ ǘȅőƪƻǾƛǘȇŎƘ ǇƻƭȅƳŜǊǻ ŀ ȊƳŜƴǑƝ 

ǇƭŀǎǘƛŎƛǘǳ ŀ ȊǾȇǑƝ ŦǊŀƎƛƭƛǘǳ ŜǊȅǘǊƻŎȅǘǻΦ hōǾȅƪƭł ōƛƪƻƴƪłǾƴƝ ŦƻǊƳŀ ŜǊȅǘǊƻŎȅǘǻ ǎŜ ƳŠƴƝ ƴŀ αǎǊǇƪƻǾƛǘƻǳάΦ {ǊǇƪƻǾƛǘŞ ŜǊȅǘǊƻŎȅǘȅ 

ƘǻǌŜ ǇǊƻŎƘłȊŜƧƝ ƪŀǇƛƭłǊŀƳƛΣ ƳƻƘƻǳ ƧŜ ǳŎǇŀǘ ŀ ǾȅǾƻƭŀǘ ƭƻƪłƭƴƝ ƘȅǇƻȄƛƛ ƛ ƛƴŦŀǊƪǘ όαƪǊƛȊŜάύΦ tǌŜŘőŀǎƴł ŘŜǎǘǊǳƪŎŜ ǎǊǇƪƻǾƛǘȇŎƘ 

ŜǊȅǘǊƻŎȅǘǻ ǎƴƛȌǳƧŜ ǇƻőŜǘ ŎƛǊƪǳƭǳƧƝŎƝŎƘ ŜǊȅǘǊƻŎȅǘǻ ŀ ƘƭŀŘƛƴǳ Iō ŀ ǾȊƴƛƪł anemie. 

 

{ǊǇƪƻǾƛǘł ŀƴŜƳƛŜ ƧŜ ǳ ƴłǎ ǾȊłŎƴłΣ ŀƭŜ ƴŀǇǌΦ Ǿ ǊƻǾƴƝƪƻǾŞ !ŦǊƛŎŜ ǘǾƻǌƝ ƘŜǘŜǊƻȊȅƎƻǘƛ ǘŞƳŠǌ ǇƻƭƻǾƛƴǳ ǇƻǇǳƭŀŎŜΦ ±ȅǎƻƪł 

frekvence alely HbS je v ƳƴƻƘŀ ŘŀƭǑƝŎƘ ƻōƭŀǎǘŜŎƘ ǎǾŠǘŀ όǎǘǌŜŘƻƳƻǌƝΣ !ǊłōƛŜΣ LƴŘƛŜύΣ ƪŘŜ ǎŜ ǾȅǎƪȅǘǳƧŜ ƴŜōƻ ǾȅǎƪȅǘƻǾŀƭŀ 

ƳŀƭłǊƛŜΦ .ȅƭƻ ǇǊƻƪłȊłƴƻΣ ȌŜ ƘŜǘŜǊƻȊȅƎƻǘƛ Iō{ όŀ ŘŀƭǑƝŎƘ ƘŜƳƻƎƭƻōƛƴƻǇŀǘƛƝύ Ƨǎƻǳ ƻŘƻƭƴŠƧǑƝ Ǿǻőƛ ƳŀƭłǊƛƛΣ ŎƘƻǊƻōŠ ȊǇǻǎƻōŜƴŞ 

prvoky rodu Plasmodium. ¢ȅǘƻ ǇƻȊƴŀǘƪȅ Ƨǎƻǳ ƳƻŘŜƭƻǾȇƳ ǇǌƝƪƭŀŘŜƳ ǾƭƛǾǳ ǎŜƭŜƪŎŜ ƴŀ ƪǾŀƭƛǘǳ ƎŜƴƻŦƻƴŘǳ ǇƻǇǳƭŀŎŜΦ 

 

V Africe, v ¦{! όőŜǊƴƻǑƛ ŘƻǾŜȊŜƴƝ ǇǻǾƻŘƴŠ Ƨŀƪƻ ƻǘǊƻŎƛ Ȋ !ŦǊƛƪȅύ ŀ ǾŜ ǎǘǌŜŘƻƳƻǌƝ ǇǌŜŘǎǘŀǾǳƧŜ Iō{ ƛ ŘŀƭǑƝ ƘŜƳƻƎƭƻōƛƴƻǇŀǘƛŜ 

ȊłǾŀȌƴȇ ȊŘǊŀǾƻǘƴƛŎƪȇ ǇǊƻōƭŞƳΦ ±ȅǑŜǘǌŜƴƝ Iō ǎŜ Ǿ ǘŠŎƘǘƻ ȊŜƳƝŎƘ ǇǊƻǾłŘƝ ƧƛȌ ǳ ƴƻǾƻǊƻȊŜƴŎǻ ŀ Ƨŀƪƻ ǇǌŜŘǎƶŀǘƪƻǾŞ ǾȅǑŜǘǌŜƴƝΦ 

tǊŜƴŀǘłƭƴƝ 5b! ŘƛŀƎƴƻǎǘƛƪŀ ƘŜƳƻƎƭƻōƛƴƻǇŀǘƛƝ Ǿ ȊŜƳƝŎƘ ǎ ƧŜƧƛŎƘ őŀǎǘȇƳ ǾȇǎƪȅǘŜƳ ǇŀǘǌƝ ŘƴŜǎ ƪ ōŠȌƴŞ ǇǊŀȄƛΦ 

±ŜƭƳƛ ǇƻŘƻōƴŞ ƪƭƛƴƛŎƪŞ ǇǊƻƧŜǾȅ Ƴł ƛ ŘŀƭǑƝ mutace ς hemoglobin C (HbC). V Iō/ ƧŜ ȊŀǌŀȊŜƴ ƴŀ 6. pozici v ōŜǘŀ ǌŜǘŠȊŎƛ ƳƝǎǘƻ 

ƪȅǎŜƭƛƴȅ ƎƭǳǘŀƳƻǾŞ lysin. aǳǘŀŎŜ ƧŜ ǇƻŘƳƝƴŠƴł ȊłƳŠƴƻǳ guaninu adeninem (GAG ς !!DύΦ Iō/ ƧŜ ƳŞƴŠ ǊƻȊǇǳǎǘƴȇ ŀ 

krystalizuje v ŜǊȅǘǊƻŎȅǘŜŎƘΦ tǌƝȊƴŀƪȅ ƘŜƳƻƭȅǘƛŎƪŞ ŀƴŜƳƛŜ ƛ Ǿȇǎƪȅǘ Ǿ oblastech s ƳŀƭłǊƛƝ Ƨǎƻǳ ǘŞƳŠǌ ǎƘƻŘƴŞ ǎŜ ǎǊǇƪƻǾƛǘƻǳ 

ŀƴŞƳƛƝΦ IŜǘŜǊƻȊȅƎƻǘƛ Iō/κIō! Ƨǎƻǳ ǊƻǾƴŠȌ ƻŘƻƭƴŠƧǑƝ Ǿǻőƛ ƳŀƭłǊƛƛΦ ± ŜƴŘŜƳƛŎƪȇŎƘ ƻōƭŀǎǘŜŎƘ ǎ ǾȇǎƪȅǘŜƳ ƳŀƭłǊƛŜ ǇǊƻǘƻ ƴŜƧǎƻǳ 

