Alela - konkrétni forma genu

Alelicky drop out (ADO) - ztrata jedné ze dvou alel, které burika nese, v prib&éhu amplifikace
Aminokyselina - molekula obsahujici karboxylovou (-COOH) a aminovou (-NH,) funkéni
skupinu. V uz8im smyslu se timto pojmem vétSinou rozumi biogenni alfa-L-aminokyseliny —
20 zékladnich stavebnich slozek vSech proteint (bilkovin)

Aneuploidie - genomova mutace, pti které dochazi k chybéni nebo nadbytku chromozomu ve
vSech bunkach uréitého organizmu. Pfi¢inou mize byt nespravny pribéh meidzy, porucha
déliciho vieténka nebo centromery nebo vliv vnéjsich mutagend

Autosom - somaticky chromozom, tedy v§echny chromozomy mimo chromozomy pohlavni
cDNA - (complementary DNA) - DNA vznikla zpétnym piepisem z RNA do DNA;
vyuzivana v cDNA knihovnach

Cytogenetika - podobor genetiky zabyvajici se genetickymi jevy na bunétné a jaderné
urovni. Oborem studia jsou chromozomy, plasmidy a DNA semiautonomnich organel a oblast
genetickych aspekti bunééného déleni a s nim souvisejicich struktur

Dédicnost - proces, ve kterém potomek ziskdva vlastnosti nebo predispozice k vlastnostem
rodicovské buiiky nebo organismu. Vlastnosti pfenasené do dal§i generace nemusi byt zcela
totozné s vlastnostmi rodice, tyto rozdily zptsobuji vyvoj druhu neboli fylogenezi
Denaturace - proces, pfi kterém se dvousroubovice DNA (vlivem teploty nebo iontl soli)
rozpoji na jednotliva vlakna (zruseni vodikovych mistk)

DGGE - (Denaturing gradient gel electrophoresis) - jedna z metod ptimé DNA diagnostiky,

vyuzivajici elektroforézu na gelu s denatura¢nim ¢inidlem

Junposb spuowso-0 e

denaturacni gel

Obr. 1: DGGE
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DNA - kyselina deoxyribonukleova

Elektroforéza - separacni metoda vyuzivajici k dé€leni latek jejich odlisSnou pohyblivost ve
stejnosmérném elektrickém poli. Rychlost pohybu ¢éstic je zavisla na velikosti ndboje a
velikosti molekuly, rizné velké a rtizn¢ nabité molekuly se budou pohybovat odlisSnou
rychlosti

Epigenetika - v&dni podobor genetiky, ktery studuje zmény v genové expresi, které nejsou
zpusobeny zménou nukleotidové sekvence DNA. Typickym piikladem je methylace DNA,
nekteré modifikace histonovych proteinil, genomicky imprinting

Epistasis - stav, kdy neni mozno prohlasit fenotypicky projev dvou alel v interakci za pouhy
soucet jejich efektt. Efekt interak¢nich alel mtze byt synergisticky nebo antagonisticky
Euploidie - v dané bunce se nachazi celo¢iselny nasobek monoploidniho ¢isla. Lidské bunky
jsou euploidni, protoZe obsahuji zpravidla 46 chromozom (tedy 2 x 23)

Exon — oblast genu ptepisovana do RNA, kterd obsahuje sekvence skute¢né kodujici proteiny
Fenotyp - soubor vSech dédi¢nych znakt jedince, pozorovatelny projev genotypu

FISH - metodaumoznujici zviditelnit sekvence nukleovych kyselin pfimo na
mikroskopickych preparatech obsahujici morfologicky zachovalé chromozomy ¢i bunécna
jédra

Gameta - pohlavni buiika s haploidni sadou chromozomt, splynutim sam¢i a sami¢i gamety
vznika zygota

Gen - konkrétni usek molekuly DNA, ktery nese informaci pro tvorbu bilkoviny nebo
nukleové kyseliny

Geneticka informace - komplexni informace, uloZend v buiice, jeZ determinuje vznik vSech
znaku a vlastnosti charakteristickych pro dany organismus

Genetické poradenstvi - jedna z forem preventivniho 1ékafstvi, ktera pomaha rodinam s
genetickou zatézi vyvarovat se poceti nebo narozeni postizenych déti a naopak zvolit
optimalni podminky pro narozeni zdravého potomka. Zakladni zasadou genetického
poradenstvi je zaruka svobodného rozhodnuti rodicl, zda se odbornou genetickou radou
budou fidit

