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Cytogenetika

Cytogenetika

Cytogenetika - struktura chromozomu

Cytogenetika se zabyva studiem dédiCnosti a genetické informace na drovni
chromozomu za pomoci cytologickych a genetickych technik.
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Metacentricky — ma jednotlivA ramena
stejné dlouha

Submetacetricky — jedno rameno je o
néco kratsi nez druhé

Akrocentricky — jedno rameno je vyrazné
kratSi nez druhé

Telocentricky — chromozom ma jen jedno
rameno.

Na submetacentrickém chromozomu,
mZeme rozlidit jeho kratké a dlouhé
rameno, které se oznaCuje p (As), resp. q
(A)) — symbolika A s indexem se pouziva u
rostlinnych objekty.

Dale na metafdzovém chromozomu
rozliSujeme sesterské chromatidy, nesouci
identickou genetickou informaci.

Chromatidy homolognich chromozomd
se nazyvaji jako nesesterské, které mohou
nést jinou variantu téZze genetické informace
(alela).

Genetickou variabilitu Ize sledovat
pomoci barveni chromozomU  rdznymi
technikami. Lze odliSovat chromozomové
pary od sebe a urCovat druh ci pohlavi
sledovaného jedince. Jednotlivé
chromozomové pary se sefadi a vytvofi se
karyotyp.
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Molekularni organizace chromozomu

Zakladni strukturni hmotou chromozom{ eukaryotickych organizm{ tvofi chromatin
slozeny z DNA, histonl a nehistonovych bilkovin. Podle intenzity zabarveni zéasaditymi
barvivy, stupné spiralizace a genetické aktivity se chromatin rozliSuje na euchromatin a
heterochromatin. Euchromatin se barvi méné intenzivné a je méné spiralizovany. Geny
v euchromatinu jsou v interfazi aktivni. Naopak heterochromatin se barvi intenzivnéji,
je vice spiralizované a geny jsou inaktivni. Tento chromatin se nachazi hlavné v oblastech
centromery a na telomerach. Nékteré Useky heterochromatinu se mohou v uritém

vyvojovém stupni bufiky nebo organizmu stat aktivnim euchromatinem, pak se hovofi o
fakultativnhim heterochromatinu.
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Schéma organizace chromatinu
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Zakladni organiza¢ni jednotkou chromatinu je nukleozom, ktery se sklada
z histonového jadra (oktamer histond H2A, H2B, H3 a H4) obtotené DNA (146 bp).
Jednotlivd jadra jsou propojena pomoci histonl H1, které napf. chrani DNA pred
enzymatickym 3tépenim. Velikost nukleozomu je 10 — 11 nm. Dalsi spiralizaci vznika
struktura solenoid (25 — 30 nm) a tzv. proteinové leSeni (cca 60 nm). VySSi drovni
spiralizace jsou chromatidy kompaktniho metafdzového chromozomu.

Strukturni mutace chromozomi

Abnormality ve struktufe chromozomu predstavuji nékolik hlavnich typd
strukturalnich aberaci, z nichz kazda ma charakteristicky geneticky efekt. Byly poznany
pravé diky jejich genetickym projevim ve fenotypu, nasledné pak uréeny piimo
mikroskopickym pozorovanim. Chromozomalnl mutace (aberace) pOStIhUjI vétS|
Useky DNA, méni poclet a polohu genu tykajici se strukturni zmény chromozomu rizné
trovné, od cytologicky dobfe viditelnych zlomd a pfestaveb aZz po submikroskopické.
N&které zlomy vznikaji spontanné, ale jejich pocet muze byt zvy$en pUlsobenim
chemikalii nebo radiaci. Chromozomalni aberace jsou vétSinou nevratné. Nestabilni
aberace narusuji déleni buriky a z organizmu se vytraceji. Stabilni aberace se bunécnym
délenim uchovavaji a pfenasi se na potomstvo.

Normalni situace ve dvou parech chromozomu:
Grafické zndzornéni normadinifio stavu
A B C D E K L M N O
[ o & & & & I 6 & & & & |

A B Cc D E K L M N 0]
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A. Ztrata Casti chromozomu pfi déleni bunky zlomem chromatidy nebo chromozomu.
e delece — ztrata vnitiniho Gseku chromozomu; jsou obecné velmi zhoubné a letalni
o deficience — ztrata koncového Useku chromozomu

a) heterozygotni Delece
Delece chromozomu A_B_D_E K_L_ M _N_ O
G BN BN BN TS Gl BN BN BN BN
SN BN BN BN BN e
A B C D E K L M N 8]
b) homozygotni
A B D E K L M N O
Gl BN BN BN S Gl BN BN BN I
X 4 Gl BN BN BN BN I
- A B D E K L M N DO
) Defici
deletor]::: a) heterozygotni

A B C D E K L M N
L0 & & & & B & & & 0
L & & & & ¢
A B C D E K L M N O
b) homozygotni
A B C D E K L ™M N
Gl I Il Il Il Il OIN BN N B >

pred deleci po deleci pos 0 0 0
A B C D E K L M N

A. Zdvojeni urcitého Gseku chromozomu na stejném ¢i jiném chromozomu - duplikace.
Vznikaji vétSinou zlomem a vyménou mezi sesterskymi chromatidami. Urcité
duplikace maji svﬁj fenotypovy projev (tandemové duplikace). Duplikace mohou
vznikat nerovnomérnym crossing-overem.