ǾȇƧƛƳƪƻǳ ǎƭƻȌŜƴƝ ƘŜǘŜǊƻȊȅƎƻǘƛ Iō{ κ Iō/ ǎ ƳƝǊƴŠƧǑƝƳƛ ǇǊƻƧŜǾȅ ŀƴŜƳƛŜΦ 

 

Mutace struktǳǊƴƝƘƻ ƎŜƴǳ ƳƻƘƻǳ ƻǾƭƛǾƶƻǾŀǘ ǎŎƘƻǇƴƻǎǘ ƘŜƳƻƎƭƻōƛƴǳ ǇǌŜƴłǑŜǘ ƪȅǎƭƝƪΦ ¢ȅǘƻ ƳǳǘŀŎŜ Ƨǎƻǳ ǾȊłŎƴŠƧǑƝ ƴŜȌ 

ƳǳǘŀŎŜ ȊǇǻǎƻōǳƧƝŎƝ ƘŜƳƻƭȅǘƛŎƪŞ ŀƴŜƳƛŜΦ Wǎƻǳ ǇǌƝƪƭŀŘŜƳ ƳŜŎƘŀƴƛǎƳǳ ȊƳŠƴȅ ŦǳƴƪŎŜ ǇǊƻǘŜƛƴǳΦ 

{ǘŀōƛƭƛǘŀ ŀ ǎȅƴǘŞȊŀ ƘŜƳƻƎƭƻōƛƴǳ ƴŜƧǎƻǳ ǘŠƳƛǘƻ ƳǳǘŀŎŜƳƛ ƻǾƭƛǾƴŠƴȅΦ  

 

tǌƝƪƭŀŘŜƳ Ƨǎƻǳ methemoglobiny (HbM). V ƴƻǊƳłƭƴƝ ǎƛǘǳŀŎƛ ƧŜ ȌŜƭŜȊƻ Ǿ ƘŜƳƻƎƭƻōƛƴǳ ǾŜ ŦƻǊƳŠ CŜ
2+

. V HbM mutace 

stabilizuje formu Fe
3+
Σ ƪǘŜǊł ƴŜƳǻȌŜ ǾłȊŀǘ ƪȅǎƭƝƪΦ !ǾǑŀƪ Ǿ ŘǻǎƭŜŘƪǳ ǇǻǎƻōŜƴƝ ŜƴȊȅƳǳ ǊŜŘǳƪǘŀǎȅ ƧŜ ƳƻȌƴł ƪƻƴǾŜǊȊŜ ŦƻǊƳȅ 

Fe
3+

 na Fe
2+
Σ ǘŀƪȌŜ ǇƻǎǘƛȌŜƴƝ Ƨǎƻǳ ǇƻǳȊŜ ŎȅŀƴƻǘƛőǘƝΦ 

 

YǊłǘƪƻŘƻōł ƳŜǘƘŜƳƻƎƭƻōƛƴŜƳƛŜ ǎ ŘǊŀƳŀǘƛŎƪȇƳ ƪƭƛƴƛŎƪȇƳ ƻōǊŀȊŜƳ ƳǻȌŜ ǾȊƴƛƪƴƻǳǘ ƛ ǳ ƻǎƻō ǎ Iō! Ǉƻ ƻǘǊŀǾŠ ŘǳǎƛőƴŀƴȅΦ 

hƘǊƻȌŜƴƛ Ƨǎƻǳ ȊŜƧƳŞƴŀ ƪƻƧŜƴŎƛΣ ƴŜōƻǙ ŀƪǘƛǾƛǘŀ ǊŜŘǳƪǘŀǎ ƧŜ Ǉƻ ƴŀǊƻȊŜƴƝ ƴƛȌǑƝΦ tǊƻǘƻ Ƨǎƻǳ ƴƻǊƳȅ ƻōǎŀƘǳ Řǳǎƛőƴŀƴǻ ǾŜ ǾƻŘŠ ŀ 

ȊŜƭŜƴƛƴŠ ǇǊƻ ǾȇȌƛǾǳ ƪƻƧŜƴŎǻ ǇǌƝǎƴŠƧǑƝΦ 

V ƳƻƭŜƪǳƭłŎƘ ƘŜƳƻƎƭƻōƛƴǳ ōȅƭƻ ǇƻǇǎłƴƻ ǾŜƭƪŞ ƳƴƻȌǎǘǾƝ ǊƻȊƳŀƴƛǘȇŎƘ ƳǳǘŀŎƝΦ ½ƘǊǳōŀ нκо Ȋ ƴƛŎƘ ǇƻǎǘƛƘǳƧƝ ǌŜǘŠȊŜŎ beta, 

ƴŜŎŜƭł мκо ǌŜǘŠȊŜŎ alfa. aǳǘŀŎŜ ƻǎǘŀǘƴƝŎƘ ǌŜǘŠȊŎǻ Ƨǎƻǳ ǾȊłŎƴŞΦ 

 

{ǳōǎǘƛǘǳŎŜ ƧŜŘƴŞ ōłȊŜ ƳƻƘƻǳ ǾŜ ǎǘǊǳƪǘǳǌŜ Iō ȊƳŠƴƛǘ ƧŜŘƴǳ !aY όIō{ύΣ н ǎǳōǎǘƛǘǳŎŜ Ǿ ǊǻȊƴȇŎƘ ƪƻŘƻƴŜŎƘ ȊƳŠƴƝ н 

ŀƳƛƴƻƪȅǎŜƭƛƴȅ όIō/ IŀǊƭŜƳύΦ 5Şƭƪŀ ǌŜǘŠȊŎŜ Iō ƳǻȌŜ ōȇǘ ȊƪǊłŎŜƴŀ ŘŜƭŜŎƝ (Hb Gun Hill ς delece 15 bp, tj. delece 5 AMK) nebo 

ƴŀƻǇŀƪ ǇǊƻŘƭƻǳȌŜƴŀ ƳǳǘŀŎƝ ǎǘƻǇ ƪƻŘƻƴǳΦ tǌƝƪƭŀŘŜƳ ƧƛƴŞƘƻ ƳŜŎƘŀƴƛsmu vzniku hemoglobinopatie je Hb LeporeΣ ǳ ƪǘŜǊŞƘƻ 

ǌŜǘŠȊŜŎ ƴƻƴ-ŀƭŦŀ ǾȊƴƛƪƭ ǊŜƪƻƳōƛƴŀŎƝ ǇǊǾŞ őłǎǘƛ 5b! ǌŜǘŠȊŎŜ ŘŜƭǘŀ ŀ ŘǊǳƘŞ őłǎǘƛ ǌŜǘŠȊŎŜ ōŜǘŀΦ ¢Ŝƴǘƻ ƛƴŜƪǾłƭƴƝ ŎǊƻǎǎƛƴƎ-over je 

őŀǎǘȇ ƴŜōƻǙ 5b! ǎŜƪǾŜƴŎŜ ǇǊƻ ōŜǘŀ ŀ ŘŜƭǘŀ ǌŜǘŠȊŎŜ ǎŜ ƭƛǑƝ ƧŜƴ Ǿ 30 nukleotidech. 

