e carRADA

Eduard Kocarek

Biologie

pro studenty lékarskych fakult
a zdravotnickych obor




e carRADA



Knihu venuji vSem maminkam a tatinkim, jinym rodinnym prislusnikiim i ostatnim
lidskym bytostem se srdcem na dlani, které pecuji o deéti se zavaznym genetickym
postizenim.



Eduard Kocarek

Biologie

pro studenty lékarskych fakult
a zdravotnickych obor

Grada Publishing



Upozornéni pro Ctendre a uZivatele této knihy

Vsechna prava vyhrazena. Zddnd cast této tisténé ¢i elektronické knihy nesmi byt
reprodukovana a Sifena v papirové, elektronické ¢i jiné podobé bez predchoziho pisemného
souhlasu nakladatele. Neopravnené uziti této knihy bude trestné stihano.

Automatizovand analyza textii nebo dat ve smyslu ¢l. 4 smeérnice 2019/790/EU a pouZziti této
knihy k trénovani Al jsou bez souhlasu nositele prav zakdzany.

RNDr. Eduard Koéarek, Ph.D.
Ustav biologie a lékai'ské genetiky 2. 1ékaiské fakulty Univerzity Karlovy
a Fakultni nemocnice v Motole, Praha

BIOLOGIE

pro studenty lékaFskych fakult a zdravotnickych obori

Recenze:
Mgr. et Mgr. Marek Vacha, Ph.D.

Vydani odborné knihy schvalila Védecka redakce nakladatelstvi Grada Publishing, a.s.

© Grada Publishing, a.s., 2025

Cover Photo © depositphotos.com, 2025

© RNDr. Eduard Kocarek, Ph.D., 2025 — obrazky kromé& nize uvedenych

© MUDr. Jifi Uhlik, Ph.D., 2025 — obrazky 5.3, 5.4, 5.5,5.9,5.12,6.7,7.1 az 7.5, 8.1
az 8.4,32.1,32.5a37.7

Vydala Grada Publishing, a.s.

U Pruhonu 22, Praha 7

jako svou 10 286. publikaci

Odpovédna redaktorka Be. Gabriela Glezgova

Sazba a zlom Jan Sistek

Obrazek 4.8 Mgr. Daniel Vondrak, Ph.D., obr. 26.4 a 27.4 poskytla

RNDr. Sarka Bendova, Ph.D., obr. 42.4 poskytl Mgr. Petr Lonsky, obrazky 44.16, 44.18
a 61.4 poskytla doc. RNDr. Zuzana Zemanova, CSc.

Pocet stran 952

1. vydani, Praha 2025

Vytiskly Tiskarny Havlicktiv Brod a.s.

Nazvy produktii, firem apod. pouzité v knize mohou byt ochrannymi znamkami nebo registrovanymi
ochrannymi znamkami prislusnych vlastniki, coz neni zvlastnim zpiisobem vyznaceno.

Postupy a priklady v této knize, rovnéz tak informace o lécich, jejich formdach, davkovani a aplikaci
Jjsou sestaveny s nejlepsim védomim autori. Z jejich praktického uplatnéni vsak pro autory ani pro
nakladatelstvi nevyplyvaji Zadné pravni disledky.

ISBN 978-80-271-8264-0 (ePub)
ISBN 978-80-271-8263-3 (pdf)
ISBN 978-80-271-3036-8 (print)



Obsah

Predmluva ... ... ... 19
1 Typické znaky Zivych organismu ............... ... .. ... ... ... ..... 23
1.1 HledaniZivota .. ....... ... 23

1.2 Znaky, vlastnosti a projevy Zivych organismtl ...................... 23

1.3 Stupné organizace zivych systému a jejich hierarchie ................ 28

2 Biologické vEdy . ....... ... e 37
2.1 Biologie, jejindzevandplil ........... ... ... 37

2.2 Biologické 0bOry .. ... . 38

2.3 Moderni a transdisciplinarni biologické obory ...................... 39

2.4  Vztahy biologickych a spolecenskych véd ......................... 41

3 Klasifikace Zivych organismii ........... ... .. ... .. . i L. 43
3.1 Pocatky klasifikace zivych organismil a Linnétv systém ............. 43

3.2  Zakladni systematické kategorie a jejich vztahy . . ................... 45

3.3  Domény afiSe zivych organismi ............... ... ..., 45
331 Prokaryota . ........... . 46

33.2 Eukaryota(jaderni) .............. ... ... ., 46

3.4 Biologicky druh (species), jeho pojmenovani a vymezeni ............. 48

3.5 Nejnizsi systematické jednotky .. ........... ... .. ... ... ... 51

3.6 Molekularni taxonomie a kryptické druhy ......................... 52

4 Uvod do eytologie . .. ......oouuuin et 53
4.1  Zakladni vlastnosti buniky, bunééna teorie . ........................ 53

4.2 Jednobun€fné OrganiSmy . ... .........ouunerernunnnenennenenn.. 58

4.3  Mnohobun€fné organismy . ...............c..euiinrnarainian... 58

5 Eukaryotickdbumika ......... ... .. . ... 61
5.1  Zakladni charakteristika eukaryotické buiky ...................... 61

