Struktura a funkce genu

Gen je zakladni jednotkou, kterd urluje vlastnosti jedince. Geny jsou prostfedkem predavéni dédi¢né informace z
materské bunky na dceriné. Genetika se zabyva touto problematikou jiz od po¢atku 20. stoleti. Ve 40. letech bylo
objeveno, Zze geneticka informace slouzi zejména pro vznik bilkovin (enzymy, stavebni slozky, regulatory genové
exprese,...). V poslednich letech se definice genu upravila: "Gen je lokalizovand oblast genomové sekvence,
odpovidajici jednotce dédi¢nosti, které je asociovana s regula¢nimi a transkripénimi oblastmi®.[*]

Hlavni nositelkou genetické informace je deoxyribonukleova kyselina (DNA). Mechanismus kopirovani byl objasnén
v roce 1953 Jamesem Watsonem a Francisem Crickem. Geny se nachazeji na chromozomech, coz bylo
prokdzano roku 1944. Oblast chromozomu, kde se nachazi dany gen se oznacuje jako lokus. Chromozom je tvoren
jednim velmi dlouhym DNA helixem, na kterém jsou kédovany stovky az tisice geng.

Struktura genu

Informace v DNA je ur¢ovana poradim jednotlivych nukleotidd. Biologicka informace je zapsana pomoci bazi -
adeninu (A), cytosinu (C), guaninu (G) a thyminu (T). Geny obsahuiji instrukce pro tvorbu protein{. Linearni
sekvence nukleotidl musi tedy souviset s kddovanim dané aminokyseliny. Trvalo 10 let, neZ byl objasnén vztah
mezi ¢typismennym systémem bazi a jednadvacetipismennou aminokyselinovou abecedou.

Vétsina genl je tvorena pomérné kratkymi kédujicimi Gseky DNA (exony). V genech prevazuji sekvence nekédujici
(introny), které jsou pozdéji vystrizeny. Kompletni soubor celé genetické informace organismu se nazyva genom.

MnozZstvi genetické informace v burice je obrovské. Lidsky genom obsahuje kolem 3 x 109 nukleotidd (odpovida
délce cca 1 m). Kompletni nukleotidova sekvence lidského genomu by pak zabrala kolem 900 000 stran. B€hem
déleni bunky musi dojit ke zkopirovani véech téchto informaci. Mlze tedy dochézet k chybam. Proto existuji
repara¢ni mechanismy.

Vétsina genl v bunce je ulozena v jaddfe na chromosomech - geny jaderné (maiji rozhodujici dllezitost pro zivot
jedince i jeho druhu). Geny ulozené v chromosomech cytoplazmatickych struktur se nazyvaji plasmageny

Introny a exony

= U vySsich organismé véetné ¢lovéka je kédujici informace genu usporadéna do série Usekl DNA, které se
nazyvaji exony
= exony jsou separovany Useky nekddujicich sekvenci - introny
v z O . O . s 7z v V' - O Vi vs v z )
= pocet a délka exonu a intronu velmi kolisa, avsak délka intronu je obvykle mnohem vétsi nez délka exonu

Regulacni oblasti

= soucdsti genu jsou i regulacni oblasti, které ridi zahajeni nebo zastaveni urc¢itého procesu, napr. exprese
genetické informace

= zde ma z&sadni vyznam tzv. promotor, Usek DNA, ktery je ulozen smérem k 5‘ konci vldkna DNA od mista
pocatku transkripce (uziva se termin proti proudu - upstream nebo naopak u sekvenci po proudu -
downstream smérem ke 3‘ konci)

= promotor obsahuje specifické tzv. signalni sekvence, které jsou rozpozndvany transkripénimi faktory
(proteiny) a jejich prostfednictvim RNA-polymerasou

= v zavislosti na jejich vazbé je nasledné zahajena (nebo zastavena) transkripce genu

= tyto signalni sekvence jsou vysoce konzervované, coz znamena, Ze jsou stejné nebo podobné u riznych
zivocisnych druh(

= souvisi to s jejich vyznamnymi funkcemi, nebot mutace signalnich sekvenci maji pro bufiku vazné dlsledky
a proto jsou z evolu¢niho hlediska fazeny mezi zakdzané mutace (mutacné evolu¢ni mechanismy)

Velikost gent je rizna, kolisa v rozsahu od méné nez 100 para bazi (bp-base pair) az po nékolik miliona bp.

= vétsina genl je na chromosomech rozlozena nerovhomeérné, nékteré vsak existuji ve skupinach (cluster)

= tyto geny jsou si vice ¢i méné podobné a vytvareji tzv. genové rodiny

= genové rodiny vznikly v préibéhu evoluce mechanismem opakovanych duplikaci ptivodniho genu a
naslednym rozrliznénim vlivem mutaci

Funkce genu

Exprese genl je zapocata procesem transkripce, kdy je DNA prepisovana do RNA (misto thyminu obsahuje uracil).
RNA je jednovldknové a méné stabilni nez DNA. Jednotlivé koddny (trojice nukleotidd) v sobé nesou informaci o
aminokyselinovém usporadani vznikajicich bilkovin.
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Transkripce a translace je ovliviiovana regula¢nimi oblastmi genomu. O oblasti, kde dojde k prepisu genu rozhoduje
promotor. U jednoho genu se mizeme setkat s vétsSim mnozstvim promotorl. Geny obsahuji jak kédujici, tak
nekddujici oblasti - exony a introny.

Exprese genetické informace

Proces, kterym se tato informace stava pouzitelnou pro buniku se nazyva exprese genu

Crick tento proces popsal jako centrdlni dogma pirenosu genetické informace ve sméru DNA - RNA - protein
nebo DNA - DNA.

= toto jednoduché schéma predstavuje velice komplexni proces, ktery je vysledkem regulacnich aktivit celé
fady proteind

= je tfeba ho jesté doplnit o moznost reverzni transkripce - prenosu informace z RNA do DNA, kterd byla
poprvé pozorovana u retrovira

= bylo ale zjisténo, Ze i eukaryotické bunky obsahuji sekvence DNA, které kéduji enzymy reverzni
transkriptasy

= reverzni transkripci zralé mRNA vznikd tzv. cDNA (complementary DNA)
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