Duplikace chromozomu

a) heterozygotni m

A B C D E K L M N O N O
L& & & & & = & & & & & & 0
- L ® & & & &

A B C D E K L M N 4]
b) homozygotni
A B C D E K L M N ] N o]
duplikovany _ & & & & & =N & & & & & & &
usek ] L ® & & & & 9 9
A B o D E K L M N 4] N o

pred duplikaci po duplikaci

A. Otoceni urcitého Useku chromozomu o 180° - inverze. Vznika jako disledek zlomu,
kdy se Useky znovu spoji do jednoho chromozomu, ale v opacném poradi. Inverze na
jednom rameni - paracentricka (viz. obrazek nize); inverze s centromerou -
pericentricka, kdy mohou vznikat acentrické Ci dicentrické chromozomy. Inverze
nemaji letalni G¢inek. MUze tvofit problém v navazani homolognich chromozoml pfi
meioze, je-li inverzni Gsek delsi - inverzni smycka.
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a) heterozygotni I

A B C D E K N M L 0
L ® ® & & & = & & & & 9
N BN BN BN N I

A B C D E K L M N 0

b) homozygotni

N A B C D E K N M L 0
; L ® ® & & & = & & ¢ ¢ 9
. ® & & & &

A B C D E K N M L 0

pred inverzi po inverzi

A. Vlozeni urditého Useku jednoho chromozomu do druhého - inzerce. Nékdy je
uvadéno jako zvlastni typ translokace - vmezerena prosta translokace. Pro vznik jsou

- .. -, v V. o

nutné minimalne tri zlomy chromozomu.

mmu
r.5 chr. 12 r.5 chr. 12

pred inzercl po inzerci

A. Translokace — pfemisténi koncového Gseku chromozomu na jiné misto téhoZ nebo
jiného chromozomu. Translokace méni vazbové skupiny genﬁ, kdy se nové bloky
genl dé&di v nové vazbové skupiné. Prostou translokaci je na jeden chromozom
pirenesena Cast jiného chromozomu. Pfi reciproké (balancované) translokaci je Cast
prvniho chromozomu (napf. 12) pfenesena na Cast druhého a naopak Cast druhého
chromozomu (napf. 5) na prvni.

chr. 5 chr.12 chr. 5 chr. 12
a)l i m:mfo&ace
D
------ L& & & 0 0
[0 0 & ¢ ¢
. A B C D E K L M N O
b)honmygow
A D
- e —
(& & ) & & &
/ A B C K L D E M N

pred translokaci po translokaci
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Genomové mutace

Genomové mutace — zmény poctu chromozom{ nékterych chromozom (aneuploidie)
nebo celych chromozomovych sad (euploidie).

| Terminologie pro variabilitu po¢tu chromozomi |
|Aneup|oidie || 2n += chromozom |
| Nulizomie || 2n -2 |
| Monotonie || 2n-1 |
| Trizonie || 2n +1 |
| Tetrazomie, pentazomie || 2n + 2; 2n + 3 atd. |
|Eup|oidie || Nasobeni n |
[ Diploidie _2n |
- 3n, 4n, 5n
polyploidie
S * 3n
e triploidie
- - e 4n, 5n atd.
e tetraploidie, pentaploidie, , . L
atd e znasobeni stejného genomu
' - (napf. AAAA)
e autopolyploidie . . o
« alloploidie . znasobtoanl odlisSnych
genomu (napf. AABB)

Pokud bychom porovnali eukaryotické organizmy co se tyka poctu chromozomdl, tak
bychom zjistili, Ze jsou vyrazné rozdily v projevu polyploidie u zivocisné fiSe a rostlinné
Fise. Pokud si vezmeme jako model &lovéka, tak jakakoliv zmé&na po&tu chromozomi
vyvolava chorobné zmény napf. trizomie 21. paru chromozomdl zpflsobi vznik Downova
syndromu (47, 21+). Je popsana cela rada syndromfl: EdwardsQv syndrom (47, 18+);
TurnerGv syndrom (45 X); KlinefelterGv syndrom (47 XXY) atd. V zZivoCisné fisi je
polyploidie vyuZivana u ryb, kde se zamérné chovaji triploidni i tetraploidni ryby (napf.
lososovité).