52 Bunéndmembrana .. ... 62

5.3 Jadro eukaryotické builky .......... .. .. ... 64

54 Cytoplazma .. ...t 64
5.4.1  Endoplazmatické retikulum a ribozomy .................... 65

54.2  Golgiho komplex a eXocytdza . ..........coviiiiennian.. 66

543 Lyzozomyaendocytdza ..............ouuuriininannnnanns 67

544  PerOXiZOMY . . ..o\ttt ettt et e 69

545  Proteazomy .. ... .. ...t e 70

54.6  Semiautonomniorganely ............... ... ... .. ... ..... 71

547  Cytoskelet a pohyb na bunééné trovni ..................... 76

548 Inkluzeavakuoly............ ..., 80

5.5 Bun€Cnasténa ............. ... e 82



10

11

12

13

Mikroskop — brana do bunéénéhosvéta ................. ... ... ...... 83
6.1  ZvétSovaci pristroje ajejich vyuziti ............... ... ... ... ..... 83
6.2  Od lupy k elektronovému mikroskopu (d€jiny mikroskopie) ........... 84
6.3  Optické mikroskopy ......... ... 88
6.4  Zaklady fluorescencni mikroskopie ................ .. .. .. .. ... ... 93
6.4.1 Luminiscence a fluorescence ........... ... ... ... ... ... 94
6.4.2  Fluorescenéni mikroskop . ............. ... ... ... .. ...... 96
6.5 Konfokalni mikroskop .. ......... .. .. ... . . 98
6.6  Elektronovy mikroskop .......... .. .. .. . .. 100
Tkané a organy eukaryotickych organismi .......................... 105
71 TKan€ ZivoCichl . . ... .. 105
7.2 Od tkani k organlim a organovym soustavam . ..................... 109
V histologické a hematologické laboratofi ........................... 113
RozmnozZovani eukaryotickych organismi ........................... 119
9.1 Rozmnozovani — zakladni vlastnost Zivého organismu .............. 119
9.2 Nepohlavni rozmnozovani ............. ... ...t 119
9.3 Pohlavni 10zmnoZovani . ........... ...t 120
9.3.1  Pohlavni rozmnozovaniuclovéka ............. ... ... .... 122
9.3.2  Pohlavni rozmnozovaniurostlin ........... ... ... ... .... 122
9.4  Apomixie @ PartenOgENeZE . .. ... v v vrnte e 124
9.5 Pedogeneze aneotenie ... .........utiini e 125
Dédi¢nost a proménlivost, ivod do genetiky . ................ ... ... .. 129
101 ZnaKy ..o 129
10.2 Deédicnost a promenlivost . ... 130
10.3 GeNa@ENOM . ..ottt ettt e et e 132
10.4 Genetika a jeji vyznam v klinickych oborech .. ........... ... .. .. 133
Zakladni molekuly Zivota: informaéni biomakromolekuly
ajejichfunkee . ... ... . . . e 135
11.1 Zakladni molekuly Zivota ............ .. .. ... .ciiiiiiiennon... 135
11.2  Pienos genetické informace; ustfedni dogma molekularni biologie .... 137
11.3  Replikace RNA a reverzni transkripce dopliuji centralni dogma . . .. .. 138
Geneticka laboratof a jejivybaveni ................................. 141
12.1 Prvni nahlédnuti do genetické laboratofe ......................... 141
12.2  Ochrana zdravi pfi praci v laboratofi ............................ 142
12.3 Vybavenilaboratofe ............. ... it 142
DNA — geneticka pamét’ buiiky ...................... ... .. .. ....... 147
13.1 Struktura DNA ... 147
13.2 Sekvence DNA vprikladech .......... ... ... ... .. ... ......... 154
13.3 Mefeni vzdalenosti ve svete DNA ... ... .. .. o i, 155

