Lidsky genom a jeho variabilita

Lidsky genom je soubor veskeré DNA v lidské bunce. Genetickd informace se vyskytuje uvnitr jddra nebo mimo
jaddro (mitochondrie, repetitivni sekvence).
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Geny jsou Useky DNA kédujici bud protein, nebo néktery z druhl RNA. Jsou

samoziejmé nejdllezitéjsi ¢asti lidského genomu, nebot obsahuji esencidlni informace pro Zivot organismu.
Soucasné odhady celkového poctu lidskych gend je asi 20 000 - 25 000./!! V chromozomech jsou rozlozeny
nerovhomeérné. Nékteré chromozomy maji mnohem vétsi genovou hustotu, nez jiné (napr. chromozom 19 a 22
maji vySsi genovou hustotu a naopak chromozom Y a 18 relativné nizkou). Jednotlivé geny jsou od sebe oddéleny
nekdédujicimi sekvencemi. Kédujici ¢ast genomu tvori priblizné 3 %<!1! celkové DNA. Pfesné funkce
nekddujicich sekvenci neni zndma.

Nékteré geny se vyskytuji ve vice kopiich - tzv. genovych rodinach. Tyto skupiny gend jsou tvoreny geny s _
podobnou sekvenci, strukturou a funkci. Pfedpoklada se jejich dileZita evoluéni funkce. [11 (https://en.wikipedia.org/wik
i/Susumu_0Ohno) (napr. gend pro syntézu tRNA je 10 - 100 kopii, pro histony az 50 kopif).

Pseudogeny

Pseudogeny (né&kdy téZ genové fragmenty) jsou zbytky gend, které béhem evoluce ztratily sviij vyznam. Jelikoz
nekdduji Zadny znak, nahromadily se v nich béhem vyvoje mnohé mutace (nebot neplsobil zadny selekéni tlak
proti mutacim). V nékterych pripadech mohou svou podobnosti s plivodnim genem komplikovat geneticka
vysetieni.

Mimogenova DNA

Do mimogenové DNA radime nekoédujici sekvence, které nejsou soucasti -
strukturdlnich gen(, jejich regula¢nich oblasti nebo vzdalenych i %
regula¢nich elementd. Tato ¢ast genl tvofi pfiblizné 70-80 %> lidského i '

genomu.

Repetitivni sekvence

Rzné dlouhé sekvence DNA, které se vyskytuji v mnoha kopiich. Tvori
pfiblizné 50 %! nekédujici DNA.

2 Podrobnéjsi informace naleznete na strance Repetitivni sekvence v Repetitivni sekvence (Huntingtonova chorea)
genomu clovéka.

Mitochondridlni DNA

Mitochondridlni genom (mtDNA) je struktura, kterd je asi z 93 %! tvofena kddujici sekvenci. To je zplsobeno
predevsim absenci intrond. Geny jsou usporadané tésné vedle sebe. Nékteré kddujici sekvence se prekryvaji.
Mitochondrialni DNA se dédi maternalné.

0 Podrobnéjsi informace naleznete na strance Genetickd vybava mitochondrir.

Variabilita lidského genomu

Obecny nazev pro rlizné sekvence v uréitych ¢astech genomu je varianta, dnes ¢astéji uzivan pojem
polymorfismus. Pokud jde o varianty uvnitf lidskych gend, mohou onemocnéni zplsobovat jak mutace v exonech,
tak v intronech ¢i promotorovych sekvencich.

{2 Podrobnéjsi informace naleznete na strance Polymorfismy nukleovych kyselin.
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