 

thw¦/I¸ {¸b¢;½¸ I9ahD[h.Lb¦Σ ¢I![!{;aL9 

¢ƘŀƭŀǎŜƳƛŜ ǇŀǘǌƝ ƳŜȊƛ ƴŜƧőŀǎǘŠƧǑƝ ƳƻƴƻƎŜƴƴŠ ŘŠŘƛőƴł ƻƴŜƳƻŎƴŠƴƝΦ tƻƧƳŜƴƻǾłƴƝ ǇƻŎƘłȊƝ Ȋ ǌŜŎƪŞƘƻ ǎƭƻǾŀ thalassa όƳƻǌŜύΣ 

ƴŜōƻǙ ƻƴŜƳƻŎƴŠƴƝ ōȅƭƻ ǇƻǇǊǾŞ ǇƻǇǎłƴƻ Ǿ ǇƻǇǳƭŀŎƛ ȌƛƧƝŎƝ Ǿ ōƭƝȊƪƻǎǘƛ {ǘǌŜŘƻȊŜƳƴƝƘƻ ƳƻǌŜΦ Wŀƪƻ ǘƘŀƭŀǎŜƳƛŜ ƻȊƴŀőǳƧŜƳŜ 

ƘŜǘŜǊƻƎŜƴƴƝ ǎƪǳǇƛƴǳ ŎƘƻǊƻō ǎ poruchou ǎȅƴǘŞȊȅ ƎƭƻōƛƴƻǾŞƘƻ ǌŜǘŠȊŎŜ ŀƭŦŀ όŀƭŦŀ ǘƘŀƭŀǎŜƳƛŜύ ƴŜōƻ ƎƭƻōƛƴƻǾŞƘƻ ǌŜǘŠȊŎŜ beta 

όōŜǘŀ ǘƘŀƭŀǎŜƳƛŜύΦ WŜǎǘƭƛȌŜ ƧŜ ǊŜŘǳƪƻǾłƴƻ ƳƴƻȌǎǘǾƝ ƧŜŘƴƻƘƻ Ȋ ǌŜǘŠȊŎǻΣ ŘǊǳƘȇ ǌŜǘŠȊŜŎ όƴŀǇǌΦ ōŜǘŀύ ǎŜ ǎȅƴǘŜǘƛȊǳƧŜ ǎƛŎŜ 

v ƴƻǊƳłƭƴƝƳ ƳƴƻȌǎǘǾƝΣ ŀƭŜ ƧŜ Ǿ ǊŜƭŀǘƛǾƴƝƳ ƴŀŘōȅǘƪǳΦ ał ǇǊƻǘƻ ǘŜƴŘŜƴŎƛ ǘǾƻǌƛǘ ƳƻƭŜƪǳƭȅ ǎŜǎǘłǾŀƧƝŎƝ ȊŜ п ǎǘŜƧƴȇŎƘ ǌŜǘŠȊŎǻ 

(homotetramery).  

 

± ǇǌƝǇŀŘŠ ŀƭŦŀ ǘƘŀƭŀǎŜƳƛŜ ǘǾƻǌƝ ƴŀŘōȅǘŜƪ ōŜǘŀ ǌŜǘŠȊŎǻ homotetrameryΣ ƪǘŜǊŞ ƳŀƧƝ ǎƴƝȌŜƴƻǳ ƪŀǇŀŎƛǘǳ ǾłȊŀǘ ƪȅǎƭƝƪΦ 

5ǻǎƭŜŘƪŜƳ ƧŜ hypoxemie. IƻƳƻǘŜǘǊŀƳŜǊȅ ŀƭŦŀ ǳ ōŜǘŀ ǘƘŀƭŀǎŜƳƛŜ ǇǊŜŎƛǇƛǘǳƧƝ ŀ ǇƻǑƪƻȊǳƧƝ ƳŜƳōǊłƴǳ ǇǊŜƪǳǊȊƻǊǻ ŜǊȅǘǊƻŎȅǘǻΦ 

 

¢ƻ ȊǇǻǎƻōǳƧŜ ƧŜƧƛŎƘ ǇǌŜŘőŀǎƴƻǳ ŘŜǎǘǊǳƪŎƛ ŀ ǇǊƻƘƭǳōǳƧŜ ƘȅǇƻŎƘǊƻƳƴƝ ŀƴŜƳƛƛΦ IŜǘŜǊƻȊȅƎƻǘƛ ǘƘŀƭŀǎŜƳƛŜ Ƨǎƻǳ ƻŘƻƭƴŠƧǑƝ Ǿǻőƛ 

ƳŀƭłǊƛƛ ǇƻŘƻōƴŠ Ƨŀƪƻ heterozygoti HbA/HbS a HbA/HbC. ¢ƘŀƭŀǎŜƳƛŜ Ƨǎƻǳ ǇǊƻǘƻ őŀǎǘŞ Ǿ ƻōƭŀǎǘŜŎƘ ŜƴŘŜƳƛŎƪŞƘƻ Ǿȇǎƪȅǘǳ 

ƳŀƭłǊƛŜΦ ± ǘŠŎƘǘƻ ƻōƭŀǎǘŜŎƘ ƴŜƧǎƻǳ ǾȊłŎƴƻǎǘƝ ǎƭƻȌŜƴƝ ƘŜǘŜǊƻȊȅƎƻǘƛ Iō ǎŜ ȊƳŠƴŠƴƻǳ ǎǘǊǳƪǘǳǊƻǳ ŀ ǘƘŀƭŀǎŜƳƛŜΦ 

 

 



ALFA THALASEMIE 

tƻǊǳŎƘŀ ǘǾƻǊōȅ ŀƭŦŀ ǌŜǘŠȊŎŜ ǇƻǑƪƻȊǳƧŜ ǘǾƻǊōǳ ŦŜǘłƭƴƝƘƻ i ŘƻǎǇŠƭŞƘƻ ƘŜƳƻƎƭƻōƛƴǳΦ aƝǎǘƻ Iō! ǎŜ ǘǾƻǌƝ ƘŜƳƻƎƭƻōƛƴ ȊŜ п 

ǌŜǘŠȊŎǻ ƎŀƳŀ ƴŜōƻ п ǌŜǘŠȊŎǻ ōŜǘŀΦ ¢ȅǘƻ ǘŜǘǊŀƳŜǊȅ ƴŜƧǎƻǳ ǎŎƘƻǇƴŞ ǇǌŜƴłǑŜǘ ƪȅǎƭƝƪΦ tǌƛ ǘŠȌǑƝŎƘ ŦƻǊƳłŎƘ ǘƘŀƭŀǎŜƳƛŜ ŀƭŦŀ ǘǊǇƝ 

plod nedostatƪŜƳ ƪȅǎƭƝƪǳ ŀ ǊƻȊǾƝƧƝ ǎŜ ǳ ƴŠƧ ƘȅŘǊƻǇǎ ŀ ŘŀƭǑƝ ǇƻǎǘƛȌŜƴƝ ǇƻŘƻōƴŠ Ƨŀƪƻ ǳ wƘ ƛƴƪƻƳǇŀǘƛōƛƭƛǘȅΦ 

bŜƧőŀǎǘŠƧǑƝ ǇǌƝőƛƴƻǳ ŀƭŦŀ ǘƘŀƭŀǎŜƳƛƝ Ƨǎƻǳ delece.  tǌƝǘƻƳƴƻǎǘ ŘǾƻǳ ƛŘŜƴǘƛŎƪȇŎƘ ƎŜƴǻ ŀƭŦŀ ǾŜ ǾŀȊōŠ ǎ ǊŜǇŜǘƛǘƛǾƴƝƳƛ ōƭƻƪȅ ƴŀ 16. 