13.4 Denaturace arenaturace DNA . ...... ... .. ... ... . ... . ... .. 156



14

15

16

17

18

19

DNA v laboratoi‘i (odbéry vzorki a zakladni nastroje molekularni

genetiKy) .. ... . e 159
14.1 Analyza nukleovych kyselin — zaklad molekularnégenetického
VYSEtTeNT . ..o 159
142 Material k analyze DNA ... ... .. 159
14.2.1 Preimplantacni vySetfeni .......... ... ... .. .. .. ... .. 159
14.2.2 Prenatalni vySetfeni ............ ..o, 160
14.2.3 Postnatalni vySetfeni ............. ..o, 160
143 Izolace DNA ... .. 161
144 Elektroforéza DNA ... ... .. . e 163
14.4.1 Gelovaelektroforéza .......... ... ... .. .. .. .. ... 165
1442 Vizualizace DNA ... ... ... . . 168
14.4.3 Kapilarni elektroforéza ........... ... ... .. .. .. ... .. 169
14.5 Enzymy v molekularnégenetické laboratofi ....................... 170
14.6 Hybridizace DNA .. ... ... .. . . i 172
14.6.1  Southernlv prenos . ... .......ouiiereininenennennnnnnn 173
14.6.2 CipovétechniKy . ........ ..ot 174
14.6.3 Hybridizace in Situ .. ... v it 175
Replikace DNA .. ... e 177
15.1 Replikace DNA vkostce ..........oiiiniiii .. 177
15.2 Replikace DNA krok zakrokem ........... ... ... ... .. .. .. ... 181
Klonovani DNA ajehovyznam ................. ... ... .. ... ....... 185
16.1 Molekularni klonovani a techniky rekombinantni DNA ............. 185
16.2 Otazniky kolem rekombinantni DNA .......... ... ... ... ... ..... 188
Polymerazova retézova reakce aneb replikace DNA ve zkumavce . ....... 191
17.1  Zakladni protokol polymerazové fetézové reakce .................. 191
17.2 Kary Mullis a ,,jeho” PCR (historie objevu PCR) .................. 194
17.3 PCR na kazdém kroku aneb k ¢emu se hodi PCR? . ................. 197
RNA — molekula mnoha tvafi (stavba RNA, jeji typy a vyznam) . ........ 199
18.1 Zakladni struktura RNA ... .. ... .. 199
18.2 Co vSechno umi ribozymy? ...........co it 200
183 Typy RNAVDUNCE . ...ttt 201
18.4 Aptamery — nova perspektiva mediciny? ........... ... ... ... ... .. 204
Bilkoviny v kostce (stavba a vyznam proteind) ....................... 207
19.1 Proteiny a proteosyntéza ... ...........uriirernrn. 207
19.2  Aminokyseliny — zakladni stavebni kameny proteint ............... 208
19.3 Proteiny a peptidy, peptidovavazba ................ .. .. ... .... 211
19.4  Struktura proteinil .. ... ... ...ttt 212
19.5 Zakladni skupiny proteintl. .. .........couiiiiinni 216
19.6 Kofaktory proteinll . .............cciriiiiiineenianennnnnn. 217
19.7 Biologicky vyznam proteinll . .......... ..ot 218

19.8 Jedy, které vrazdiipomahaji ................. .. .. ... .. .. ....... 219



20

21

22

23

24

Transkripce a posttranskripéni dpravy ............ ... ... ... ... .... 221

20.1 Zakladni scénaf transkripce, RNA-polymerazy .................... 221
20.2 Transkripce krok zakrokem ........... ... ... ... .. oL, 223
20.2.1 Iniciace (zahgjeni) transkripce . ........... ... ... oL 223
20.2.2 Elongace transkripce ..., 223
20.2.3 Terminace (ukonceni) transkripce . ....................... 223
20.3 Posttranskripéni upravy ueukaryot ........... ... ... i 224
20.3.1 Sestfihvdetailu ........ .. .. .. . i 225
20.3.2 Tajemné introny aneb mala oprava ucebnic biologie ......... 226
20.3.3 Alternativni sestfih aneb jeden gen = vice proteinQt .......... 226
20.3.4 Polyadenylace a modifikace 5’-konce pre-mRNA ........... 228
204 Editovani RNAaDNA ... ... . 228
20.5 RNAinterference . ......... ..., 229
Translace, geneticky kod a posttranslaéni Gpravy ..................... 231
21.1 Translacenebolipfeklad ............. .. ... ... .. .. .. ... .. ..... 231
21.2 Transferova RNA, jeji strukturaa funkce ......................... 231
21.3 Ribozom — klicova struktura translace .................. ... ... .. 234
214 Zakladniscénaftranslace ............. ..., 234
21.5 Geneticky kOd . ... ... 236
21.5.1 Geneticky kod je tripletovy a nepiekryvny . ................ 237
21.5.2 Geneticky kod je degenerovany . .............. ... 237
21.5.3 Geneticky kéd jeuniverzalni . ............. ... .. ... ..., 238
21.6 Translace krok zakrokem .......... .. ... ... .. . il 239
21.6.1 Iniciacetranslace ............. ..., 240
21.6.2 Elongacetranslace ............ ... ..., 240
21.6.3 Terminacetranslace ........... ..., 241
21.7 Posttranslacni Upravy a degradace proteind ....................... 241
Poznatky molekularni genetiky pomahaji pii 1é¢bé chorob ............. 245
22.1 Nukleotidy a nukleosidy jako l&¢iva ............................. 245
22.2 Jak vyzrat na bakterie? (antibakterialni latky a mechanismy
jejichuCinku) . ..o 247
22.3 Antibiotika v onkologii ............ ... .. 249
Struktura genu a regulace genové exprese ........................... 251
23.1 Zakladni charakteristika a klasifikace gentt ....................... 251
23.2  Struktura eukaryotickéhogenu .............. ... .. ... ... 253
23.3 Regulace genové exprese ueukaryot ............ ... ... ... ... 255
23.4 Regulace genové exprese ubakterii ........... ... ... ... ... ... 258
Zaklady epigenetiky ........... .. .. ... 259
24.1 Epigenetika, jeji naplna historie ........ ... ... ... .. i 259
242 Genomovy imprinting ... ...........uuuernineneneee., 262
24.3 Vyznam a vyuziti epigenetickych poznatktt .............. ... ... .. 263