Geneticky polymorfismus - existence dvou nebo vice alel (variant geni) v jednom lokusu,
prevysujici svym vyskytem 1% vyskyt v populaci

Genetika - biologicka véda, zabyvajici se dédi¢nosti, geny a proménlivosti organismti. Nazev
genetika byl navrzen Williamem Batesonem v roce 1906, zaklady této védy polozil Gregor

Johann Mendel
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Genom - veskera geneticka informace ulozena v DNA (u nékterych vird v RNA) konkrétniho
organismu. Zahrnuje vSechny geny a nekddujici sekvence

Genomika - obor genetiky, ktery se snazi stanovit uplnou genetickou informaci organismu a
interpretovat ji v terminech zivotnich pochodi. Rozdéluje se na strukturni genomiku,
(stanoveni sledu nukleotidiit genomu organismu), bioinformatiku, (pocitaCovymi metodami a
praci v databazich interpretuje piectenou dédi¢nou informaci) a funkéni genomiku (Studium
funkce neznamych genii)

Genotyp - znak podminény genotypem nebo interakci genotypii s faktory zevniho prostiedi
Genové mutace - mutace v molekule DNA

Gonosom - pohlavni chromozom (heterochromozom) je takovy chromozom, ktery se podili
na chromozomalnim urceni pohlavi. U ¢lovéka mezi pohlavni chromozomy patii chromozom
X a chromozom Y

Haploidni buiika - (znaci se n) ma pouze jednu sadu chromozomii.

Haplotyp - skupina alel na jednom chromosomu, které jsou dédény spolu (nedochazi mezi
nimi k rekombinaci)

Hemizygot - jedinec pouze s jednou alelou sledovaného genu, typické pro muze vzhledem ke
genim umisténym na X chromosomu

Heterozygot - ¢lovék se dvéma riznymi variantami (alelami) daného genu nebo jeho ¢asti
Heterozygot - jedinec, jehoz alely sledovaného genu jsou navzajem rizné

Homozygot - ¢lovek se dvéma stejnymi variantami (alelami) daného genu nebo jeho ¢asti
Homozygot - jedinec, jehoz alely sledovaného genu jsou stejné

Hybridizace - proces spojovani dvou komplementarnich vlaken DNA podle pravidel o
parovani bazi, ptikladem je naptiklad hybridizace specifické sondy s vySetfovanym vldknem
DNA

Chromozom - funkéni celek dédi¢ného zaznamu genetické informace v bunce, schopny
samostatné funkce pfi pfenosu informaci. Sklada se z jedné dlouhé linearni molekuly DNA,
na kterou jsou navazany bilkoviny. Kazda lidskd somaticka buiikka obsahuje dvé kopie
kazdého chromozému.

Chromozomalni aberace - chromozémova mutace, respektive chromozomova aberace je
mutace, ktera zasahuje do chromozému a méni jejich tvar a strukturu. Jde o velmi rozsahlé
spektrum abnormalit s rizné zavazny klinickym vyznamem

Intron - oblast genu piepisovand do RNA, ktera neobsahuje sekvence skuteéné koddujici

proteiny a ktera je vySt€pena béhem posttranskripénich uprav u eukaryot
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Karyotyp - soubor vSech chromozémt Vv jadie bunky. V bunéfnych jadrech urcitého
organismu a druhu je dan poctem chromozomi, velikosti i jejich tvarem. Zjistuje se na
zékladé cytogenetického barveni, které vyuziva riizné barvitelnosti sekvenci bohatych na A-T
pary a G-C pary nukleotidii, v disledku ¢ehoz se na chromozomech objevuji charakteristické
prouzky

Klinicka genetika (Iékarska genetika) - 1¢kaisky obor, ktery vychédzi z poznatkli obecné a
experimentalni genetiky pro zkoumani vlivu genetickych a vné&jSich faktort na vznik riznych
lidskych chorob a vad

Kvalitativni znaky - znaky kdédované jednim nebo jen nckolika malo geny (barva oci, tvar
usniho boltce, barva hrachovych semen, struktura hemoglobinu). Jsou kodovany tzv.
majorgeny - geny velkého ucinku, které maji obecné velky ucinek na genotyp

