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Premenlivost (variabilita)

e schopnost organizmoyv prisposobit sa podmienkam prostredia
e zabezpecuje roznorodost organizmov

Typy premenlivosti

1. Dediénad - odchylky sa dedia na potomkov

2. Nededicnd( modifikacia)- spdsobené vonkajsim prostredim,
odchylky sa nededia na potomkov




Dedicna premenlivosf

Je sposobena:
1. Pohlavnym rozmnozovanim
. Rozdelenim alel do gamét pocas meidzy

2
3. Rekombindciou
4

. Mutdciami




Mutadcie

dedicny typ premenlivosti

odchylky sa dedia na potomkov

trvalé a jedine€né zmeny znakov a viastnosti
podmienené zmenami v DNA




Viastnosti mutacii

1. ndhle( skokom, organizmus sa na ne nepripravi)

2. neusmernené ( skodlivé alebo priaznive, rozne velké a s roznym
ucinkom)

3. trvalé( prenos na potomkov)

4. jedinecné( vzdy vznik nového genotypu, nemusi sa vsak
fenotypovo prejavit)




Vyznam

zdroj rozSirenia prirodzenej variability
VO vacsine nepriaznivé a skodlivée

prirodzeny vyber skodlivé eliminuje a prospesné ( toleruje alebo
su uprednostriované)- sucast evolucie

vznik novych druhov




Mutanty

* jedinci so zmenenou genetickou informdciou spdsobenou
mutdaciou

Antimutagény

 Latky znizujuce frekvenciu mutdacii
« Anfioxidanty( brdnia tvorbe volnych radikalov)
« Vitamin C, E, karotenoidy, Se




Mutagény

« |atky spdsobujuce mutdcie, zvysuju
pocetnost mutacii

Typy mutagénov
1. Fyzikalne
2. Chemickée

3. Biologické- virusy




Fyzikalne mutagény

* jonizujuce alebo neionizujuce ziarenie |
najcastejsia UV)

* UV neprenikd do hlbsich Casti- meni geneticku
informdciu koze-rakovina

« PoCas zivota 1/3 ziarenia z umelych zdrojov,
2/3 z prirodzenych zdrojov

« NajstarsSi mutagén RTG ziarenie (mutagénny a
karcinogénny UCinok)




Chemické mutagény

e Lieky ( LSD, aminopterin)
latky z potravy (konzervanty, mykotoxiny)
pesticidy
ostatné chemicke latky ( farby, riedidld, rozpustadld)
zZluCeniny priacmo mutujuce DNA ( k. dusitd, yperit)
analogy dusikatych bdz (5-bromuracyl-nahradza tymin)




Rozdelenie mutacii

1. Podl'a sposobu vzniku
A. Spontdnne- vznik bez zdsahu ¢loveka, ale nie bez priciny
B. Indukované- vznik z&émerne po pdsobeni mutagénov

2. Podl'a typu zasiahnutej bunky

a. Gametické- v gamétach, zygote

b. Somatické- v telovych, s vekom stUpa, pricina predcasného
starnuftia
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Vznik mutdacii
mechanizmus mutagenézy

Preniknutie mutagénu do jadra
Reakcia s DNA
Vznik génu s predmutacnym poskodenim

1.Repardcia- vratenie do pévodného stavu

2.Fixacia- stabilizacia a vznik mutacie

Zmena v genetickej informdacii bunky

/mena biochemickych viastnosti zmutovanych buniek
Postihnutd bunka

1.Hynie- Letdlna mutdacia

2.Rozmnozuje sa a vznikaju klony zmutovanej bunky




Oprava DNA

e POMOCOU opravnych (
reparacnych) mechanizmov-
enzymoveé regulacie

e Poruchy reparacnych
mechanizmov- vznik rakoviny




Genove mutacie

Dedicné zmeny v jednom géne
Vznikaju vsunutim, vypadnutim alebo zdmenou jedného alebo
viacerych nukleotidov v géne

/mena v DNA sa prejavi v zmene mRNA a ndsledne v poradi
AMK v bielkovine- vysledok chybanie enzymu

Pricina vrodenych metabolickych poriuch( fenylketonuria-
neschopnost syntézy fenylalaninu, hemofilia- vrodena
krvacavost)




Typy génovych mutacii

1. Substiticia( zdmena nukleotidov)
2. Delécia( strata nukleotidov)
3. Inzercia( vsunutie nukleofidov)

e Posunové mutdcie (delécia a inzercia)- spdsobia posun
genetického kodu ( ako tlacovad chyba- veta strati vyznam)
nukleotid( pismeno)—triplet( slovo)—gén( veta)