244 Epigenetikaaevoluce ..............oiiiiini 265



25

26

27

28

29

30

31

Lidsky genom a typy sekvenci v ném obsazenych ..................... 267

25.1 Genom v eukaryotickébufice .............. ... .. .. ... ... 267
25.2 Projekt lidského genomu a jeho historie ................. ... ... ... 268
25.3 Vyznam projektu lidského genomu . ........... ... ... .. oL 271
254 Typy sekvenci v lidském genomu ................. ... .. ......... 273
25.5 Transpozony méni pohled na lidsky genom ....................... 277
25.6 Tajemné ,,omy“ a,omiky™ ...... ... ... .. .. ... 281
Sekvenovani DNA . . ... . e 283
26.1 Vyznam a historie sekvenovani ........... ... ... ... .. . .. 283
26.2 Sangerovo SeKVeNOVANT .. ........ ..ot 284
26.3 Moderni sekvenacni techniky ........... .. ... ... ... .. ... 287
MUEACE . . .o e 289
27.1 Obecna charakteristika a klasifikace mutaci ...................... 289
272 Nasledkyavyznammutaci ........... ... ... i 292
273 Mutace aevoluCe .. ... ovuit e 293
274 Klasifikace genovych mutaci a jejich vliv na funkci proteinu ......... 294
274.1 Mutace se zménénym smyslem (missense mutations) . ........ 295
2742 Mutace beze smyslu (nonsense mutations) ................. 297
2743 Mutace se stejnym smyslem (same sense mutations) ......... 298
27.4.4 Posunové mutace (frame shift mutations) .................. 298
274.5 Sestfthovémutace ............... oo, 300
274.6 Amplifikace ......... .. .. ... 301
Mutageny a MUtageneze . ..............cuuiuereneneneenenenennannn 307
28.1 Indukované mutace, zakladni klasifikace mutagenti ................ 307
28.2 Fyzikalni mutageny . ............couuuiintnennnnnan 308
28.3 Chemické Mutageny . .............ouiininennunenenennnnann 310
28.4 Biologické mutageny ... ...........itiiiii 313
Reparacni mechanismy aneb jak buiika opravuje poSkozenou DNA . .. ... 315
29.1 Reparacni procesy ajejichvyznam ............ ... e ... 315
29.2  Mechanismy reparacnich procesti .. ...........c..coviuninn.... 316
29.3 Nasledky poskozeni mutatorovychgenti ... ........ ... ... ... ...... 319
Testovani genotoxicity — vyznamna soucast preventivni mediciny . .. ..... 321
30.1 Testy genotoxicity, jejich vyznam arozdéleni ..................... 321
30.1.1 Komety pod mikroskopem (kometovy test ¢ili Comet assay) ... 322
30.1.2 Mutace mutantd aneb Amestvtest ....................... 323

30.1.3 Stanoveni chromozomovych zlomt aneb kolik chromozomi
sepolamalo? . ... ... ... . 325
30.2 Genotoxicita a karcinogenita .. ........... .. ... 325
Variabilita a polymorfismus ........... ... ... .. ... ... .. ... 327
31.1 Variabilitaajejislozky ........ ... 327