chromosomu ȊǾȅǑǳƧŜ ǇǊŀǾŘŠǇƻŘƻōƴƻǎǘ ƛƴŜƪǾłƭƴƝ ǎȅƴŀǇǎŜΦ błǎƭŜŘƴȇƳ ƛƴŜƪǾłƭƴƝƳ ŎǊƻǎǎƛƴƎ-ƻǾŜǊŜƳ ƳƻƘƻǳ ǾȊƴƛƪŀǘ ǊǻȊƴŞ 

ƪƻƳōƛƴŀŎŜ Ǉƻőǘǳ ŀƭŦŀ ƎƭƻōƛƴƻǾȇŎƘ ƎŜƴǻΣ ƴŀǇǌΦ ǾȊƴƛƪł triplikace genu alfa na jednom chromosomu a delece ƴŀ ŘǊǳƘŞƳΦ 

V genotypu jsou 2 geny όп ŀƭŜƭȅύ ǇǊƻ ŀƭŦŀ ǌŜǘŠȊŜŎΦ 5ŜƭŜŎŜ ƧŜŘƴŞ alelȅ ƧŜ ōŜȊ ƪƭƛƴƛŎƪȇŎƘ ǇǌƝȊƴŀƪǻ όŀŀκŀ-), delece dvou 

ǇƻŘƳƛƶǳƧŜ thalasemii minor όƳƻȌƴł ƧŜ ǘǊŀƴǎ ŦƻǊƳŀ ŀ-/aa nebo cis forma --/aa) s ƳƝǊƴƻǳ ŀƴŜƳƛƝΦ 5ŜƭŜŎŜ 3 alel (a-/ --) 

ȊǇǻǎƻōǳƧŜ ǘŠȌƪƻǳ ŀƴŜƳƛƛ ŀ ŘŜƭŜŎŜ 4 alel (--/ --ύ ƧŜ ƭŜǘłƭƴƝ ƧƛȌ Ǿ ǇǊǻōŠƘǳ ƛƴǘǊŀǳǘŜǊƛƴƝƘƻ ǾȇǾƻƧŜΦ 5ŀƭǑƝ ƳŜŎƘŀƴƛǎƳȅ ǾȊƴƛƪǳ ŀƭŦŀ 

ǘƘŀƭŀǎŜƳƛŜΣ ƛ ƪŘȅȌ ƳŞƴŠ őŀǎǘŞΣ Ƨǎƻǳ ƻōŘƻōƴŞ ǇǌƝőƛƴłƳ ǾȊƴƛƪǳ ōŜǘŀ ǘƘŀƭŀǎŜƳƛŜΦ 

 

BETA THALASEMIE 

.Ŝǘŀ ǘƘŀƭŀǎŜƳƛŜ ό.¢ύ ǾȅǾƻƭłǾł ǊƻǾƴŠȌ ŀƴŜƳƛƛΣ ŀƭŜ ŀȌ Ǉƻ оΦ ƳŠǎƝŎƛ ȌƛǾƻǘŀ, v ŘƻōŠ ƪŘȅ ǎȅƴǘŞȊŀ HbF όǌŜǘŠȊŎŜ ƎŀƳŀύ ƧŜ 

ǾȅǎǘǌƝŘłƴŀ ǎȅƴǘŞȊƻǳ HbA όǌŜǘŠȊŎŜ ōŜǘŀύΦ yŜǘŠȊŎŜ ŀƭŦŀ Ǿ ǊŜƭŀǘƛǾƴƝƳ ǇǌŜōȅǘƪǳ ǇǊŜŎƛǇƛǘǳƧƝ ƧƛȌ Ǿ ƪƻǎǘƴƝ ŘǌŜƴƛ ŀ ȊǇǻǎƻōǳƧƝ ǊƻȊǑƝǌŜƴƝ 

ƴŜŜŦŜƪǘƛǾƴƝ ŜǊȅǘǊƻǇƻŜȊȅΦ ± ŜǊȅǘǊƻŎȅǘŜŎƘ ƴŀŎƘłȊƝƳŜ ǾŜ ȊǾȇǑŜƴŞ ƳƝǌŜ IōC ŀ Iō!Σ ƴŜōƻǙ ǇǊƻŘǳƪŎŜ ǌŜǘŠȊŎǻ ƎŀƳŀ ŀ ŘŜƭǘŀ ƴŜƴƝ 

ǇƻǎǘƛȌŜƴŀΦ IŜǘŜǊƻȊȅƎƻǘƛ ƳŀƧƝ ƧŜƴ ƭŜƘƪƻǳ ŀƴŜƳƛƛ ǇƻŘƻōƴƻǳ ŀƴŜƳƛƛ Ǉǌƛ ƴŜŘƻǎǘŀǘƪǳ ȌŜƭŜȊŀ όthalasemia minor). Homozygoti 

όǾŠǘǑƛƴƻǳ ǎƭƻȌŜƴƝ ƘŜǘŜǊƻȊȅƎƻǘƛύ ƳŀƧƝ ǘŠȌƪƻǳ ŀƴŜƳƛƛ ŀ ǘȅǇƛŎƪŞ ȊƳŠƴȅ ǎƪŜƭŜǘǳΣ ǾȅǾƻƭŀƴŞ ǊƻȊǑƝǌŜƴƝƳ ƪǊǾŜǘǾƻǊōȅ όƴŀǇǌΦ 

ǇǊƻƳƛƴǳƧƝŎƝ ƭƝŎƴƝ ƪƻǎǘƛύ όthalasemia major). KlinƛŎƪȇ ƻōǊŀȊ ȊłǾƛǎƝ ƛ ƴŀ ǘȅǇǳ ǇƻǊǳŎƘȅ ǘǾƻǊōȅ ǌŜǘŠȊŎǻ ōŜǘŀΦ .Ŝǘŀ ǘƘŀƭŀǎŜƳƛŜ 

