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lidský genom 

 jádro: 

 3.2 miliardy párů bází DNA 

 (2x) 

 mitochondrie: 

 16.5 kb kruhová DNA 

 (několik g/mt, stovky mt/b) 

 geny pro 24 RNA + 13 proteinů 



LIDSKÝ GENOM 

 

1. část 

LIDSKÝ GENOM 

část 1 

1 kniha      150 stran 

           270 000 znaků 

           tloušťka 2 cm 

 

celý genom 

        3.2 miliardy znaků 

        1.8 milionu stran 

        12 000 knih 

   

LIDSKÝ GENOM 

 

1. část 

LIDSKÝ GENOM 

část 12 000 



240 m 

http://rene.spika.cz/prague_january/petrin_tower_1.html 



NCBI: http://www.ncbi.nlm.nih.gov/mapview/ 

Sanger/EBI: http://www.ensembl.org/ 

UCSC: http://genome.ucsc.edu 



bioinformatika 



izolace 

DNA 

Bayer 



denaturace DNA 

renaturace 

denaturovaná 

komplementární 

DNA (sonda, primer) 

hybridizace 

hybridizace DNA 



5´ 

5´ 

3´ 

3´ 

restrikční endonukleáza 

CGAACTTAAGCCGGATCA 

restrikční štěpení DNA 

5´ 

5´ 

3´ 

3´ 

rozpoznávací (štěpné) místo 

GCTTGAATTCGGCCTAGT 

CGAACTTAAGCCGGATCA 

5´ 

3´ 5´ 

3´ 

kohezní (lepivé) konce 

GCTTG AATTCGGCCTAGT 

CGAACTTAA GCCGGATCA 

GCTTGAATTCGGCCTAGT 

5´ 

5´ 

3´ 

3´ 

GCTTGAATTCGGCCTAGT GCTTGACTTCGGCCTAGT 

CGAACTGAAGCCGGATCA 



start elektroforézy 

(jamky, do kterých se pipetují vzorky) 

záporná elektroda 

kladná elektroda 

agarózový gel 

směr postupu elektroforézy 

velké fragmenty 

střední fragmenty 

malé fragmenty 

gelová elektroforéza DNA 









smísit, přidat DNA ligázu 

fragment lidské genomové DNA 

vyštěpený toutéž endonukleázou 

rekombinantní plasmid 

s insertem lidské DNA 

R 

recirkularizovaný 

původní plasmid, 

gen B je funkční R 

B 

plasmid s genem pro rezistenci k antibiotiku (R) 

gen pro přeměnu bezbarvého substrátu na barevný produkt (B) 

rozpoznávací místo pro restrikční endonukleázu v genu B R 

B 

plasmid linearizovaný restrikční endonukleázou 

R 

B 

klonování DNA 



netransformované 

bakterie nevytvoří 

žádné kolonie 

růst bakteriálních klonů na půdě 

s antibiotikem a substrátem 

bezbarvé 

kolonie 

barevné 

kolonie 

transformace hostitelských bakterií 

B 



knihovny DNA 



3´ 5´ 

5´ 3´ 

GCTTAGCTAAGGCCTAGT 

CGAATCGATTCCGGATCA 

denaturovaná DNA 

CGAATCGATTCCGGATCA 

+ primer + polymeráza 

+ dideoxynukleotidy   G, A, T, C 
+ deoxynukleotidy   G, A, T, C 

sekvenování DNA 

G C T T A T G C 



GCTTAGCT 

GCTTAGCTAAGGCCTAGT 

GCTTAGCTAAGGCCTAG 

GCTTAGCTAAGGCCTA 

GCTTAGCTAAGGCCT 

GCTTAGCTAAGGCC 

GCTTAGCTAAGGC 

GCTTAGCTAAGG 

GCTTAGCTAAG 

GCTTAGCTAA 

GCTTAGCTA 

GCTTAGC 

GCTTAG 

GCTTA 

GCTT 

GCT 

GC 

G 



GCTTAGCTAAGGC GCTTAGCTAAGGC GCTTAGCTAAGGC GCTTAGCTAAGGC 



GCTTAGCTAAGGCCTAGT 

5´ 

5´ 3´ 

GCTTAGCTAAGGCCTAGT 

CGAATCGATTCCGGATCA 



C G C G T A 

Pro 

G C A 

137 
Leu 

138 
Ala 

139 
Lys 

C G C G T A G C A 
C 

normální 

sekvence 

heterozygot 

137 
Leu 

138 
Ala 

139 
Lys 

1 2 

3 4 

1 

1 

1 

2 

2 

2 



mezinárodní konsorcium 
 

DNA 12 anonymních dárců 

Celera Genomics 
 

5 dárců různé etnicity 

mapování 

whole-genome shotgun 

paired-end sequencing, scaffolds 





centromerické repetice 

(makrosatelity), n Mb 

telomerické repetice 

(TTAGGG)n, 5-12 kb 

tandemové repetice (mini- (TGC…ACG)n, mikro-satelity (CA)n) 

rozptýlené repetitivní sekvence (Alu, L1, ...) 

pseudogeny: kopie genů které ztratily funkci 

geny (protein kódující, RNA kódující) 

typy sekvencí v lidském genomu 



introny (3.5 kb) 

GT AG 

geny  kódující proteiny 

exony (120 bp) 

AATAAA TGA 

TAG 

TAA 3´ UTR (1 kb) 

ATG 

5´ UTR 

promotor 

1 2 3 9 5 6 8 7 4 30 kb 

kódující oblast (1.3 kb) 

                        (450 aa) 

geny kódující nekódující RNA (ncRNA) 

nejdelší gen: dystrofin (2.5 Mb, 89 exonů) 

nejvíce exonů: titin (363 exonů) 

genové rodiny 

pseudogeny 

počet genů: méně než 25 tisíc 



geny (exony + introny) cca. 1/4 

exony protein kódujících genů cca. 1.5% 

mezigenová DNA 

´junk DNA´     98.5% 

podstata, původ a funkce ´junk DNA´ ? 



21 

300 

13 18 

600 400 

nepravidelná distribuce genů v genomu 

19 

1500 

2500 

1 

22 

700 



5 m 

100 m 

450 m 

550 m 

600 milionů let 

celogenomové duplikace 

duplikace segmentů 

tandemové duplikace 

retropozice 

vznik de novo 

 

 

horizontální transfer genů 

(také transfer z genomu organel) 

původ genů 



mobilní (sobecká) DNA 

repetitivní DNA cca. 50% 

nerepetitivní DNA 

exony cca. 1.5% 

repetitivní DNA 



AAA 

AAA 

AAA 

AAA 

TTT 

AAA 

L1 L1 (1) 

L1 (2) 



gen DMD 
Xp21 

2.5 Mb 

~89 exonů 

DMD - Duchennova muskulární dystrofie 

duplikace cílové sekvence 

inzerční mutace 



L1 

Alu 
AA 

AA 

AAA 

AA 

AAA 

AA 

TTT 
AA 

Alu (2) 

Alu (1) 

AAA 

AA 

AA 

AAA 



1 2 3 4 

1 2 3 4 

1 2 3 4 

inserce 

1 2 3 4 

vliv transpozonů na genom 

delece 

1 2 3 4 

inverze 

1 4 

fluidita/plasticita genomu 