31.2 Genotyp afenotyp .. ..ottt 329



31.3 Mutace apolymorfismy ...............i i 330

314 Polymorfismy v lidském genomu ............................... 332

31.5 Molekularni podstata a typy polymorfismi DNA .................. 333

31.6 DNA pred soudem (DNA profilovani a jeho vyznam) ............... 334

31.7 Od DNA k portrétu ¢lovéka (DNA fenotypizace) .. ................. 341

31.8 Polymorfismus proteinll . ............ooiinirinninan... 341

319 Genové varianty ve zdravia vnemoci ..................oiain... 342

31.10 Vinen, ¢i nevinen? (genové varianty, lidské chovani a kriminalita) . . . . . 346

32 Eukaryotické bunécné jadro, stavba a funkce chromozomti . ............ 349

32.1 Zakladni stavba bunéénéhojadra ................ .. ... ... ...... 349

32.2 Chromatin a chromozomy . .............ouurernininennenenan .. 352

32.3 Molekularni stavba a kondenzace chromozomového vldkna .......... 355

32.4 Kovalentni modifikace histonti ovliviiuji genovou expresi .. .......... 357

32.5 Jakvypadachromozom? ............ ... .. ... .. 359

32.51 Telomeryatelomerdza .............. ..., 359

32.5.2 Kolik méa chromozom chromatid? ........................ 361

32.6 Neni chromozom jako chromozom .............................. 364

327 AUtOZOMY @ GONOZOMMLY .« . v v ettt et ettt e e e et e e e e e eeaen 366

32.8 Jak se vyznat v lidskych chromozomech? ......................... 367

32.9 Obfimezi Chromozomy . ..............uiuirirniniennnennn... 368

32.10 Jadérko—malé, aledtlezité ... ...... ... ... ... ... . ... ... 369

33 Bunéény cyklusamitéza ............. ... ... .. .. ... ... 371

33.1 Bunéény cyklus a jeho kontrolnibody ........................... 371

332 MItOZA .o ottt e 374

333 Poruchy mitdzy . ........ ...t 382

34 Bunéfnasignalizace ............. .. .. .. .. . .. .. 383

34.1 Obecné principy bunééné signalizace .. .......................... 383

34.2 Typybunéfnésignalizace ...............c.couiimininennenenan... 386

34.2.1 Neuronalni neboli synapticka signalizace .................. 387

34.2.2 Endokrinni signalizace ................ ... ..., 390

34.2.3 Parakrinni signalizace ............... ..ottt 395

34.2.4 Autokrinni signalizace .............. ... ... 396

34.2.5 Dotykovasignalizace ................ouiiiiniianann... 396

34.3 Buné¢na signalizace pod lupou aneb neni receptor jako receptor . .. ... 398

34.3.1 Receptory sprazené s iontovymikanaly ................... 399

34.3.2 Receptory spfazené s G-proteiny . ................c........ 401

34.3.3 Receptory s enzymatickou aktivitou ...................... 404

35 Regulace bunéénéhocyklu ............... ... ... ... .. .. ... .. .. ... 407

35.1 Bunéény cyklus je dokonale sladény koncert ...................... 407
35.2 Cykliny a cyklin-dependentni kinazy — zakladni motory bunécného

CYKIU . . 408

35.3 Protoonkogeny a jejich produkty . ................ .. ... ... ...... 409



36

37

38

39

354 TUmMOTOVE SUPTESOTY . ot vv ettt et et e e e e e e en 410

354.1 Tumor-supresorovy gen RBI . ....... .. ... ... ... 411
35.4.2 Tumor-supresorovy gen TP53 — nejen strazce genomu . . .. . ... 412
Bunécéné kultury . ...... ... ... . 413
36.1  Zivot mimo t&lo ... ...t 413
36.2 Kultury rostlinnychbunék . ........... ... .. ... .. .. ... ......... 415
36.3 Kultury zivo¢iSnychbunek ........... .. ... ... .. .. ... .. ... .... 416
Pohlavni rozmnoZovaniameiéza ..................... ... .. .. ....... 421
37.1 Pohlavni rozmnozovani a jeho vyznam .......................... 421
37.2 Neuvertitelny svét za zrcadlem aneb za co vdé¢ime parazitim? . ... .. .. 423
373 MEIOZA . oottt e 425
374 GamEIOZENEZE . . oo v vttt ettt ettt e 429
3741  SpermatOgeneZe . . .. ..o vt ittt 429
374.2 Oogeneze amenstruaénicyklus ......................... 433
37.5 Poruchy meidzy a jejichnasledky ............................... 437
37.6 Moznosti studia chromozomi v meioze; Stétkovité chromozomy . . . ... 439
Asistovana reprodukee . ....... .. 441
38.1 Poruchyreprodukce .......... ... ... .. 441
38.2 Asistovana reprodukce ajejivyznam ................ ... 443
38.3 Nitrod€lozni inSemMinace . ............c.uvineinnennennennennnn. 443
38.4 Fertilizace in vitro ......... ... . 445
38.5 Intracytoplazmaticka injekce spermie ................ .. ... ...... 448
38.6 Techniky umoziujici ziskani spermii ............................ 448
38.7 Preimplantacéni vySetfeni .. ......... .. .. .. ... .. i 449
38.8 Etické a pravni aspekty asistované reprodukce .................... 450
38.8.1 Anonymita darc i pfijemcti gamet . ...................... 450
38.8.2 Nahradni (surogatni) matky ............................. 451
38.8.3 Otecnebo stryc? ... ..ot 452
38.8.4 Osud nadbyte¢nych embryi a statut embrya ................ 454
38.8.5 Zvyseni vyskytu poruch reprodukce v populaci ............. 454
38.8.6 Ovarialni hyperstimulaéni syndrom ...................... 454
38.8.7 Genetické Gpravyembryi .. ......... ... .. ... 455
38.8.8 Dalsi etické, psychosocialni a legislativni otazky ............ 456
Chromozomové urcenipohlavi . .................................... 459
39.1 Chromozomové uréeni pohlaviuclovéka ......................... 459
3902 XX-muzZaXY-ZeNa .. ...ttt 462
39.3 Hrozi lidskému chromozomu Y zanik?
(slozité cesty evoluce pohlavnich chromozomil) .................... 464
39.4 Kombinace gonozomil pii oplodnéniuclovéka .................... 464
39.5 Sav¢i typ pohlavni determinace (Drosophila) ..................... 466
39.6 Ptadi typ pohlavni determinace (dbraxas) ........................ 467
39.7 Jeden druh — vice typt pohlavni determinace? . .................... 467