ƳǻȌŜ ōȇǘ ȊǇǻǎƻōŜƴŀ ǊǻȊƴȇƳƛ ǘȅǇȅ ƳǳǘŀŎƝΦ  

bŀ ǊƻȊŘƝƭ ƻŘ ŀƭŦŀ ǘƘŀƭŀǎŜƳƛƝ Ƨǎƻǳ ǾǑŀƪ ŘŜƭŜŎŜ ƎŜƴǻ ǊŜƭŀǘƛǾƴŠ ǾȊłŎƴŞΦ ±ŠǘǑƛƴŀ ǇǌƝǇŀŘǻ ƧŜ ȊǇǻǎƻōŜƴŀ ōƻŘƻǾȇƳƛ ƳǳǘŀŎŜƳƛ ǘȅǇǳ 

nonsense, frameshift a ǎŜǎǘǌƛƘƻǾȇƳƛ ƳǳǘŀŎŜƳƛΦ 

 

tƻǇǎłƴȅ Ƨǎƻǳ ƛ ƳǳǘŀŎŜ promotoru όƳƝǊƴł .¢Σ ƴŜƧőŀǎǘŠƧǑƝ Ǿ WŀǇƻƴǎƪǳύΣ ŘŜƭŜŎŜ őłǎǘƛ ōŜǘŀ ƎƭƻōƛƴƻǾŞƘƻ ƎŜƴǳ όǘŠȌƪł .¢Σ LƴŘƛłƴƛύΣ 

ŦǵȊŜ ǌŜǘŠȊŎǻ ƴŀǇǌΦ ōŜǘŀ ŀ ƎŀƳŀ όǘŠȌƪł .¢ [ŜǇƻǊŜΣ LǘłƭƛŜύΣ ƳǳǘŀŎŜ ƳƝǎǘŀ őŜǇƛőƪȅ όƭŜƘƪł .¢Σ !ǎƛŜύ ŀ ǇƻǊǳŎƘŀ polyadenylace 

ƪƻƴŎŜ Ƴwb! όƳƝǊƴł .¢Σ !ŦǊƛƪŀύΦ 

 

64. 5=5L2b; thw¦/I¸ a9¢!.h[L{a¦ 

 
tƻƪǊƻƪ ǾȅǑŜǘǌƻǾŀŎƝŎƘ ƳŜǘƻŘ ǳƳƻȌƴƛƭ ȊƝǎƪŀǘ ǇƻŘǊƻōƴŞ ǇƻȊƴŀǘƪȅ ƻ ƳǳǘŀŎƝŎƘ ŀ ƴłǎƭŜŘƴȇŎƘ ȊƳŠƴłŎƘ ǎǘǊǳƪǘǳǊȅ ōƝƭƪƻǾƛƴ ŀ 

ƳŜǘŀōƻƭƛǎƳǳ ǳ ƳƴƻƘŀ ŘŠŘƛőƴȇŎƘ ŎƘƻǊƻōΦ aǳǘŀŎŜ ǎŜ ƳƻƘƻǳ ǇǊƻƧŜǾƛǘ ƴejen jako enzymopatie ǾŜ ǎƳȅǎƭǳ ƪƭŀǎƛŎƪŞƘƻ ǇƻƧŜǘƝ 

ǾǊƻȊŜƴȇŎƘ ƻƳȅƭǻ ƳŜǘŀōƻƭƛǎƳǳΣ ŀƭŜ ƳƻƘƻǳ ƻǾƭƛǾƴƛǘ ƛ ŘŀƭǑƝ ƳŜŎƘŀƴƛǎƳȅ ǊŜƎǳƭŀŎŜΦ 

 

tǌƝƪƭŀŘȅ ǾǊƻȊŜƴȇŎƘ ƻŘŎƘȅƭŜƪ ƳŜǘŀōƻƭƛǎƳǳΥ 

Typ defektu tǌƝƪƭŀŘȅ ǇƻǎǘƛȌŜƴƝ 

ŘŜŦŜƪǘ ŜƴȊȅƳǻ tY¦Σ ƎŀƭŀƪǘƻǎŞƳƛŜΣ ŘŜŦƛŎƛŜƴŎŜ adenosindeaminasy 

ŘŜŦŜƪǘ ǊŜŎŜǇǘƻǊǻ ǘŜǎǘƛƪǳƭłǊƴƝ ŦŜƳƛƴƛȊŀŎŜΣ ƘȅǇŜǊŎƘƻƭŜǎǘŜǊƻƭŞƳƛŜ 

ŘŜŦŜƪǘ ƳƻƭŜƪǳƭłǊƴƝƘƻ ǘǊŀƴǎǇƻǊǘǳ ŎȅǎǘƛŎƪł ŦƛōǊƽȊŀΣ ƘȅǇŜǊǘŜƴȊŜ 

ŘŜŦŜƪǘ ǎǘǊǳƪǘǳǊȅ ōǳƴŠƪ 5ǳŎƘŜƴƴŜƻǾŀ ŀ .ŜŎƪŜǊƻǾŀ ƳǳǎƪǳƭłǊƴƝ ŘȅǎǘǊƻŦƛŜ 

ŘŜŦŜƪǘ ƘƻƳŜƻǎǘłȊȅ ŀƴǘƛƘŜƳƻŦƛƭƛŎƪȇ globulin, imunoglobuliny 

ŘŜŦŜƪǘ ǊŜƎǳƭŀŎŜ Ǌǻǎǘǳ ŀ ŘƛŦŜǊŜƴŎƛŀŎŜ ŘŜǘŜǊƳƛƴŀŎŜ ǇƻƘƭŀǾƝΣ ƛƴŀƪǘƛǾŀŎŜ · ŎƘǊƻƳƻȊƻƳǳΣ ǘǳƳƻǊ ǎǳǇǊŜǎƻǊȅ 

ŘŜŦŜƪǘ ƳŜȊƛōǳƴŠőƴŞ ƪƻƳǳƴƛƪŀŎŜ ƛƴȊǳƭƝƴΣ ǊǻǎǘƻǾȇ ƘƻǊƳƻƴΣ ŘƛŦŜǊŜƴŎƛŀŎŜ ǇƻƘƭŀǾƝ 

ŘŜŦŜƪǘ ƳƛǘƻŎƘƻƴŘǊƛƝ Leberova atrofie optiku 

 

tǌŜǎǘƻȌŜ Ƨǎƻǳ ƛƴŘƛǾƛŘǳłƭƴƝ ƳŜǘŀōƻƭƛŎƪł ƻƴŜƳƻŎƴŠƴƝ ǾȊłŎƴłΣ ǇǌƛǎǇƝǾŀƧƝ ǇƻŘǎǘŀǘƴƻǳ ƳŠǊƻǳ ǇǌƝƳƻ őƛ ƴŜǇǌƝƳƻ ƪ ƳƻǊōƛŘƛǘŠ ŀ 

ƳƻǊǘŀƭƛǘŠΦ 

 

1. ENZYMOPATIE 

YŀȌŘȇ ƳŜǘŀōƻƭƛŎƪȇ ǇǊƻŎŜǎ ǎŜǎǘłǾł Ȋ ƳƴƻƘŀ ƪǊƻƪǻΣ ƪǘŜǊŞ Ƨǎƻǳ ȊǇǊƻǎǘǌŜŘƪƻǾłƴȅ ŜƴȊȅƳȅΣ ƪǘŜǊŞ ƪŀǘŀƭȅȊǳƧƝ ōƛƻŎƘŜƳƛŎƪŞ reakce. 

