Geneticka heterogenita a polymorfismy bilkovin

Geneticka heterogenita je pritomnost vice forem urcitého znaku, kterad se objevuje ¢astéji nez v 1 % pripadd v populaci.

Polymorfismus bilkovin je existence nékolika rliznych variant proteinu urcitého typu

Geneticka heterogenita

Geneticka heterogenita je pritomnost vice forem urcitého znaku, kterd se objevuje ¢astéji nez v 1 % pripadl v
populaci. Jestlize je tato hodnota nizsi, hovorime o mutaci. Heterogenita je ¢asto ur¢ovana jiz na Grovni DNA.
Polymorfismy v DNA jsou detekovany pomoci molekularni genetiky.

Jak je zminéno bliZe, rGizné mutace vytvarejici genetickou heterogenitu mohou vést ke zvyhodnéni jedince. Stejné
tak ovSem mdizZou tyto zmény svého nositele téZ poskozovat. Mezi onemocnéni podminénéa heterogenitou alel nebo
lokus® patfi napfr.:

= CFTR gen pro cystickou fibrézu (zndmo je na 1000 forem tohoto genu),
= retinitis pigmentosa.

Polymorfismus bilkovin

Polymorfismus bilkovin je tedy existence nékolika rliznych variant proteinu urcitého typu. Pfiklad: enzymy -
karboxylazy v populaci. Nékdy mluvime také o biochemickém polymorfismu. Dvodem rozmanitosti jednotlivych
protein{ je odli$na primarni struktura protein(l. Casto se mlze jednat o zdmény jednotlivych aminokyselin, zmény
naboje, zmény velikosti nebo usporddani molekuly. Zmény primarni struktury mohou nékdy vést az k zaniku funkce
proteinu a vyustit v mnohda genetickd onemocnéni. Nej¢astéji se u polymorfismd bilkovin setkdvame se vztahy
kodominance. Prikladem je lidsky hemoglobin:

Polymorfismus hemoglobinu

Dle primarni struktury rozliSujeme 4 zakladni retézce lidského hemoglobinu - kazda z nich je kédovana jinym
genem. Polymorfnim systémem myslime vSechny formy proteinu - tedy hemoglobin (Hb). Jednotlivé varianty
jsou potom oznacovany velkymi pismeny - HbA, HbB. Polymorfni typ pak oznacuje kombinaci jednotlivych variant a
je projevem genotypu, tedy fenotypem - HbAA, HbAB, HbBB.

Vyznam polymorfismu

Polymorfismus bilkovin pravdépodobné slouzil k zachovani urcité ndhodné mutace, kterd vedla ke zvyhodnéni jejiho
nositele. Typickym prikladem muize byt pravé existence polymorfismus hemoglobinu a jeho vztah k malarii. Je
prokazano, ze nositelé polymorfniho typu HbA/HbS jsou vci malarii odolni a poskytuje jim vyraznou vyhodu. Jedna
se vlastné o formu selekce.
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Externi odkazy

Geneticky polymorfismus (http://ucebnice.euromise.cz/index.php?conn=0&section=biostat2&node=38)

Genetic heterogeneity (https://en.wikipedia.org/wiki/Genetic_heterogeneity)
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