Anatomie, fyziologie a genetika
akademicky rok 2024/25

Mgr. Sarka Salavova

sarka.salavova@Ifmotol.cuni.cz



Dalsi vyucujici

MUDr. Martin Salaj, Ph.D.

MUDr. Vaclava van der Meijs



/akladni in_formace _
www.ahatomie.lf2.cuni.cz

WWW.iS.Cuni.cz

Konzultace: po predchozi domluve (osobné nebo e-mailem)

Prednasky probihaji vzdy ob tyden ve ¢tvrtek od 9.00 do 11.15 v mistnosti C113
Dobrovolna praktika od 11:15 do 12:30 na pitevnach.

Na pitevni praktika s sebou noste:

bily laboratorni plast

Prezlvky

gumove rukavice

gumicku do vlasu (pokud mate dlouhé vlasy).
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http://www.is.cuni.cz/
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Pfednasky probihaji v utery od 9.00 do 10.30 v mistnosti C113:

Struktura

03. 10. 2024 Uvod do genetiky. Uvod do stavby lidského téla. Uvod do anatomie. Osteologie | mm
17. 10. 2024 Osteologie Il a pohybova soustava | (PT)

Pohybova soustava Il. Obéhova soustava a srdce. Dychaci soustava a mediastinum.

31. 10. 2024
(ZT)

14. 11. 2024 GIT, vylucovaci soustava a rozmnozovaci soustava. (PT)

28. 11. 2024 PNS + CNS: micha a mozkovy kmen
12. 12. 2024 CNS: Mozecek, mezimozek a bazalni ganglia (PT)
9.1.2024 CNS: Koncovy mozek a limbicky systém. Kaze a smysly.

ZT = zapoctovy test
PT = prlbézny test



Podminky zapoctu

www.d|3.cuni.cz
- Ucast na vSech trech online prubéznych testech
- splnéni jednoho zapoctového testu na alespon 70 %

lll

- Ten, kdo bude mit ucast na prednaskach alespon 80 %, ziska ,,zolika
Zollka muZe student pouiit v prlpade Ze zapomene vyplnit jeden ze
3 priib&Znych testl. Zolika nelze vyuZit na zapoctovy test.

- Studenti s prezenci nizsi nez 80 % nebudou mit moznost omluvit se z
prubézného testu a musi odevzdat vsechny 3.


http://www.dl3.cuni.cz/

/kouska

www.d|3.cuni.cz

- 40 otazek

- 25 minut

- pouze 3 terminy v zimnim semestru a 1 termin v letnim semestru

ct 16. 1. 2025, 10.00 — online test
ct 30. 1. 2025, 10.00 — online test
ct 13. 2. 2025, 10.00 — online test

ct 22. 5. 2025, 10.00 — online test


http://www.dl3.cuni.cz/
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Uvod do genetiky

Mgr. Sarka Salavova

sarka.salavova@Ifmotol.cuni.cz



Genetika obecneé

= veda studujici dédi¢nost (hereditu) a proménlivost
organismu a jejich priciny
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Genetika obecneé

= véda studujici dédi¢nost (hereditu) a proménlivost organismu a jejich priciny
William Bateson
pojem , genetika“

—

1865 1906 1919

Johan Gregor Mendel Thomas Hunt Morgan
chromozomy



Genetika obecneé

= véda studujici dédi¢nost (hereditu) a proménlivost organismu a jejich priciny
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Genetika obecneé

= véda studujici dédi¢nost (hereditu) a proménlivost organismu a jejich priciny

William Bateson Watson a Crick Dolezal a Nedéla
pojem ,genetika“ DNA Povrch chromozomu
1865 1906 1919 1953 1990 2024
Johan Gregor Mendel Thomas Hunt Morgan HUMAN GENOM PROJECT
chromozomy
Eugenika!