bŀ Ȋŀőłǘƪǳ нлΦ ǎǘƻƭŜǘƝ ǎƛ !Φ DŀǊǊƻŘ ǾǑƛƳƭΣ ȌŜ ŜȄƛǎǘǳƧƝ ǳǊőƛǘŞ ǾŀǊƛŀƴǘȅ ƳŜǘŀōƻƭƛǎƳǳΣ ƪǘŜǊŞ ƳƻƘƻǳ ǾŞǎǘ ƪ ƻƴŜƳƻŎƴŠƴƝΦ Soubor 

ǘŠŎƘǘƻ ǇƻǎǘƛȌŜƴƝ ƴŀȊǾŀƭ αǾǊƻȊŜƴŞ ƻƳȅƭȅ ƳŜǘŀōƻƭƛǎƳǳά ŀ ǎǾȇƳƛ ǎǘǳŘƛŜƳƛ ǇƻƭƻȌƛƭ ȊłƪƭŀŘȅ ōƛƻŎƘŜƳƛŎƪŞ ƎŜƴŜǘƛƪȅΦ  



 

DŀǊǊƻŘ ǾȅŎƘłȊŜƭ Ȋe studia alkaptonurieΣ ŎƻȌ ƧŜ ǾȊłŎƴŞ ƻƴŜƳƻŎƴŠƴƝΣ Ǉǌƛ ƪǘŜǊŞƳ ƧŜ Řƻ Ƴƻőƛ ǾȅƭǳőƻǾłƴƻ ǾŜƭƪŞ ƳƴƻȌǎǘǾƝ 

ƪȅǎŜƭƛƴȅ ƘƻƳƻƎŜƴǘƛǎƛƴƻǾŞΦ YȅǎŜƭƛƴŀ ƘƻƳƻƎŜƴǘƛǎƛƴƻǾł ƧŜ ƳŜȊƛǇǊƻŘǳƪǘ ƳŜǘŀōƻƭƛǎƳǳ ŦŜƴȅƭŀƭŀƴƛƴǳ ŀ ǘȅǊƻǎƛƴǳΣ ƪǘŜǊȇ ȊǇǻǎƻōǳƧŜ 

ȊǘƳŀǾƴǳǘƝ Ƴƻőƛ Ǉǌƛ ŘŜƭǑƝƳ ǎǘłƴƝΦYǊƻƳŠ ǘƻƘƻ ǎŜ ƻȄƛŘŀőƴƝ ǇǊƻŘǳƪǘ ƪȅǎŜƭƛƴȅ ƘƻƳƻƎŜƴǘƛǎƛƴƻǾŞ ǳƪƭłŘł Řƻ ǇƻƧƛǾƻǾȇŎƘ ǘƪłƴƝ ŀ 

ȊǇǻǎƻōǳƧŜ ŀōƴƻǊƳłƭƴƝ ǇƛƎƳŜƴǘŀŎƛ a artritidu. aǳǘŀŎŜ ȊǇǻǎƻōǳƧŜ ŘŜŦŜƪǘ ƎŜƴǳΣ ƪǘŜǊȇ ƪƽŘǳƧŜ ŜƴȊȅƳ oxidasu kyseliny 

ƘƻƳƻƎŜƴǘƛǎƛƴƻǾŞΦ 

 

V ƻōƻǊǳ ōƛƻŎƘŜƳƛŎƪŞ ƎŜƴŜǘƛƪȅ ŀ ŘŠŘƛőƴȇŎƘ ǇƻǊǳŎƘ ƳŜtabolismu v ǎƻǳőŀǎƴŞ ŘƻōŠ ŦƛƎǳǊǳƧƝ ǇƻǊǳŎƘȅ ƳŜǘŀōƻƭƛǎƳǳ 

ŀƳƛƴƻƪȅǎŜƭƛƴΣ ƳŜǘŀōƻƭƛǎƳǳ ƭƛǇƛŘǻΣ ŎǳƪǊǻΣ ƻǊƎŀƴƛŎƪȇŎƘ ƪȅǎŜƭƛƴΣ ƭȅǎƻǎƻƳłƭƴƝ ǇƻǊǳŎƘȅΣ ŘŜŦŜƪǘȅ Ǿ ǇǊƻŘǳƪŎƛ ŜƴŜǊƎƛŜ ƴǳǘƴŞ ǇǊƻ 

ŀƪǘƛǾƛǘȅ ōǳƴŠƪΣ ŀōƴƻǊƳŀƭƛǘȅ Ǿ ǘǊŀƴǎǇƻǊǘǳ ƳƻƭŜƪǳƭ ƳŜȊƛ ōǳƴŠőƴȇƳƛ ƪƻƳǇŀǊǘƳŜƴǘȅ ŀ ŘŀƭǑƝΦ ±ŠǘǑƛƴƻǳ ǎŜ ƧŜŘƴł ƻ ǾȊłŎƴł 

ƻƴŜƳƻŎƴŠƴƝΣ ƪǘŜǊł ǎŜ ŘŠŘƝ ŀǳǘƻǎƻƳłƭƴŠ ǊŜŎŜǎƛǾƴŠΦ V ƳƴƻƘŀ ǇǌƝǇŀŘŜŎƘ ƧŜ ƧƛȌ ƳƻȌƴŞ ǇǊƻǾłŘŠǘ ǘŜǎǘȅ ƴŀ ƴƻǎƛőǎǘǾƝ ƳǳǘƻǾŀƴŞ 

ŀƭŜƭȅ ŀ ǇǊŜƴŀǘłƭƴƝ ŘƛŀƎƴƻǎǘƛƪǳΣ ŎƻȌ ǎƻǳǾƛǎƝ ǎ ƛŘŜƴǘƛŦƛƪŀŎƝ ǇǌƝǎƭǳǑƴȇŎƘ ƎŜƴǻ ŀ ŎƘŀǊŀƪǘŜǊƛǎǘƛƪƻǳ ƧŜƧƛŎƘ ƳǳǘŀŎƝΦ YƭŀǎƛŎƪȇƳ 

ǇǌƝƪƭŀŘŜƳ ŜƴȊȅƳƻǇŀǘƛŜ Ƨǎƻǳ fenylketonurie a hyperfenylalaninemie ǇǌŜŘǎǘŀǾǳƧƝŎƝ ǇƻǊǳŎƘȅ ƳŜǘŀōƻƭƛǎƳǳ ŀƳƛƴƻƪȅǎŜƭƛƴΦ 

 

FENYLKETONURIE (PKU) A HYPERFENYLALANINEMIE (HPA) 

YƭŀǎƛŎƪł tY¦ ƧŜ ŀǳǘƻǎƻƳłƭƴŠ ǊŜŎŜǎƛǾƴŠ ŘŠŘƛőƴł ǇƻǊǳŎƘŀ metabolismu fenylalaninu s ŦǊŜƪǾŜƴŎƝ Ǿ 2w ŎŎŀ м Υ с 000. Projevuje 

ǎŜ ǇƻǎǘǳǇƴȇƳ ǊƻȊǾƻƧŜƳ ŘǳǑŜǾƴƝ ȊŀƻǎǘŀƭƻǎǘƛΣ ŜǇƛƭŜǇǎƛƝ ŀ Ƴŀƭƻǳ ǇƛƎƳŜƴǘŀŎƝ - vysokou hladinou fenylalaninu v krvi, 

ƳŀƴƛŦŜǎǘǳƧƝŎƝ ǎŜ ƪȅǎŜƭƛƴƻǳ ŦŜƴȅƭǇǊȅǊƻƘǊƻȊƴƻǾƻǳ Ǿ ƳƻőƛΣ ǇƻǇǎŀƭ Ƨŀƪƻ ǇǌƝőƛƴǳ ƳŜƴǘłƭƴƝ ǊŜǘŀǊŘŀŎŜ CǀƭƭƛƴƎ v r. 1934. 

