Obrazkovy slovnik zakladnich poymu Iekarske genetiky

Od odbéru krve po analyvzu DNA

Bilé a ¢ervené krvinky ve svém prirozeném prostredi.
Pro ucely vySetieni DNA musi byt krev odebrana do zkumavek s K3-EDTA nebo citratem,
které zabrani srazeni krve.
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Zjednodusené schéma krvetvorby a riznych druhu krvinek.

Bil¢ krvinky (white blood cells), na rozdil od ¢ervenych krvinek (red blood cells) a desti¢ek
(platelets), obsahuji jadro. Z jadra je izolovana DNA, ktera je dale vySetiena na pfitomnost
mutaci.



V kaZzdém bunécéném jadre (nucleus) je obsazena DNA.
DNA se vyskytuje v jadfe v riznych formach, rozvinuta (extended) nebo jako kondenzovana
DNA tvorici chromozém.

Gen je kratky tsek DNA. DNA je slozena z bazi A, T, G, C. Kazdy gen obsahuje jedine¢nou
kombinaci téchto bazi. Napt. gen pro koagulac¢ni faktor 5 (FV) je, v jednom fetézci DNA,
slozen z 9179 jedine¢né poskladanych bazi.
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Informace obsazend v DNA, je, pies mezistupen z mMRNA, ptepsana do proteinu. Lze tedy
fici, Ze informace obsazena v 9179 bazich genu pro koagulacni faktor V je specifickym
zpusobem zachovana i v mRNA, ktera je vzorem pro vysledny protein, tedy

koagulac¢ni faktor V.

Normal HFE Gene c282Y Mutation =
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Pokud jsou baze A, T, G a C poskladany v genu jinak nez obvykle, mluvime o mutaci.

V piipadé mutace v koagula¢nim faktoru V, kterd dostala jméno Leiden, doslo k zdméné G za
AU 1691. baze. Tato zdména se nasledné projevi vznikem proteinu s ¢astecné pozmenénou
funkci oproti norméalnimu FV, a vyslednym zvySenim krevni srazlivosti.

Na obrazku je zndzornéna mutace v genu pro HFE, kterd spociva v zaméné G za A v ramci
DNA a projevi se také ve vysledném proteinu zdmenou cysteinu za tyrosin.
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are separated. DNA framgents are added.
These bind to the strands
at the correct positions.
By cycling through
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The temperature is now The whole process works
raised to about 70°C and like & copying machine,
the anzyme DNA polymerase
which is added builds up two
new complete copies of the
DNA strands.

Analyzou DNA v laboratofi Ize odliSit mutované geny od normalnich (wild type). Zakladem
vySetieni je (v Laboratofi 1ékafské genetiky Chemila spol. s r.0.) namnozeni poZzadovaného
useku vySetfovaného genu metodou nazvanou polymerazova retézova reakce (PCR).
Dalsi specialni technikou nazvanou reverzni hybridizace je potom detekovan genotyp
kazdého jedince.....je stanoveno, ma-li pacient ve své DNA jen normalni (,,negativni*), jen
mutované (,,homozygot“) nebo ob¢ varianty genu (,,heterozygot®).
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Reverzni hybridizace je provadéna na stripu. Kazdy strip je piivodné bily a genotyp pacienta
1ze odecist po piilozeni hybridizovaného stripu k vzorovému stripu a odecteni prouzkd.

Napt. prvni strip s oznacenim 5 1ze odecist jako FV Leiden negativni (prouzek neni u
mutované formy genu), Protrombin negativni (prouzek neni u mutované formy genu), a
MTHFR C677T heterozygot (prouzek je u mutované i wild type formy genu).