Francis Galton



Genetika obecneé

= véda studujici dédi¢nost (hereditu) a proménlivost organismu a jejich priciny

- zakonitosti prenosu genu a vznik dédi¢nych znaku



Genetika obecneé

= véda studujici dédi¢nost (hereditu) a proménlivost organismu a jejich priciny

- zadkonitosti prenosl genu a vznik dédi¢nych znak

vertikalni prenos horizontalni prenos




Zakladni pojmy

DNA = kyselina deoxyribonukleova
- jadro, mitochondrie, (plastidy)
- biopolymer
- chromozomy

1953 — model DNA, 1962 — Nobelova cena



Zakladni pojmy

DNA = kyselina deoxyribonukleova

nukleosid nukleotid
- antiparalelni retézce (5 >>3“a 3 >> 5’)
- 3’ = -OH skupina
- 5 — fosfatova skupina_ 4
™) O s
() 3;1A &= o
pf. adenosin pF. adneosin-5-monofosfat ®® — 5'@
Z_r & ol@
- 4 typy bazi ® ®
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Zakladni pojmy pol

RNA = ribonukleova kyselina J—
- D-ribosa co
- kovalentni vazby -

- -Oh skupina na kazdé molekule cukru O
- vznika vzdy transkripcil
- prostrednik mezi DNA a proteinem (translace)

- 4 typy bazi:
- puriny (LADY GAGA IS PURE): adenin, guanin
- pyrimidiny: cytosin, uracil

DN

>




Zakladni pojmy

Gen = funkcni jednotka deédicnosti, urCuje primarni strukturu jiné
makromolekuly, ma rtzné ORF

= usek DNA, ktery obsahuje informaci k tvorbé konkrétniho proteinu
- ma ruzné alely

- soubor vsech alel — genotyp
- soubor vSech genl — genom
- obsahuji téz exony a introny
- druhy genu:

- strukturni

- geny pro funkéni RNA (nepodIéhaji translaci)
Gen - znak
Alela - navod




Zakladni pojmy

Gen = funkcni jednotka deédicnosti, urcuje primarni strukturu jiné
makromolekuly, ma rizné ORF

- funkce:
- 1 gen — 1 znak (monogenni dédicnost)
- vice genu — 1 znak (polygenni dédi¢nost)

- genové rodiny — skupina genl s podobnou sekvenci —
stejna nebo podobna biologicka funkce



Zakladni pojmy

Geneticky kod = soubor pravidel, podle kterych se geneticka informace
ulozena v DNA prevadi na primarni strukturu AMK

- je univerzalni
- je degenerovany

- 4 nukleotidy -> 23 AMK -> kod v tripletech: 43 = 64kombinaci trojic kodon(

Second letter

c A ‘7 G

. . v V 4 l I

- J e J e d n OZ n a C ny uuu ] Phenylalanine ucu ] UAU ] Tyrosine uGu ] Cysteine u
| uvuc (Phe) ucc Serine UAC (Tyr) UGC (Cys) C
o uua ] dne UCA (Ser) UAA Stop UGA Stop A
| uuc (Leu) ucG | UAG Stop UGG TW?‘TW;"’“ G

4 P,
cuu ]| ceu CAU Histid CGU u
Ccuc Leucine ccc Proline CAC (His) CGC Arginine C
3 CUA (Leu) CCA (Pro) CAA Glitamine CGA (Arg) A
£ CUG J CcCG CAG (Gln) CGG G

s
E Serin u
Isoleucine

AUC (lle) ACC Threonine AAC o C
AUA | ACA (Thr) AAA AGA Arginine A

AUU ] AcuU ] AAU ] Asparagine AGU
1)

AUG e ACG AAG (Lys) AGG (Arg)

Guu GCU ] GAU 7|  Aspartic aci d GGU

GUC Valine GCC Alanine GAC (Asp) GGC Glyci
(Val) Al (Gly)