39.8 Pohlavni determinace typu Protenor ..................c.cc.uin... 469



40

41

42

43

44

39.9 Haplodiploidni typ pohlavni determinace . ........................ 469

39.10 Pohlavni determinace urostlin .......... ... .. .. . ... 470
Inaktivace chromozomu X a jejivyznam ............................ 471
40.1 Inaktivace chromozomu X aneb kdo musi jit zkolaven? ............. 471
40.2 Molekularni mechanismus inaktivace X .......................... 473
40.3 Inaktivovany X pod mikroskopem aneb Barrovo télisko ............. 474
40.4 Vyznam vySetfeni Barrova téliska v klinické genetice . . ............. 475
40.5 Rekordman nebo rekordwoman? ........... ... ... ... oL 476
40.6 Kdyz dva délaji totéz, neni to totéz aneb pro¢ nema octomilka
Barrovo telisko? . . ... .. 478
Chromozomové aberace, mozaicismus a chimérismus ................. 481
41.1 Chromozomové aberace jsou rozsahlé zmény genomu .............. 481
41.2 Jak vypada pacient s chromozomovou aberaci? .................... 482
41,3 MOZAICISITIUS . vttt ettt e et e e e e e e e 483
414 CRIMETISIMUS . ..ottt ettt e e e e e e e 485
Cytogeneticka vySetieni vmediciné ................................ 489
42.1 Vyznam a rozd¢€leni cytogenetickych vySetfeni .................... 489
42.2 Prenatalni vySetfeni a jejich indikace ............. ... .. ... ... .. 490
42.2.1 Moznosti invazivnich prenatalnich vySetfeni ............... 491
42.2.2 Etické a pravni aspekty invazivnich prenatalnich vysetfeni . ... 494
42.2.3 Odkdy je ¢lovek ¢lovekem? .......... .. .. ... .. .. ..., 497
42.3 Postnatalni vySetfeni a jeho indikace ............. ... ... ... ... .. 498
42.3.1 Chromozomova analyza lymfocytt periferni krve ........... 499
42.3.2 Barvenichromozomull ................c..o i, 501
42.4 Vyhodnoceni vysledki chromozomového vySetfeni ................ 503
42.5 Cesta plna omylli aneb pocatky lidské cytogenetiky ................ 504
Numerické chromozomové aberace ................................. 507
431 Svét,téchdruhych® ... ... .. ... ... . 507
43.2 Klasifikace a nazvoslovi numerickych aberaci ..................... 508
43.3 Klasifikace a nazvoslovi polyploidii ............................. 508
434 Triploidie . ... ... 509
43.5 Tetraploidie . ........ .ottt 510
43.6 Klasifikace a nazvoslovi aneuploidii .. ........................... 510
4377 Downlv Syndrom ... .........c..uiiti 512
43.8 Dalsi aneuploidie autozomii . . .. ....... .. .. 515
43.9 Anecuploidie pohlavnich chromozomui . ........................... 518
439.1 Turnertivsyndrom ................iiiiiiii 519
439.2 Klinefeltertivsyndrom . ............. ... ... ... ..., 522
43.9.3 Dalsi aneuploidie gonozomll . ............... ... ... 523
Strukturni chromozomové aberace .................. ... ... .. ...... 527
44,1 Klasifikace a nazvoslovi strukturnich aberaci ..................... 527

44.2 Mechanismy vzniku strukturnich aberaci ........................ 529



45

46

47

443 Chromozomovédelece ........... ... .. .. 531

44.3.1 Mikrodeleéni syndromy . .......... ..., 534
44.3.2 Mikrodelece chromozomu22q ................coiun.. 534
44.3.3 Williamstv-Beurenliv syndrom ......................... 536
44.3.4 Pradertv-Williho a Angelmantiv syndrom: jedna delece,
dvasyndromy? . ....... ... 538
44.3.5 Chromozomové delece u nadorovych chorob ............... 542
444 Chromozomové duplikace ............. .. ... ... 542
44.5 Chromozomove translokace ............. ... ... .. .. 543
44.5.1 Transloka¢ni formy Downova syndromu .................. 544
44.5.2 Dalsi ptiklady robertsonskych translokaci ................. 546
44.5.3 Chromozomov¢ translokace u nadort aneb kdyz balancovana
prestavba neni tak docela balancovana .................... 547
44.6 ChromozZOmOVE INVETZE . . . . v vttt ettt et e e e 552
447 Kruhové chromozomy .. .......... ...t 553
44.8 1zoChromoOZOMY . ... ...\ttt ettt 554
449 Marker Chromozomy ... ...........uuiiiiieee i 555
4410 Fragilnimista . . ... ... .t 555
Molekularni eytogenetika . ....... ... ... . ... . i 557
45.1 Uvod do molekularni cytogenetiky aneb FISH neniryba ............ 557
45.2 Zakladni protokol hybridizace in situ ... .......... ... . ... ..., 558
45.3 Sondy pro hybridizaciin situ . .. ... . 559
45.4 Kazdy chromozom ma svou barvu aneb techniky M-FISH a SKY .. ... 561
45.5 FISH vklinické genetice .. ........ ...t 564
45.6 Komparativni genomova hybridizace aneb zavod o chromozomy . .. ... 565
457 Technikaarray CGH ......... .. .. .. ... .. .. . i, 566
45.8 Dalsi molekularnégenetické techniky slouzici k identifikaci
chromozomovych aberaci .............. ... .. .. ... .. 568
Ziaklady obecné genetiky, Mendelovy zakony . ........................ 569
46.1 Zaklady obecné genetiky .. ..... ... 569
46.2 Gregor Johann Mendel a jeho zakony dédi¢nosti ................... 570
46.3 De¢di¢nost s netiplnou dominanci . .......... ... . . 581
46.4 Kodominance . .............ceuiiniiniiii e 583
Klinicka genetika a genetické poradenstvi ......................... .. 585
471 Klinicka genetika a geneticky podminéné choroby ................. 585
472 Genetické poradenstvi . .......... . 587
473 Geneticka konzultace a genealogické vySetfeni .................... 588
474 Vybrané etické aspekty genetického poradenstvi . .................. 590
47.5 Moznosti 1éCby a prevence geneticky podminénych chorob .......... 591
4751 Primarni prevence . ...........ueueuninenennenananan.. 593
4752 TeratOZenY .. ...ttt e 594

