Polymorfismus

Polymorfismus je oznaceni pro stav, kdy v populaci existuji pro urcity znak minimalné 2 genetické varianty
(alely). Zaroven musi frekvence jeho vyskytu presahovat v populaci 1 %. Jestlize je procentudlni vyskyt mensi,
mluvime o ndhodném vyskytu - mutaci.

Polymorfismy maji své podklady v usporddani DNA. Vzhledem k variabilité genetického kédu se nemusi jednotlivé
polymorfismy vzdy projevit. Obzvlasté vyskytuji-li se v nekddujicich oblastech - intronech. Pomoci lokalizace
jednotlivych polymorfism{ se dnes vytvareji genetické mapy. Kratké repetitivni sekvence (mikrosatelity) jsou
vysoce specifické pro jednotlivce a mohou byt tedy uzivany napriklad i v ur¢ovani rodi¢ovstvi. Potomci dédi
jednotlivé alely od svych rodicd.

Typy polymorfismu

1. Bodovy polymorfismus
= Vznikd nasledkem bodovych mutaci v DNA. Obvykle zadménou jednotlivych nukleotidd, které vedou k
zafazeni jiné aminokyseliny. Tento stav byva detekovan pomoci metody RFLP - Restriction Fragment
Lenght Polymorphism.
= Nékdy byvé tento typ oznacovan také jako SNP - single nucleotide polymorphism. V nékterych
vyzkumech byla nalezena spojitost mezi urcitymi formami SNP a multifaktoridlnimi chorobami - napf.:
hypertenze, diabetes nebo srdec¢ni choroby.
2. Repetetivni sekvence
= Useky nukleotidd, které se v DNA vyskytuji v mnoha kopiich. V rdmci populace se v3ak jejich délky a
pocty individualné odlisuji. Dédi¢nost odpovidd Mendelovskym pravidldm.

RFLP

Zaména i jednotlivého nukleotidu mize vést k zméné informace DNA, diky které nedochéazi v daném Useku ke
Stépeni pomoci restriktdzy. V souc¢asné dobé dochazi k pomnoZeni zkoumanych vlidken DNA pomoci PCR

(polymerazové retézové reakce). Na zakladé rozliSeného stépeni Gsekl restriktdzami, dochazi ke vzniku rézné
dlouhych fragmentt a jejich odlisné rychlosti migrace pri elektroforéze. Delsi fragmenty se pohybuji pomaleji.

L2 Podrobnéjsi informace naleznete na strance RFLP.

Polymorfismy v biochemii

Také v biochemii se setkadvame s existenci nékolika rliznych variant, které mohou vychazet ze stejného lokusu.
Prikladem jsou jednotlivé typy hemoglobinu - «,B, v, 6. Kazdy z nich je determinovan vlastnim strukturalnim
genem. U jednotlivych typld se vyskytuji zdmény v jejich retézci - ¢asto se jedna o zdménu pouze jedné
aminokyseliny.

Setkdvame se vsak i s patologickymi variantami polymorfism0. Zménou sekvence DNA mUze také dochéazet k
chybnému prepisu informace a naslednému chybéni ur¢itého enzymu.

Proc vznikaji polymorfismy?

V tomto sméru existuje nékolik teorii vzniku. Nasnadé je zejména snaha organismu o zvyhodnéni urcitého
genotypu. Formou zmény je nej¢astéji mutace. Ta mlze vést napriklad ke zméné produkovaného mnozstvi nebo
efektivity urcitého proteinu. Polymorfismy vSak mohou vznikat i zcela ndhodné tzv. genetickym driftem.

Frekvence vyskytu polymorfismd se dle jednotlivych autord vyrazné lisi. Jejich vyskyt odpovida priblizné 1

polymorfismu na 500-1000 péar@ bazi 1. V nekédujicich oblastech se mohou polymorfismy vyskytovat dokonce na
kazdém 50. nukleotidu, nemaji vSak zadny klinicky vyznam.
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