Kvantitativni znaky — znaky kédované mnoha geny a Alenami, tykaji se zpravidla vlastnosti
(celkova velikost organismu, dojivost...). Jsou kodovany tzv. minorgeny - geny malého
ucinku, které maji obecné maly t¢inek na genotyp

Lokus je misto na chromozomu, na némz je umistén urcity gen

Mediatorova RNA (MRNA) - jednovlaknova nukleova kyselina (RNA), ktera vznika béhem
transkripce DNA a slouzi jako ptedpis pro vyrobu bilkoviny na zakladé genetické informace
piepsané podle genetického kodu

Metylace - pfipojeni metylového zbytku -CH3 ke konkrétni aminokyseliné v proteinu, coz
muze ménit vlastnosti proteind, napt. zménou jejich konformace

Mikrosatelity (short tandem repeats, STRS) — opakujici se sekvence 1-6 bp v tandemu, pocet
opakovani je mize byt 3 az 100krat

Minisatelity (Variable Number Tandem Repeat, VNTR) — oblast DNA, ktera se sklada z
opakovani 10-60 bp. Délka repetice je 10 az 100 bp

MLPA (multiple ligation-dependent probe amplification) — metoda umoznujici detekci
rozsahlych genomovych deleci a pfestaveb. Vzajemnym porovnanim velikosti jednotlivych
vrcholtl 1ze provést kvantifikaci vSech exont piisluSného genu a urcit rozsah genové alterace
Molekularni biologie - védni obor, ktery se zabyva studiem bunécnych biologickych procest
na jejich molekularni urovni. Popisuje biologické makromolekuly (pfedevsim DNA, RNA a
proteiny) a jejich vzajemné funkéni vztahy

Molekularni genetika — védni obor, ktery studuje funkci genid na molekuldrni Grovni a
pfenos genll z generace na generaci. VyuZiva metod genetiky a molekularni biologie

Mutace - dédicna zména genotypu. Mutace délime na mutace spontanni (vzniklé¢ chybou v

replikacnim a reparaénim mechanismu DNA) a indukované, tj. uméle vyvolané mutageny


http://cs.wikipedia.org/wiki/Chromoz%C3%B3m
http://cs.wikipedia.org/wiki/Bun%C4%9B%C4%8Dn%C3%A9_j%C3%A1dro
http://cs.wikipedia.org/wiki/Bu%C5%88ka
http://www.vscht.cz/eds/knihy/uid_es-002/hesla/mrna.html
http://cs.wikipedia.org/w/index.php?title=Jednovl%C3%A1knov%C3%A1_RNA&action=edit&redlink=1
http://cs.wikipedia.org/wiki/Nukleov%C3%A1_kyselina
http://cs.wikipedia.org/wiki/RNA
http://cs.wikipedia.org/wiki/Transkripce_(DNA)
http://cs.wikipedia.org/wiki/DNA
http://cs.wikipedia.org/wiki/B%C3%ADlkovina
http://cs.wikipedia.org/wiki/Genetick%C3%A1_informace
http://cs.wikipedia.org/wiki/Genetick%C3%BD_k%C3%B3d
http://cs.wikipedia.org/wiki/Aminokyselina
http://cs.wikipedia.org/wiki/Protein
http://cs.wikipedia.org/wiki/Konformace
http://en.wikipedia.org/wiki/Short_tandem_repeat
http://en.wikipedia.org/wiki/Base_pair
http://cs.wikipedia.org/wiki/V%C4%9Bda
http://cs.wikipedia.org/wiki/Bu%C5%88ka
http://cs.wikipedia.org/wiki/Biologie
http://cs.wikipedia.org/wiki/Molekula
http://cs.wikipedia.org/wiki/Biologick%C3%A1_makromolekula
http://cs.wikipedia.org/wiki/DNA
http://cs.wikipedia.org/wiki/RNA
http://cs.wikipedia.org/wiki/B%C3%ADlkovina
http://cs.wikipedia.org/wiki/Genotyp
http://cs.wikipedia.org/w/index.php?title=Mutace_spont%C3%A1nn%C3%AD&action=edit&redlink=1
http://cs.wikipedia.org/w/index.php?title=Mutace_indukovan%C3%A9&action=edit&redlink=1
http://cs.wikipedia.org/wiki/Mutagen

