Mutacie
Premenlivost( variabilita)
e schopnost organizmov prispdsobit sa podmienkam prostredia

e zabezpecuje roznorodost organizmov

Typy premenlivosti

1. dedi¢na
2. nededi¢na( modifikacia)- sposobené vplyvom prostredia, odchylky sa nededia na
potomkov

Dedi¢na premenlivost
Je sp6sobena:
1. Pohlavnym rozmnozZovanim
2. Rozdelenim alel do gamét pocas meidzy
3. Rekombinaciou
4. Mutdciami
Mutiacie
e dedi¢ny typ premenlivosti
e odchylky sa dedia na potomkov
e trvalé a jedinecné zmeny znakov a vlastnosti
e podmienené zmenamiv DNA

Vlastnosti mutdcii
1. nahle( skokom, organizmus sa na ne nepripravi)
2. neusmernené ( Skodlivé alebo priaznivé, rézne velké a s roznym ucinkom)
3. trvalé( prenos na potomkov)
4. jedinec¢né( vidy vznik nového genotypu, nemusi sa vSak fenotypovo prejavit)

Vyznam
e zdroj rozSirenia prirodzenej variability
e vo vacsine nepriaznivé a Skodlivé
e prirodzeny vyber skodlivé eliminuje, prospesné ( toleruje alebo st uprednostriované)-
sucast evolucie
e vznik novych druhov

Mutanty- jedinci so zmenenou genetickou informaciou spésobenou mutaciou
Antimutagény

* Latky znizujuce frekvenciu mutdcii

* Antioxidanty( brania tvorbe volnych radikalov)

* Vitamin C, E, karotenoidy, Se
Mutagény- latky sp6sobujice mutdcie, zvysuju pocetnost mutacii



Typy mutagénov:
1. fyzikalne

2.

3.

ionizujuce alebo neionizujuce Ziarenie ( najcastejSia UV)

UV neprenika do hibsich ¢asti- meni genetickd informaciu koZe-rakovina
Pocas Zivota 1/3 Ziarenia z umelych zdrojov, 2/3 z prirodzenych zdrojov
Najstarsi mutagén RTG Ziarenie- mutagénny a karcinogénny ucinok

Chemické
e Lieky ( LSD, aminopterin)
e latky z potravy (konzervanty, mykotoxiny)
e pesticidy
e ostatné chemické latky ( farby, riedidla, rozpustadla)
e zluceniny priamo mutujuce DNA ( k. dusita, yperit)
e analdgy dusikatych baz (5-brémuracyl-nahradza tymin)

Biologické
e Virusy ( onkogénne)

Rozdelenie mutacii

1.

Podla sposobu vzniku

a. Spontanne- vznik bez zdsahu ¢loveka ale nie bez priciny

b. Indukované- vznik zamerne po pdsobeni mutagénov

Podla typu zasiahnutej bunky

a. Gametické- v gamétach, zygote

b. Somatické- v telovych, s vekom stupa, pricina pred¢asného starnutia
Podla velkosti genetickej informacie

a. Génové- zmeny v DNA

b. Chromozémové- zmena v Struktire a tvare CH

c. Genémové- zmeny v pocte CH a CH sad

Vznik mutacii
Mechanizmus mutagenézy

Preniknutie mutagénu do jadra

Reakcia s DNA

Vznik génu s predmutacnym poskodenim

1. Reparacia- vratenie do pévodného stavu

2. Fixacia- stabilizacia a vznik mutacie

Zmena v genetickej informacii bunky

Zmena biochemickych vlastnosti zmutovanych buniek
Postihnuta bunka

1. Hynie- Letdlna mutacia

2. RozmnoZuje sa a vznikaju klony zmutovanej bunky



Oprava DNA

pomocou opravnych ( reparacnych) mechanizmov- enzymové reguldcie
Poruchy reparacnych mechanizmov- vznik rakoviny

Génové mutacie

Dedi¢né zmeny v jednom géne

Vznikaju vsunutim, vypadnutim alebo zamenou jedného alebo viacerych nukleotidov
v géne

Zmena v DNA sa prejavi vzmene mRNA a nasledne v poradi AMK v bielkovine-
vysledok chybanie enzymu

Pric¢ina vrodenych metabolickych poruch( fenylketonduria- neschopost syntézy
fenylalaninu, hemofilia- vrodenad krvdcavost)

Typy génovych mutacii

1.
2.
3.

Substitucia( zdmena nukleotidov)
Delécia( strata nukleotidov)
Inzercia( vsunutie nukleotidov)

Posunové mutdcie (delécia a inzercia)- sposobia posun genetického kédu ( ako
tlacova chyba- veta strati vyznam) nukleotid( pismeno)—triplet( slovo)—gén( veta)

Napr. kosacikovd anémia

Zmena 1 nukleotidu

Zmena kyseliny glutamovej za valin v 6. pozicii v beta-retazci z 2 polypeptidovych
retazcov hemoglobinu ( alfa a beta retazec)

Zmena tvaru erytrocytov z diskovitého na kosacikovity( oslabenie schopnosti prenosu
kyslika)

Normalny chromozém Hb A, chory HbS

Homozygotnd forma sposobi smrt v detstve

Chromozomové mutacie

Zmeny v Strukture a tvare CH
Dochéadza k zlomom na CH alebo na chromatidach

Typy chromozémovych mutdcii

1.
2.
3.

Delécia- strata Casti CH

Duplikacia- zdvojenie useku CH

Inverzia- otocenie urcitej ¢asti CH o 180°, 2x zlom a znovuspojenie Useku v opaénom
poradi

Translokacia- vymena Usekov na nehomologickych CH, menia sa vazbové skupiny

Gendmové mutdcie

Zmeny v pocte CH



Typy genédmovych mutacii

1.

Polyploidia
ZvySenie normalneho poctu chromozémovych sad ( 2n, n)
U pecenovych buniek( diploidné) a u rastlin prirodzeny stav
Pozitivny vyznam v evolucii a pri Sfachteni
Napr. cukrova repa 9CH, vyslachtena 27CH( vyssi obsah cukru o 15%)
U cicavcov a ¢loveka sa polyploidia nevyskytuje( ak vznikne polyploidné embryo
zanik)
Haploidia
e Typicka pre pohlavné bunky
e Normalne u v¢iel( trudy haploidné telové bunky), robotnice a kralovna- diploidné
telové bunky
e U cicavcov( aj ¢loveka) nezlucitelné so Zivotom
Aneuploidia
e Zmena poctu CH, ktora nie je nasobkom haploidného poc¢tu CH
e 1 alebo viac CH chyba alebo je navyse
e Vznikd pri nerovhomernom rozdeleni CH pri meidze( jedna bunka trizémia=
2n+1 a druha bunka monozémia 2n-1)

Napr.
Nazov dedicného ochorenia mutacia
1. Downov syndrém Trizémia 21.CH
2. Edwardsov syndrém Trizdmia 18.CH
3. Turnerov Chyba 1xCHX
4. Klinefelterov Zdvojenie CHX u muza XXY

Pri strate 5% gendmu alebo zmnoZeniu viac ako 10%= smrt