GUA GCA (Ala) GAA Glutamic add GGA

GUG | GCG | GAG (Glu) GGG

Q> 0C Q




Zakladni pojmy

Chromozom = DNA + histony (chromatin), nachazi se v jadre bunky

soubor vSech chromozomU v jadre = karyotyp
diploidni
usporadané organizovanée = — telomera

centromera

jadro
lidsky karyotyp: v chromozom

autozomy (alely dominantni nebo recesivni)

- 22 pard
gonozomy (heterochromozomy) ?mf;f?
- 1 par

DMNA,
sroubovice

karyotyp lidoopu:

- 24 paru chromozom
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19 20 21 22 XY

Lyonizace = inaktivace nadbytecného chromozomu X



Zakladni pojmy

PROTEOSYNTEZA

DNA - transkripce (helikaza, RNA polymerdza) - splicing > mRNA (z jadra do
ribozomu) = translace (ribozomy, kodony, tRNA) - protein - protein folding
— uplatnéni proteinu - dédiény znak = FENOTYP (projev genetické vybavy

jedince v urcitém prostredi, ve kterém se nachazi)

Fenotypy:
anatomicko-morfologické
fyziologicke
psychickeé
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DNA

[~ TRANSCRIPT

RNA = ribonukleova kyselina | R - T
- typy RNA: i m POLYPEPTIDE
- m-RNA — messenger RNA, mediatorova RNA

- prenasi dédicnou informaci a kdduje presné poradi AMK v bilkoviné

- vznika transkripci DNA a naslednym splicingem

- transport do cytoplazmy, kde se ve spojeni s ribozomy ucastni translace
- t-RNA — transferova RNA

- antikodony

- prenos AMK na spravné misto vznikajiciho polypeptidu

- vznik transkripci

- odstranény introny




Zakladni pojmy

RNA = ribonukleova kyselina

- typy RNA:
- r-RNA - ribozomalni RNA

- stavebni slozka ribozomalnich podjednotek

- ncRNA — nekodujici RNA



Patologicke karyotypy

Klinefelteriv syndrom (47, XXY)
- nadpocetny chromozom X u muze
- tzv. gonozomalni numericka aberace
- nondisjunkce béhem 1. Ci 2. ¢asti gametogeneze
- chybné rozdéleni chromatid
- priznaky:
- vysoky vzrust, dlouhé koncetiny

- IQ vetsinou normalni, ale mohou byt
poruchy uceni Ci depresivni stavy

- hypoplazie varlat, neplodnost, maly penis
- gynekomastie
- porucha rustu vousu




Patologicke karyotypy

Turnertiv syndrom (45, X)
- jedina kompletni monozomie, ktera neni fatalni
- charakteristické pro zeny
- absence chromozomu X nebo delece jeho casti
- pfiznaky:
- poruchy rastu, nedoslychavost
- gonadalni dysgeneze
- nepravidelny menstruacni cyklus
- Stitovity hrudnik, nizkd hranice vlasu
- abnormality usnich boltct a neht(
- postranni kozni fasa na krku (pterygium colli)
- koarktace aorty

- IQ normalni, ale snizené hodnoty
neverbalniho — percepcniho 1Q

- problémy s kratkodobou paméti

|
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Patologicke karyotypy

DOWN SYNDROME
PHYSICAL CHARACTERISTICS

Downuv syndrom (47, XX nebo XY + 21) R

Wide, Short Hands
with Short Fingers

- trizomie 21. chromozomu e e o

of the Eye

Small Ears

I\ A
- 1:700 iy
L] -li‘
‘ = [
\"& 4 | = a
- rl Z n k . { ) | Docroasod Muscle
. | // | Tone at Birth

Widely Separated First

and Second Toes and
Increased Skin Creases

- epikantus, makroglosie

- svalova hypotonie

- mentalni retardace

- pridruzené vyvojové vady




Typy dedicnosti:

Monogenni déedicnost
- dédicnost podminéna jednim genem

Polygenni a multifaktorialni dédicnost
- dédicnost je podminéna vice geny (polygenni dédicnost)