 

tY¦ ƧŜ ǇƻŘƳƝƴŠƴŀ ƳǳǘŀŎƝ ƎŜƴǳ ǇǊƻ fenylalaninhydroxylasu όt!IύΣ ƪǘŜǊł ƪŀǘŀƭȅȊǳƧŜ ǇǌŜƳŠƴǳ fenylalaninu na tyrosin. 

CŜƴȅƭŀƭŀƴƛƴ ƧŜ ǎƻǳőłǎǘƝ ǾǑŜŎƘ ōƝƭƪƻǾƛƴ ǎǘǊŀǾȅ ŀ ƴŜƴƝ-li pacienty s tY¦ ƳŜǘŀōƻƭƛǎƻǾłƴ ƴŀ ǘȅǊƻǎƛƴΣ ƘǊƻƳŀŘƝ ǎŜ Ǿ ǘŠƭƴƝŎƘ 

ǘŜƪǳǘƛƴłŎƘ ŀ ǇƻǑƪƻȊǳƧŜ ƳȅŜƭƛƴƛȊŀŎƛ ǾȅǾƝƧŜƧƝŎƝŎƘ ǎŜ ƴŜǊǾƻǾȇŎƘ ǾƭłƪŜƴΦ 2łǎǘ ŦŜƴȅƭŀƭŀƴƛƴǳ ƧŜ ŦŜƴȅƭŀƭŀƴƛƴŀƳƛƴƻǘǊŀƴǎŦŜǊŀǎƻǳ 

ǇǌŜƳŠƴŠƴŀ ƴŀ ƪȅǎŜƭƛƴǳ fenylpyrohroznovouΣ ƪǘŜǊł ƧŜ ǾŜ ȊǾȇǑŜƴŞ ƳƝǌŜ ǾȅƭǳőƻǾłƴŀ ƳƻőƝ ŀ ŘƻŘłǾł ƧƝ ȊłǇŀŎƘ Ǉƻ ƳȅǑƛƴŠΦ 

V ǘŠƭƴƝŎƘ ǘŜƪǳǘƛƴłŎƘ ƧŜ ƳŞƴŠ ǘȅǊƻǎƛƴǳ a v ƻǊƎŀƴƛǎƳǳ ƛ ƳŞƴŠ ǇǊƻŘǳƪǘǻ ƧŜƘƻ ƳŜǘŀōƻƭƛǎƳǳΣ ƴŀǇǌΦ melaninu. 

 

tY¦ ǎŜ ǇǊƻƧŜǾǳƧŜ ǘŜǇǊǾŜ Ǉƻ ƴŀǊƻȊŜƴƝΦ ± ǘŠƘƻǘŜƴǎǘǾƝ ƧŜ ǇǌŜōȅǘŜƪ ŦŜƴȅƭŀƭŀƴƛƴǳ ǇƭƻŘǳ ƻŘǾłŘŠƴ ǇƭŀŎŜƴǘƻǳΦ { ǇǊǾȇƳƛ ǾȅǇƛǘȇƳƛ 

ŘłǾƪŀƳƛ ǎǘƻǳǇł ƘƭŀŘƛƴŀ ŦŜƴȅƭŀƭŀƴƛƴǳ Ǿ ƪǊǾƛ ƴƻǾƻǊƻȊŜƴŎŜΦ .ȅƭƻ ǇǊƻƪłȊłƴƻΣ ȌŜ ŘƛŜǘƻǳ ǎ ǾŜƭƳƛ ƳŀƭȇƳ ƻōǎŀƘŜƳ ŦŜƴȅƭŀƭŀƴƛƴǳ ŀ 

ǇǌƝŘŀǾƪŜƳ ǘȅǊƻǎƛƴǳ ƭȊŜ ƻǾƭƛǾƴƛǘ ƘƭŀŘƛƴǳ ŦŜƴȅƭŀƭŀƴƛƴǳ Ǿ ƪǊǾƛ ŀ ȊŀƧƛǎǘƛǘ ǘŞƳŠǌ ƴƻǊƳłƭƴƝ ǇǎȅŎƘƻƳƻǘƻǊƛŎƪȇ ǾȇǾƻƧ ŘƝǘŠǘŜΦ aŀƭŞ 

ƳƴƻȌǎǘǾƝ ŦŜƴȅƭŀƭŀƴƛƴǳ ƳǳǎƝ ōȇǘ Ǿ ŘƛŜǘŠ ǇǌƝǘƻƳƴƻΣ ƴŜōƻǙ ƧŜ ǘƻ ŜǎŜƴŎƛłƭƴƝ ŀƳƛƴƻƪȅǎŜƭƛƴŀ ƴŜȊōȅǘƴł ǇǊƻ ƴƻǊƳłƭƴƝ Ǌǻǎǘ ŀ ǾȇǾƻƧΦ 

5ƛŜǘŀ ōȅ ƳŠƭŀ ōȇǘ ŘƻŘǊȌƻǾłƴŀ ŀȌ Řƻ ƻōŘƻōƝ ŘƻƪƻƴőŜƴƝ ǾȇǾƻƧŜ /b{Φ [Şőōŀ tY¦ ǎŜ ǎǘŀƭŀ ƳƻŘŜƭŜƳ ƭŞőōȅ ŜƴȊȅƳƻǇŀǘƛƝΦ  

 

½łƪƭŀŘŜƳ ǵǎǇŠǑƴŞ ƭŞőōȅ ƧŜ ǾőŀǎƴŞ ǎǘŀƴƻǾŜƴƝ ŘƛŀƎƴƽȊȅΦ tƻǎǘƛȌŜƴŞ ŘŠǘƛ ǎŜ ǊƻŘƝ ȊŘǊŀǾȇƳ ǊƻŘƛőǻƳ ŀ ǘŀƪ ŘƛŀƎƴƽȊǳ Ǉǌed 

ƪƭƛƴƛŎƪȇƳƛ ǇǊƻƧŜǾȅ ƻƴŜƳƻŎƴŠƴƝ ƧŜ ƳƻȌƴŞ ǎǘŀƴƻǾƛǘ ƧŜƴ ǎƪǊƝƴƛƴƪƻǾȇƳ ǾȅǑŜǘǌŜƴƝƳ ǾǑŜŎƘ ƴƻǾƻǊƻȊŜƴŎǻΦ рΦ ŘŜƴ Ǉƻ ƴŀǊƻȊŜƴƝ se 

ƻŘŜōƝǊł ƴŠƪƻƭƛƪ ƪŀǇŜƪ ƪǊǾŜ ƴŀ ŦƛƭǘǊŀőƴƝ ǇŀǇƝǊ ŀ ƻŘŜǎƝƭł Řƻ ǎǇŜŎƛŀƭƛǎƻǾŀƴȇŎƘ ƭŀōƻǊŀǘƻǌƝΦ tǊƻ ȊƧƛǑǘŠƴƝ ǾȅǎƻƪŞ ƘƭŀŘƛƴȅ 