A C GAA CAG A G6C GAA CAG

A6 C 67C , _ AC6 C 6TC
inzercia

pévedny stav mutécia

Al C GAA CAG 6|l ¢ GAA CAG

16 C I -
povedny stav

substitucia |

A C GAA CA6 A C GAC A6
AG CTT 6TC iy TAG CTHTEC

povedny stav mutacia




Kosacikovd anémia

/mena 1 nukleotidu

/mena kyseliny glutdmovej za valin v é. poziciiv beta-refazciz 2
polypeptidovych refazcov hemoglobinu ( alfa a beta refazec)

/mena tvaru erytrocytov z diskovitého na kosacikovity(
oslabenie schopnosti prenosu kyslikal)

Normdalny chromozdém Hb A, chory HbS

Homozygotnd forma spdsobi smrt v detstve




CLOVEK
ZDRAVY CLOVEK S KOSACIKOVITOU ANEMIOU

Kosacikové erytrocyty

CCT GAG GAG CCT 6T6 GAG
GGA CTC CTC G6GA CAC CTC

BIELKOVINY val - his - leu - thr - pro - 6LV - glu

HEMOGLOBIN

Normalne

erytrocyty

TVAR CERVENEJ KRVINKY
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Chromozomoveé mutdcie

e /meny v strukture a tvare CH
e Dochddza k Zlomom na CH alebo ha chromatidach

Typy chromozomovych mutdcii

. Delécia- strata casti CH

. Duplikacia- zdvojenie Useku CH

. Inverzia- otoCenie urcitej Casti CH o 180°, 2x zlom a znovuspojenie Useku
v opacnom poradi

. Translokdacia- vymena Usekov na nehomologickych CH, menia sa vézbové
skupiny




BODOVE MUTACIE REORGANIZACIA ROZSIAHLEJSICH USEKOV DNA
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Genomove mutacie

e /meny Vv pocte CH

=

Typy genomovych mutacii

1. Polyploidia

2. Haploidia AR Adh &
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3. Aneuploidia

B %




Polyploidia

/vysenie normalneho poctu chromozdmovych sad ( 2n, n)
U pecenovych buniek( diploidné) a u rastlin prirodzeny stav
Pozitivny vyznam v evolucii a pri slachteni

Napr. cukrova repa 9CH, vyslachtend 27CH( vyssi obsah cukru
o 15%)

U cicavcov a Cloveka sa polyploidia nevyskytuje( ak vznikne
polyploidné embryo zanikd)




Haploidia

o Typickd pre pohlavné bunky

e Normalne u vciel( tfrudy haploidné
telové bunky), robotnice a kralovna-
diploidné telové bunky

U cicavcov( gj Cloveka) nezlucitelné
SO zivotom




Anevuploidia

e /mena poctu CH, ktord nie je nasobkom haploidného poctu CH
e | alebo viac CH chyba alebo je navyse

e Vznikd pri nerovhomernom rozdeleni CH pri meidze( jedna
bunka trizdmia= 2n+1 a druhd bunka monozémia 2n-1)




Geneticke ochorenia

Ndzov dedi¢ného mutdcia

ochorenia

Downov syndrom TrizOmia 21.CH

Edwardsov syndrom TrizOmia 18.CH

Turnerov Chyba TxCHX
Klinefelterov Zdvojenie CHX u muza XXY
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Downov syndrom

 /nizend inteligencio

« vrodené srdcové chyby

« anomdlie v fraviacom frakte
» poruchy sluchu, zraku

* sklon k leukémii

« poSkodenie stitnej zlazy




Edwardsov syndrom

« Retarddacia

* mald deformovand hlava
e Skolidzo

« anomalie chrbtice, srdca
« vnutornosti mimo tela
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https://www.slovenskemamicky.sk/potrat-dietata-s-downovym-syndromom-v-holandsku-to-povazuju-za-moralnu-povinnost/
https://tomidodo.webnode.sk/vcelstvo/
https://invivomagazin.sk/evolucia-dna-ako-sa-rodia-a-vyvijaju-geny_506.html
http://www.iam.fmph.uniba.sk/web/genetika/stranky/andrea/mutacie.html
https://www.techmed.sk/anemia-diferencialna-diagnostika/
https://oskole.detiamy.sk/clanok/genove-genomove-a-chromozomove-mutacie
https://www.genome.gov/genetics-glossary/Mutation
https://www.my46.org/intro/how-are-dna-changes-found
https://www.brainpop.com/health/geneticsgrowthanddevelopment/geneticmutations/
https://www.cas.sk/clanok/1080244/najcastejsie-priznaky-britskej-mutacie-covid-19-odhalene-ak-ich-pocitujete-volajte-doktorovi/
https://www.genetickesyndromy.sk/syndromy/aneuploidia