- fenotyp muze byt ovlivnén i faktory z vnéjsiho prostredi
(multifaktorialni dedicnost)



Monogenni dedlcnost

el

uplna dominance
kodominance

-0 >0

neuplna dominance

-0 >0




Monogenni dedicnost

Autozomalni dédi¢nost
Autozomalné dominantni dédi¢nost (AD) x Autozomalné recesivni dédicnost (AR)

Gonozomalni dédicnost
X-vazana dédicnost x Y-vazana dédicnost




Monogenni dedicnost

Autozomalni dédicnost
Autozomalné dominantni dédicnost (AD) x Autozomalné recesivni dédicnost (AR)

Gonozomalni dédicnost
X-vazana dédicnost x Y-vazana dédicnost




Mendelovy zakony

1. Zakon o uniformité F1 generace
Krizime homozygoty AA, aa

.-- AA — dominantni homozygot

a Aa Aa aa — recesivni homozygot
3 Aa Az Aa - heterozygot




Mendelovy zakony

1. Zakon o uniformité F1 generace
Krizime homozygoty AA, aa

.-- AA — dominantni homozygot
3~ Aa  Aa

a aa — recesivni homozygot
3 Aa Az Aa - heterozygot

Vznika jednotna generace potomkd




Mendelovy zakony

1. Zakon o uniformité F1 generace
Krizime homozygoty AA, aa

.-- AA — dominantni homozygot
3~ Aa  Aa

a aa — recesivni homozygot
3 Aa Az Aa - heterozygot

Vznika jednotna generace potomkd

Genotyp =1
Fenotyp = 1 (vSichni potomci ¢erveni)

Genotyp je v tomto pripadé shodny s fenotypem



Mendelovy zakony

2. Zakon o segregaci alel v F2 generaci
Krizime heterozygoty Aa, Aa

.-- AA — dominantni homozygot

A AA Aa aa — recesivni homozygot
Aa - heterozygot

a Aa aa



Mendelovy zakony

2. Zakon o segregaci alel v F2 generaci
Krizime heterozygoty Aa, Aa

.-- AA — dominantni homozygot

A AA  Aa aa — recesivni homozygot
N Aa a3 Aa - heterozygot

Potomstvo F2 generace je
nestejnorodé. Doslo ke Stépeni.




Mendelovy zakony

2. Zakon o segregaci alel v F2 generaci
Krizime heterozygoty Aa, Aa

A a AA — dominantni homozygot
A~ AA Aa aa — recesivni homozygot
A Aa a3 Aa - heterozygot

Potomstvo F2 generace je
nestejnorodé. Doslo ke stépeni.
Genotyp = AAx2Aaxaa=1:2:1
Fenotyp = 3:1 (Cervena:Cerné)
Genotyp je v tomto pripadé neni shodny s fenotypem



Mendelovy zakony

3. Zakon o volné kombinovatelnosti alel
Krizime AaBb x AaBb

Ab
aB
ab

AABB
AABDb
AaBB
AaBb

AABb
AAbb
AaBb
Aabb

AaBB
AaBb
AaBB
aaBb

AaBb
Aabb
aaBb
aabb

A —hnédé odi
a — modré oci
B —hnédé vlasy
b — blond vilasy



Mendelovy zakony

3. Zakon o volné kombinovatelnosti alel
Krizime AaBb x AaBb

AABB
Ab AABb
aB AaBB
ab AaBb

AABb
AAbb
AaBb
Aabb

AaBB
AaBb
AaBB
aaBb

AaBb
Aabb
aaBb
aabb

A —hnédé odi
a — modré oci
B —hnédé vlasy
b — blond vlasy

Genotyp = 1AABB x 2AABb x 1AAbb x 2AaBB x 4AaBb x 2Aabb x 1aaBB x 2aaBb x 1aabb
=1:2:1:2:4:2:1:2:1 (9 rliznych genotypl)

Fenotyp = 9:3:3:1 (4 rGzné fenotypy)
hnédé oci + hnédé vlasy 9x
hnédé oci + blond vlasy 3x
modré oCi + hnédé vlasy 3x
modré ocCi + blond vlasy 1x



Mendelovy zakony

IMendelovy zakony plati POUZE pro uplnou dominanci!