4753 Sekundarniprevence ...............oiiiiiiiii 597



48

49

50

51

Monogenni choroby a jejich dédicnost .. .............. ... .. ... .. .. 599

48.1 Charakter a typy monogennich chorob ........................... 599
48.2 Autozomalné dominantni choroby .................. ... .. ... .... 602
48.2.1 Achondroplazie .................0 i 603
48.2.2 Dalsi ptiklady autozomalné dominantnich chorob ........... 605
48.3 Autozomalné recesivni choroby .............. .. .. .. ... ... ... ... 607
48.3.1 Cystickafibroza .......... .. .. ... 608
48.3.2 Keltové mezindmi? ........... ..., 610
48.3.3 Spinalni muskularni atrofie ................. ... ... ..... 611
48.3.4 Metabolické poruchy s autozomalné recesivnim pfenosem . ... 612
48.4 X-vazané dominantnichoroby............... ... .. .. ... .. ... .. 614
48.5 X-vazanérecesivnichoroby........... .. ... ... .. .. .. ... 617
48.51 HemofilieAaB ..... ... .. .. . 619
48.5.2 Marné snazeni Grigorije Rasputina ...................... 620
48.5.3 Duchennova a Beckerova svalova dystrofie ................ 620
48.5.4 Dalsi X-vazana recesivni onemocnéni . . ................... 622
48.6 Nahodna inaktivace X ovliviiuje fenotyp X-vazanych chorob
aneb mohou byt pfenaSecky postizené? ............... ... ... ... 624
48.7 Y-vazana neboli holandricka dédinost .. ......................... 624
48.8 Monogenni choroby v genetickém poradenstvi .................... 625
48.9 Jsou monogenni choroby vskutku monogenni? .................... 627
Genové interakce a multifaktorialni dédic¢nost ....................... 629
49.1 Jedenznak=vice enll ............oouiririinin. 629
49.1.1 Komplementarita ................oiiritiii. 629
49.1.2 Epistaze aneb Mater incerta? .............. ... .. ..., 630
49.1.3 Duplicitniinterakce ............... i 631
49.2 De¢diénost kvantitativnich znakt . ............ ... ... ... .. 633
49.3 Multifaktorialni dédi¢nost a heritabilita . ......................... 634
49.4 Multifaktorialni znaky a choroby u élovéka ....................... 635

Genova vazba, po¢atky genetického mapovani a nepfima

DNA diagnostika . ....... ... .. . . . . e 641
50.1 Genova vazba a Morganovy zakony ................ ..., 641
50.2 Morganovo Cislo . ... . 644
50.3 Vyznam poznatkli o genové vazbé v klinické genetice .............. 645
Mimojaderna dédicnost . . ......... ... ... . .. .. 649
51.1 Mitochondrie a chloroplasty a jejich endosymbioticky pavod ......... 649
51.2 Molekula mtDNA, vztah jaderného a mitochodrialniho genomu . ..... 650
51.3 Mitochondridlni dédicnost .......... ... ... .. i 651
514 Vyznam studia mtDNA v antropologii, kriminalistice a evolu¢ni

030 ) o4 1 654

51.5 Chloroplastova dédinost . ............. .. 655



52

53

54

n
N

56

Zaklady populacni genetiky ............ .. .. .. ... ... .. ... 657
52.1 Populace z genetického hlediska ................................ 657
52.1.1 Autogamicképopulace ............. ... .. .. ... 658
52.1.2 Ptibuzenské snatky a nendhodny vybér partnerti ............ 658
52.1.3 Alogamicképopulace ............... i 661
52.2 Hardyho-Weinbergtivzakon ............. ... ... ..., 662
52.3 Evolu¢ni faktory ménici frekvence alel vpopulaci.................. 666
52.4 Benigni ¢i patogenni varianta? (preference heterozygot) ............ 670
Hlavni sloZky imunitniho systému . ................................. 673
53.1 Fascinujici labyrint imunity . ........... .. ... ... . . 673
53.2 Funkéni anatomie imunitniho systému . .......................... 676
53.2.1 Primarni lymfatické organy ................ .. .. ... .... 678
53.2.2 Sekundarni lymfatické organy . ............... .. ... .. .... 679
Zakladni mechanismy imunity . ........ ... ... ... ... oL, 683
54.1 Nespecifickdimunita . .............. ... i 683
54.2 Specifickdimunita . ........... .. ... 686
54.3 Pro¢ mame tolik protilatek? ........... .. ... .. ... ... . ... ... 690
54.4 Ziskana imunita a preventivni ockovani .......................... 693
54.5 Vyznamné milniky preventivni vakcinace ........................ 695
54.6 Pomuze nam pasivni imunizace? ...................uiiininai... 698
547 Onemocnéni imunitniho systému ............................... 699
Transplantace, transfuze a imunologicka tolerance ................... 703
55.1 Transplantace aneb zivot s cizim organem . ....................... 704
55.2 Imunologickd tolerance ...............coitiiiiiiii. 704
55.3 Historie a soucasnost transplantaci .............................. 707
55.4 Transplantace kostni dfen¢ a reakce $tépu proti hostiteli ............. 710
55.5 Transfuze krve, krevni skupiny a jejich dédi¢nost .................. 711
55.5.1 Ponékud komplikovany systtm ABO ...................... 711
55.5.2 Rhneboli ,,opi¢i“faktor .............. ... ... .. .. ....... 714
5553 MN-SYStEM . ..ottt e 715
55.5.4 Vyuziti poznatkt o krevnich skupinach ................... 715
55.5.5 Kdo muize bytdarcemkrve? .......... .. ... ... ... ... 717
Zaklady ekologie ........... .. ... e 719
56.1 Kdojeakdoneniekolog? ............. .. .. ... . i 719
56.2 Jak funguje ekosystém? ....... .. ... . 720
56.3 Casovana bomba zvana bioakumulace ........................... 722
56.4 O ¢em vypovida biodiverzita? . ............. ... . . 723
56.5 Vztahy Mmezi OrganiSmy . ... .........uenirernenenennenenennnnn. 725
56.5.1 Neutralismus ..........c..ooouiiniinninniinnenn . 726
56.52 KOompetiCe . ......ouiiriini 726
56.53 Amenzalismus ...............iiiii i 729
56.54 Predace .. ... 731