Numerické aberace —zmény v poctu chromozomu v karyotypu. Struktura chromozomu je
neporusena, patologicky se uplatiuje nestandardni mnozstvi genetického materialu (gent).
Numerické aberace vznikaji diky chybé pii rozchodu chromozomt do dcetinych bunék béhem
bunééného déleni (nondisjunkce) nebo abnormalitami fertilizace ¢i ¢asné embryogeneze
Onkomarker - specificka latka, ktera se uvoliiuje z nadoru a voln¢ obiha v krvi, jejim
rozpoznanim se potvrzuje podezieni na uréité formy onkologickych onemocnéni

Peptid - chemicka sloucenina organického puvodu, ktera vznika spojenim nékolika
aminokyselin, takzvanou peptidovou vazbou

Polymerazova fetézova reakce (polymerase chain reaction, PCR) — metoda molekularni
biologie, kterd umoziuje selektivni zmnozeni (amplifikaci) ur¢ité oblasti DNA v podminkach
in vitro. PCR sestava ze 3 cyklicky se opakujicich krokt: denaturace (rozruseni vodikovych
mustki v molekule DNA a rozvolnéni dvousroubovice), annealing (nasednuti primerd na

specificka mista DNA) a syntéza DNA (syntéza DNA)

PCR — polymerazova retézova reakce
30 - 40 cyklu
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Obr. 2: PCR

Polymorfismus - pfitomnost vétsiho poctu alel daného genu v populaci

Popula¢ni genetika - nauka o zménach zastoupeni alel jednotlivych gend v populaci. Tyto
zmény mohou byt disledkem mutaci, migrace, pfirozené¢ho vybéru a genetického driftu
(nahodny posun ve frekvenci jednotlivych alel v populaci)

Prenatalni diagnostika - soubor metod a postupi vyuzivanych k diagnostice u jesté
nenarozené¢ho jedince. Prenatalni diagnostika vyZaduje mezioborovy piistup, ve kterém se
uplatituje zejména klinickda genetika, gynekologie a porodnictvi, klinickd biochemie a
zobrazovaci metody

Proband - jedinec, na jehoZz Zzadost je sestavovano genealogické schéma
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Promotor - sekvence DNA, ktera je nutna pro spusténi transkripce genu, vaze se na ni RNA
polymeraza ¢i jiné soucasti transkripniho aparatu

Proteosyntéza - proces, ve kterém se tvoii bilkoviny. V prvnim kroku dochdzi k piepisu
(transkripci) genetického kodu DNA do RNA. Ve druhém kroku dochazi k piekladu
(translaci) kodu z RNA a k tvorbé bilkovin

Pseudogen — isek chromozomu s podobnou organizaci jako gen, ale nepiepisovany do
bilkoviny. Pravdépodobné se jedna o pozustatky diive aktivnich genti vyfazenych evoluci
Real time PCR (kvantitativni PCR) - sledovani priab&hu polymerazové fetézové reakce piimo
behem reakce (tzv. ,,v redlném cCase") pomoci fluorescencnich sond ¢i barviv, které detekuji
mnozstvi PCR produktu béhem reakce zvysenim své fluorescencni aktivity. Jeji vyhodou je
moznost piesného stanoveni vychoziho poctu kopii cilové templatové sekvence DNA, cili

schopnost kvantifikace

Rekombinace (Crossing-over) - proces, béhem kterého si dva homologni chromozémy
sparované v profazi I meidzy vymeéni Cast své DNA. Vysledkem spravné provedeného
crossing-overu je vymeéna Casti alel mezi chromozomy, coz vede ke zvySeni variability

potomstva

'

Obr. 3: Rekombinace

Renaturace opétovna asociace denaturovanych vldken dvousroubovice DNA (opétovna
tvorba vodikovych mistkli mezi vzajemné komplementarnimi tseky)

Replikace - proces tvorby kopii molekuly deoxyribonukleové kyseliny (DNA), ¢imz se
geneticka informace ptenasi z jedné molekuly DNA (templat, matrice) do jiné molekuly
stejného typu (tzv. replika). Cely proces je semikonzervativni, tzn. kazdd noveé vznikla
molekula DNA ma jeden fetézec z puvodni molekuly a jeden novy, syntetizovany

RFLP — (restriction fragment length polymorphism) - polymorfismus délky restrikénich
fragmenttl, existence rizné dlouhych fragmentl po §tépeni DNA restrikéni endonukledzou u

ruznych osob, kterd je vyuzitelné v nepiimé DNA diagnostice
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Obr. 4: RFLP