\!




Autozomalni dominantni dédic¢nost (AD) Autozomalné recesivni dédicnost (AR)

Aa x Aa Aa x Aa
.-- 75% pravdépodobnost narozeni postizeného potomka. .-- 25% pravdépodobnost narozeni postizeného potomka.
2/3 zdravych potomk( — prenaseci (Aa).
A AA Aa A AA Aa
a Aa aa a Aa aa
Aa x aa Aa x aa
Vsichni zdravi potomci — prenaseci (Aa).
A Aa Aa f 5 A Aa

d da ad

- cysticka fibréza, srpkovita

- achondroplasie, familiarni hypercholesterolemle anemie, fenylketonurie

- Huntingtonova chorea, Marfantv syndrom
- neurofibromatdza, Osteogenesis imperfecta
- polydaktylie, polycysticka choroba ledvin Normal Lungs




Monogenni dedicnost

Autozomalni dédi¢nost
Autozomalné dominantni dédi¢nost (AD) x Autozomalné recesivni dédicnost (AR)

Gonozomalni dédicnost
X-vazana dédicnost x Y-vazana dédicnost




Monogenni dedicnost

Autozomalni dédi¢nost
Autozomalné dominantni dédicnost (AD) x Autozomalné recesivni dédic¢nost (AR)

Gonozomalni dédicnost
X-vazana dédicnost x Y-vazana dédicnost




Gonozomalni dedicnost

X-vazana dédic¢nost Y-vazana dédicnost

- muz (46, XY) — hemizygot

- Zena (46, XX) — lyonizace

- recesivné X-vazana (XR) — projevi se jen u muz{

- dominantné X-vazany (XD) — projevi se u obou pohlavi

XR
muz postizen Zena prenasecka
XY x XX rodice XY x XX
XX XX XY XY XX XX XY XY
prenasecky zdravi prenasecCka zdrava postizeny zdravy

- hemofilie A, B
- Duchennova a Beckerova dystrofie
- Daltonismus



Gonosomalni dedicnost

X-vazana dédic¢nost Y-vazana dédicnost

- muz (46, XY) — hemizygot

- Zena (46, XX) — lyonizace

- recesivné X-vazana (XR) — projevi se jen u muz{

- dominantné X-vazany (XD) — projevi se u obou pohlavi

XD
muz postizen Zena postizena
XY x XX rodice XY x XX
XX XX XY XY XX XX XY XY
postizené zdravi 50 % déti obou pohlavi postizené

- vitamin-D rezistentni rachitis
- hypoplazie zubni skloviny



Gonosomalni dedicnost

X-vazana dédic¢nost Y-vazana dédicnost

- tzv. holandricka dédi¢nost

- prenos POUZE z otce na syna

- neni zatim znamo zadné onemocnéni, které
by se dalo oznacit jako Y-vazané

- chromozom Y — mdlo gend, nejkratsi




Monogenni dedicnost

Autozomalni dédi¢nost
Autozomalné dominantni dédicnost (AD) x Autozomalné recesivni dédic¢nost (AR)

Gonozomalni dédicnost
X-vazana dédicnost x Y-vazana dédicnost




Monogenni dedicnost

Autosomalni dédicnost
Autosomalné dominantni dédi¢nost (AD) x Autosomalné recesivni dédic¢nost (AR)

Mitochondrialni dédicnost




Mitochondria

- mitochondrie — endosymbidza
- mtDNA
- mimojaderna dédi¢nost

ni / matroklinni dédicnost

Mitochondrial - napf. Kearns-Sayre syndrom — progresivni externi oftalmoplegie, pigmentova
Unafecaad Mt Aipciut/laaftitad degenerace sitnice a srdecni a cerebralni obtize, unaveny vzhled