U rostlin se bé&zné vyuzivd zmény poc¢tu chromozomu, napf. pro zjisténi lokalizace
urcitych genﬁ byly u mnoho druhl ziskany uplné monozomické a nulizomické rady.
V zemé&délstvi se b&zné& péstuji polyploidni odrldy: triploidni cukrova Fepa, tetraploidni
jetel luéni, pohanka, Zito atd., protoze ze zvy3enim poétu chromozomy doslo ke zlepseni
vlastnosti téchto plodin.

Autopolyploidie je druh polyploidie, pfi které jsou vSechny chromozomy druhu
polyploidniho organizmu odvozeny od jednoho druhu diploidniho organizmu. VétSinou
vSak polyploidni druhy maji vice druhovych pFedkﬁ. Pak se takovato polyploidie nazyva
allopolyploidie.

Jaké ¢asti chromozomu mGzeme rozligit na chromozomu v metafazi?

) Schématicky zakreslete par submetacentrickych chromozom( a popiste
» £ ;= symbolikou?
\’J Jaky je rozdil mezi akrocentrickym a telocentrickym chromozomem?
Napiste obecné vzorec tetraploida a monozomika!

Jaky je rozdil v projevu zmé&né& poctu chromozomU u Zivocichl a rostlin?

;\\ © TGU 2006 6/8
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Pocéty chromozom@ u vybranych rostlin a zivo€ichl

| Variabilita po€tu chromozomi@ mezi druhy rostlin |
| Druh || 2n |
|(Brukev) fepka, Brassica napus || 38 |
|(Li|ek) brambor, Solanum tuberosum || 48 |
|(Li|ek) rajce, Lycopersicum aesculentum || 24 |
|Broskev obecna, Prunus persica || 16 |
|Brukev zelna, Brassica oleracea || 18 |
|Fazo| obecny, Phaseolus vulgaris || 22 |
|Hréch sety, Pisum sativum || 14 |
|Husenl'(v:ek rolni, Arabidopsis thaliana || 10 |
|Chme| otacivy, Humulus lupulus || 20 |
lJablori lesni, Malus sylvestris I 34, 51 |
lJe¢men sety, Hordeum vulgare | 14 |
|Jetel lu€ni, Trifolium pratense || 14 |
|Konop|’ seté, Cannabis sativa || 20 |
[Kukufice seta, Zea mays | 20+1-78B |
|Len sety, Linum usitatissimum || 30, 32 |
Lipa srd¢ita, Tilia cordata I 82 |
|Mék sety, Papaver somniferum || 22 |
|Malinik obecny, Rubus idaeus || 14, 21, 28 |
|Meruﬁka obecna, Prunus armeniaca || 16 |
|Oves sety, Avena sativa || 42 |
|Paprika rocni, Capsicum annuum || 24 |
|P§enice obecna, Triticum vulgare || 42 |
IRybiz Eerveny, Ribes rubrum I 16 |
|IVRepa burak, Beta vulgaris || 18 |
|SIivoﬁ Svestka, Prunus domestica || 48 |
|Srstka angrest, Ribes grossularia || 16 |
|Tabék virginsky, Nicotiana tabacum || 48 |
|To|ice vojtéska, Medicago sativa || 16, 32 |
[Tresen ptadi, Prunus avium | 16 |
|Zito seté, Secale cereale || 14+0-88B |
?\\,’ © TGU 2006 7/8
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| Vvariabilita poétu chromozomé mezi druhy Zivoéichti |
| Druh || 2n |
|Bourec, Bombyx mori || 28, 56 |
[Clovék, Homo sapiens I 46 |
|Drozofila, Drosophila melanogaster || 8 |
|Hlemy2d’, Helix pomatia || 24, 68 |
|Ho|ub, Columba livia || 80 |
|Jeseter || 520 |
|Kachna, Anas platyrhincha || 80 |
|Kapr, Cyprinus carpio || 104 |
IKocka, Felix domestica I 38 |
|Koza, Carpa hircus || 60 |
|Krél|'k, Lepus cuniculus || 44 |
[K&#, Equus caballus I 64 |
|Kur domaci, Gallus gallus || 78 + |
|Li§ka, Vulpes vulpes || 38 |
IMFizovec Alaucantha | pres 2000 |
|Osel, Equus asinus || 62 |
|Ovce, Ovis aries || 54 |
|Pes, Canis familiaris || 78 |
|Prase, Sus scropha || 38 |
|Rak, Astacus fluviatilis || 116 |
|Skot, Bos taurus || 60 |
|§impanz, Antropopithecus troglodytes || 48 |
|§krkavka konské&, Ascaris megalocephala || 2 |
Stika, Esox lucius I 18 |
[Uho¥, Anquilla vulgaris I 36 |
IVeela, Apis mellifica I 16, 32 |
?\\,’ © TGU 2006 8/8
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