ŦŜƴȅƭŀƭŀƴƛƴǳ ǎƭƻǳȌƛƭŀ Guthrieho metodaΣ ǾȅǳȌƝǾŀƧƝŎƝ ƪƳŜƴ Bacillus subtilis ǎŜ ȊǘǊłǘƻǾƻǳ ƳǳǘŀŎƝΦ ¢ȅǘƻ ōŀƪǘŜǊƛŜ ǎŜ ƳƴƻȌƝ ƴŀ 

ƪǳƭǘƛǾŀőƴƝ ǇǻŘŠ ƧŜƴ Ǿ ƻƪƻƭƝ ǾȊƻǊƪǻ ǎ ǾȅǑǑƝƳ ƳƴƻȌǎǘǾƝƳ ŦŜƴȅƭŀƭŀƴƛƴǳΦ tǌƛ ǇƻŘŜȊǌŜƴƝ ƴŀ tY¦ ƧŜ ƴƻǾƻǊƻȊŜƴŜŎ ƴŜƻŘƪƭŀŘƴŠ 

ƘƻǎǇƛǘŀƭƛȊƻǾłƴ ŀ ƧŜ-ƭƛ ŘƛŀƎƴƽȊŀ ƻǾŠǌŜƴŀΣ ŘƻǎǘłǾł ǇǌƝǎƴŠ ƪƻƴǘǊƻƭƻǾŀƴƻǳ ŘƛŜǘǳ ƴŜƧƳŞƴŠ Řƻ ŘƻǎǇŠƭƻǎǘƛΦ Guthrieho metoda je 

ǇƻǎǘǳǇƴŠ ƴŀƘǊŀȊƻǾłƴŀ ƴƻǾŠƧǑƝƳƛ ǘŜŎƘƴƛƪŀƳƛΣ ƪǘŜǊŞ ǳƳƻȌƶǳƧƝ ŘƛŀƎƴƻǎǘƛƪƻǾŀǘ ǾƝŎŜ ŜƴȊȅƳƻǇŀǘƛƝ ǎƻǳőŀǎƴŠΣ ŀƭŜ ƧŜƧƛŎƘ ǇǊƻǾƻȊ ƧŜ 

ǇƻŘǎǘŀǘƴŠ ƴłƪƭŀŘƴŠƧǑƝΦ  

 

¦ ȌŜƴ ǎ tY¦ ƧŜ ŘŀƭǑƝƳ ƪǊƛǘƛŎƪȇƳ ƻōŘƻōƝƳ ȌƛǾƻǘŀ ƧŜƧƛŎƘ ƳŀǘŜǌǎǘǾƝΦ V ǘŠƘƻǘŜƴǎǘǾƝ ǇƭŀŎŜƴǘŀ ƳƴƻƘƻƴłǎƻōƴŠ ƪƻƴŎŜƴǘǊǳƧŜ 

fenylalanin v ƪǊǾƛ ǇƭƻŘǳΦ tƻƪǳŘ Ȍena s tY¦ ƴŜŘƻŘǊȌǳƧŜ ǇǌƝǎƴƻǳ ŘƛŜǘǳΣ Ǿȅǎƻƪł ƘƭŀŘƛƴŀ ŦŜƴȅƭŀƭŀƴƛƴǳ ǇƻǑƪƻŘƝ ǾȇǾƻƧ ǇƭƻŘǳ ŀ ǘƻ 

ōŜȊ ƻƘƭŜŘǳ ƴŀ ƧŜƘƻ ƎŜƴƻǘȅǇΦ 5ǻǎƭŜŘƪŜƳ ǘȊǾΦ ƳŀǘŜǌǎƪŞ ŦŜƴȅƭƪŜǘƻƴǳǊƛŜ Ƨǎƻǳ ƳŜƴǘłƭƴƝ ǊŜǘŀǊŘŀŎŜΣ ƳƛƪǊƻŎŜŦŀƭƛŜΣ ǎǊŘŜőƴƝ ǾŀŘȅΦ 

tǊŜǾŜƴŎŜ ǇƻǎǘƛȌŜƴƝ ǇƭƻŘǳ ƧŜ ǵǎǇŠǑƴłΣ ƧŜǎǘƭƛȌŜ ȌŜƴŀ ȊŀƘłƧƝ ŘƛŜǘǳ ǇǊŜƪƻƴŎŜǇőƴŠ ŀ ƻŘ оΦ ƳŠǎƝŎŜ ǇǌŜŘ ǇƻőŜǘƝƳ Řƻ ǇƻǊƻŘǳ ƧŜ ƧŜƧƝ 

fenylalaninemie v ƳŜȊƝŎƘ ƴƻǊƳȅΦ 

 

Heterozygoty v ǊƻŘƛƴłŎƘ ǎ tY¦ ƧŜ ƳƻȌƴŞ ŘƛŀƎƴƻǎǘƛƪƻǾŀǘ ȊłǘŠȌƻǾȇƳƛ ǘŜǎǘȅΣ ǾȅǳȌƝǾŀƧƝŎƝƳƛ ŜŦŜƪǘ ŘłǾƪȅΦ 

Heterozygoti s ƴƛȌǑƝ ŀƪǘƛǾƛǘƻǳ ŜƴȊȅƳǳ ƳŀƧƝ Ǉƻ ǇƻŘłƴƝ ŦŜƴȅƭŀƭŀƴƛƴǳ όлΣм ƎκƪƎύ ǾȅǑǑƝ ƪƻƴŎŜƴǘǊŀŎƛ ŦŜƴȅƭŀƭŀƴƛƴǳ Ǿ ƪǊǾƛ ƴŜȌ ȊŘǊŀǾƝ 

ƘƻƳƻȊȅƎƻǘƛ ŀ ǵǇǊŀǾŀ ƪ ƴƻǊƳŠ ǘǊǾł ŘŞƭŜΦ ¢Ŝǎǘ ƴŜƴƝ ȊŎŜƭŀ ǎǇƻƭŜƘƭƛǾȇΣ ǇǊƻǘƻȌŜ ƴłƭŜȊȅ ǳ ƘƻƳƻȊȅƎƻǘǻ ŀ ƘŜǘŜǊƻȊȅƎƻǘǻ ǎŜ Ȋőłǎǘƛ 

ǇǌŜƪǊȇǾŀƧƝ.  

 

tǊŜƴŀǘłƭƴƝ ŘƛŀƎƴƻǎǘƛƪŀ ƴŜōȅƭŀ ŘǌƝǾŜ ƳƻȌƴłΣ ƴŜōƻǙ ƎŜƴ ǇǊƻ ŦŜƴȅƭŀƭŀƴƛƴƘȅŘǊƻȄȅƭŀǎǳ όt!Iύ ƧŜ ŀƪǘƛǾƴƝ ǇƻǳȊŜ Ǿ ƧŀǘŜǊƴƝŎƘ 

ōǳƶƪłŎƘΦ 

 