Affected children Unaffected children

B Unaffected
[] Affected

U.S. National Librany of Medicine



Typy dedicnosti: %

Monogenni déedicnost

- dédicnost podminéna jednim genem

Polygenni a multifaktorialni dédicnost
- dédicnost je podminéna vice geny (polygenni dédicnost)

- fenotyp muze byt ovlivnén i faktory z vnéjsiho prostredi
(multifaktorialni dedicnost)



Polygenni a multifaktorialni dedicnost

- dédic¢nost kvantitativnich znaku, vétSinou méritelné (napf. vyska)

- v pripadé chorob — predstavuji alely daného genu zvysenou predispozici
pro rozvoj choroby

polygenni znak -> vnikd plsobenim mnoha gent malého ucinku
multifaktorialni znak -> genetické + negenetické faktory

aby se projevilo onemocnéni, musi se dostat k urCitému prahu + hraje roli
i prostredi

onemocneéni se analyzuji statisticky na urovni celé populace



|a.

Uvod do stavby Ildskeho te

Mgr. Sarka Salavova

sarka.salavova@Ifmotol.cuni.cz



Eukaryotes

Nucleolus

Nucleus Cytoplasmic
Cell Nuclear membrane

membrane
Membrane

Endoplasmic
reticulum

Cell Wall V" ¥l Ribosomes

(in some eukaryotes)

C I Chloroplast
apsule
(some prokaryotes) /

Flagellum

Golgi

Mifochondrion

nauka o bunkach = cytologie



Mitdza a meioza

https://www.youtube.com/watch?v=iCL6d0OwWKt8



https://www.youtube.com/watch?v=iCL6d0OwKt8

= nauka o tkanich

tkan: soubor morfologicky podobnych bunék, které plni danou funkci
- 2 slozky
- bunécna slozka
- mezibunécna slozky



Tkané

-

Svalova tkan Nervova tkan




pokryva povrch, tvori vystelku dutych organu

parenchym zlaz
neobsahuje cévy

epitelové bunky sedi na bazalni laminé

déli se na:

kryci
zlazovy
specialni (neuroepitel)

plicni sklipky,
pohrudnice-pobfi3nice,
endotel

Zlazové vyvody

bez Fasinek - Zluénik,
intestinalni trakt;

S Fasinkami -

malé pradusky

s frasinkami - sliznice
nosu, hrtanu,
pruduinice, velkych
pradusek

mocovy méchyf,
mocovod, ledvinova
panvicka

Zlazy (vzacné)

dutina astni, jicen,
hlasové vazy, pochva a
délozni branka

zevni kize

jednovrstevny
dlazdicovy epitel

jednovrstevny kubicky
epitel

jednovrstevny
cylindricky epitel,
vpravo s fasinkami

vicevrstevny
cylindricky epitel,
vpravo s fasinkami

prechodny epitel

vicevrstevny cylindricky
epitel

vicevrstevny nerohovatéjici

dlazdicovy epitel

vicevrstevny rohovatéjici
dlazdicovy epitel



vazivo
- ridké kolagenni vazivo
- husté kolagenni vazivo
chrupavky
- hyalinni: styéné plochy kloubd, ristové

chrupavky, sténa pridusnice a pradusek
- vazivova: v meziobratlovych ploténkach a
stydké sponé
- elasticka: usni boltec, hrtanova priklopka
kosti




I

= -

Svalova tkan

- schopna kontrakce a relaxace
- tvori pohyby organismu i jeho orgdnu
- kosterni, srdecni a hladka svalovina



-

Svalova tkan Nervova tkan

- tvorba, Sireni a modulace vzruchové aktivity
- tidi motoriku, senzitivitu, senzoriku, pamét, kognici, atd.
- neurony a neuroglie
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