Ribozomalni RNA (rRNA) - druh RNA, ktery se podili spolu se specifickymi bilkovinami
na tvorb¢ ribozomu. Je to jednovlaknova molekula,vznika v jadérku

RNA - kyselina ribonukleové, u vyssich zivocicht se podili na realizaci genetické informace
Sekvenovani - (sekvence, sekvencovani) — metoda, kterou se zjistuje pofadi nukleovych bazi

(A, C, G, T) v sekvencich DNA

Obr. 5: Sekvenovani
SNP — (single nucleotide polymorphism) - polymorfismus jediného nukleotidu, jedna se o

nejcastejsi formu polymorfismu v lidském genomu, vyskytujici se asi jedenkrat na 1000 bazi
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SSCP - (single strand conformation polymorphism) - polymorfismus konformace

jednovlaknovych ¢asti DNA, metoda piimé DNA diagnostiky
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Obr. 6: SSCP

Strukturni aberace - Jsou nasledkem zmén struktury chromozomdi, pii¢emz ptvodni
mnozstvi genetického materidlu mize - ale nemusi - byt zachovéno. Dé¢lime je na
balancované (kdy je zachovano plvodni mnoZstvi genetického materidlu) a nebalancované
(kdy c¢ast genetického materialu chybi ¢i ptebyva)

Substituce nukleotidi (bodové mutace) - nahrazeni jedné nebo né€kolika bazi jinou bazi.
Rozlisujeme substituci tranzici (nahrada stejnym typem baze - purinové purinovou (A, G) a
pyrimidinové pyrimidinovou (C, T) a substituci transverzi (ndhrada odliSnym typem baze -
purinové pyrimidinovou a obraceng¢)

Transferova RNA (tRNA) - druh RNA, ktera ptipojuje specifickou aminokyselinu do
rostouciho polypeptidového fetézce pii translaci

Transkripce — proces, pii némz je podle genetické informace zapsané v fetézci DNA vyrabén
fetézec RNA. Transkripce je dilezitd soucast tzv. centralniho dogmatu molekularni biologie
Translace - sekundarni proces syntézy bilkovin. Jde o sestaveni primarni struktury bilkoviny
podle zaznamu v transkripci vytvorené MRNA. Béhem translace je podle informace zapsané v
mRNA sestaven fetézec aminokyselin

Vazba - pokud jsou geny na stejném chromosomu, potom jsou ve vazbé, jejiz sila zavisi na
vzdalenosti obou gend na chromosomu

VNTR - (variable number of tandem repeats) - variabilni pocet tandemovych opakujicich se

sekvenci, jsou vyuzitelné v DNA diagnostice nebo forenznim lékaistvi (urCovani identity)


http://cs.wikipedia.org/wiki/Purin
http://cs.wikipedia.org/wiki/Adenin
http://cs.wikipedia.org/wiki/Guanin
http://cs.wikipedia.org/wiki/Pyrimidin
http://cs.wikipedia.org/wiki/Cytosin
http://cs.wikipedia.org/wiki/Thymin
http://cs.wikipedia.org/wiki/RNA
http://cs.wikipedia.org/wiki/Aminokyselina
http://cs.wikipedia.org/wiki/Polypeptid
http://cs.wikipedia.org/wiki/Translace
http://cs.wikipedia.org/wiki/Genetick%C3%A1_informace
http://cs.wikipedia.org/wiki/DNA
http://cs.wikipedia.org/wiki/RNA
http://cs.wikipedia.org/wiki/Centr%C3%A1ln%C3%AD_dogma_molekul%C3%A1rn%C3%AD_biologie
http://www.vscht.cz/eds/knihy/uid_es-002/hesla/translace.html
http://cs.wikipedia.org/wiki/Synt%C3%A9za_b%C3%ADlkovin
http://cs.wikipedia.org/wiki/B%C3%ADlkovina
http://cs.wikipedia.org/wiki/Transkripce_(proteosynt%C3%A9za)
http://cs.wikipedia.org/wiki/MRNA
http://cs.wikipedia.org/wiki/Aminokyseliny

Vyvojova genetika — védni obor studujici zpusob, jakym geny fidi bunécné dé€leni,

diferenciaci a morfogenezi — procesy, kterymi vznikaji tkan¢, organy a anatomické usporadani



