
eukaryontní gen v genomové DNA 

promotor exon 1 exon 2 exon 3 exon 4 

introny 

kódující 

oblast 

primární transkript (hnRNA, pre-mRNA) 

postranskripční úpravy (vznik maturované mRNA) 

syntéza čepičky 

vyštěpení intronů 

syntéza polyA ocasu 

AAAA 
AUG STOP 

translace polypeptidu posttranslační úpravy 

(příklad) 

S 

odštěpení 

signální sekvence 

připojení oligosacharidů, 

vytvoření disulfidického můstku 

S 



interakce s ost.  

geny (proteiny) 

 

epigenetika 

 

vnŊjġ² prostŚed² 

 

n§hoda 

GEN (GENY) 

v genomu ļlovŊka 

GENOTYP 

FENOTYP 

lidsk®ho jedince 

pŚepis do RNA (transkripce) 

pre-mRNA 

pŚeklad do proteinu (translace) 

protein 

posttranskripļn² ¼pravy 

zralá mRNA 

posttranslaļn² ¼pravy 

funkční protein 

ļinnost (funkce) proteinu 

EXPRESE GENU 



* 

* 

* 

* 

* 

* 

* 

alternativn² sestŚih transkriptŢ RNA 



interakce genŢ / genovĨch produktŢ 

http://gnn.tigr.org/articles/01_02/Yeast_proteins_image3.shtml 



pleiotropie funkce genŢ 
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http://www.mun.ca/biology/scarr/Fragile_X_chromosome.html 



variabilita na ¼rovni exprese 

  epigeneticky, prostŚed²m (vnŊjġ² podm²nky) 

hladina transkriptŢ mRNA je v populaci variabiln² 

variabiln² ¼roveŔ exprese ovlivŔuje fenotyp 

je ovlivnŊna geneticky - cis: promotory, enhancery, silencery 
  geneticky - trans 



epigenetika 

ļasn§ mateŚsk§ p®ļe 

ļasn§ (prenat§ln²) vĨģiva 

jednovajeļn§ dvojļata 

 metylace DNA, nek·duj²c² RNA, modifikace histonŢ, ... 

meCG 

CG 

gen Agouti - signalizace, folikul§rn² melanocyty produkuj² ģlutĨ phaeomelanin m²sto ļern®ho eumelaninu 

A   - exprese je norm§lnŊ limitov§na do urļit® periody vĨvoje folikulŢ - pouze ģlutĨ prouģek na chlupu 

Avy - konstitutivn² exprese, ģlut§ srst, diabetes, obesita a n§dory 

a   - nefunkļn² (pouze ļern§) 



vĨhoda nukleovĨch kyselin pro regulace: 

 ke specifitŊ staļ² ~22 nukleotidŢ, pro protein by bylo tŚeba o 2 Ś§dy v²ce 

 

dŢleģit§ ¼loha v n§dorech 
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dnes zn§mo v genomu ļlovŊka ~1500 genŢ pro miRNA 

potenci§lnŊ reguluj² ~50% genŢ 

mikro RNA (miRNA) 



odstraŔov§n² transkriptŢ s pŚedļasnĨmi STOP kodony 

NMD (nonsense-mediated RNA decay)  

zabraŔuje hromadŊn² zkr§cenĨch proteinŢ (?) 

degradace mRNA se STOP kodonem v²ce neģ 50-55 bp 

   pŚed m²stem vloģen² posledn²ho intronu  

pŚi prvn²m ļten² na riboz·mu 

   se porovn§v§ um²stŊn² STOP 

   a exon-junction komplexŢ (EJC) 

NMD odbour§v§ i nŊkter® 

   fyziologick® transkripty 
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proteom genom transkriptom 

struktura genomu je ~stejn§ ve vġech buŔk§ch organismu 

exprese genomu se z§sadnŊ liġ² v prostoru a ļase 

    (bunŊļnĨ typ, vĨvojov® stadium, podm²nky, ...) 

~22000 genŢ   ­   ~1000000 proteinŢ 

u >1/3 genŢ nem§me pŚedstavu o (funkci) funkc²ch proteinu 



geny neexprimovan® ani v n§doru ani v norm§ln² tk§ni 

 

geny exprimovan® stejnŊ v n§doru a v norm§ln² tk§ni 

 

geny, kter® jsou v n§doru exprimov§ny silnŊji neģ v norm§ln² tk§ni 

 

geny, kter® jsou v n§doru exprimov§ny slabŊji neģ v norm§ln² tk§ni 

mRNAŸcDNA 

n§dor norm§ln² tk§Ŕ 

  DNA ļipov® technologie: expresn² profilov§n² 



mRNAŸcDNA 

n§dor 

  DNA ļipov® technologie: expresn² profilov§n² 
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http://www.congen.de/typo3temp/pics/d4d3235fac.jpg 

  real-time PCR 



  real-time PCR 

http://labgeminis.com/ver_imagen.php?id_imagen=207 
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