56.5.5 KomenzaliSmus . ............c..uiiuiiuiinnn.. 731



56.5.6 Protokooperace . ..............oiiiiiiiii 733

56.57 Mutualismus . ... ..ot 735
56.5.8 Parazitismus . ... ... ... 737
57 Biologie parazitickych organisma .................................. 739
57.1 Vztahparazitaahostitele............. ... ... .. ... ... ... 739
57.2 Pestry svét parazitl aneb pro¢ se parazitologové nezajimaji
obakterie a VIry? . ...ttt 740
57.3 Parazité nakazdémkroku ........ ... .. L. i 744
574 Jak se vyznat v parazitech aneb klasifikace parazitickych organismt . .. 746
57.5 Zakladni znaky a typické Zivotni strategie parazitickych organismd ... 749
57.5.1 Morfologické adaptace . ............. ... ... ..., 749
57.5.2  Fyziologicko-biochemické adaptace ...................... 750
57.5.3  Zivotni strategie a reprodukce parazitt . ................... 751
57.54 Parazitéaimunita ...............c.iiiiiiiiiiiiiaen.. 752
57.5.5 Genetické adaptace parazitlh ................. ..., .. 753
57.5.6 Parazit méni tvar aneb antigenni variabilita a geneticka
plasticitaparazit@ .. .......... ... ... 755
57.5.7 Manipulaéni aktivita parazitQ ........................... 756
57.5.8 Toxoplazma —rafinovany parazit . ........................ 757
57.5.9 Dalsi strategie parazitickych organismti ................... 761
58 Zaklady biologie prokaryot .......... .. ... .. .. . . 765
58.1 Bakterie a archea — dvé domény bunéénych organismit . ............. 765
58.2 Velikost, tvar a struktura prokaryotické bunky .................... 766
58.3 Kdo vlastné€ objevil penicilin? . ............. ... ... ... ..., 771
58.4 Molekularni genetika prokaryot ............... .. .. .. .. . ... 774
58.5 Vyziva prokaryotickychbunék ............... ... .. ... ... ...... 777
58.6 Reprodukce prokaryot ........... .. ... 779
587 Archea . ... 782
58.8 Techniky kultivace a laboratorniho studia prokaryot ................ 785
58.9 Vyznam prokaryot pro ¢loveka a zivotni prostiedi . ................. 788
58.9.1 Prokaryota — nezbytné soucéasti ekosystéma ................ 788
58.9.2 Mikrobiom — nezbytna podminka k pfeziti i Casovana bomba .. 789
58.9.3 Prokaryota jako ptivodci chorob, antibioticka rezistence ... ... 790
58.9.4 Prokaryota jako biologické zbran& .. ...................... 792
58.9.5 Prokaryota v biotechnologiich a technikach
rekombinantni DNA .. ....... ... .. .. ... ... ..., 793
5 VirY e 795
59.1 Obecna charakteristika VirQh ......... ... ..., 795
59.2 Klasifikace VIrlh .. ......oo i 799
59.3  Vstup viru do organismu hostitele . . .............. .. ... ... ..., .. 800
59.4 Obecny scénaf virovéinfekce ............ ... ... .. .. ... 801
59.5 Virovy genom a replikaéni strategie virth . ........................ 803
59.6  REUIOVITY . oottt e e e e e e 805
59.7 Geneticka plasticita virti aneb pro¢ jsou viry nebezpecné? ........... 806



60

61

62

63

64

59.8 Bakteriofdgy . .......... . 809

59.9 Od mimivird k virofagm ............. .. .. ... ... ... 812
59.10 Vyznam virGpro€lovéka ........... .. .. .. .. 813
59.11 Viryjako délnicievoluce ............ ... ... 815
Viroidy a priony .. ... i e e 817
60.1 SUbVIrOVE CASHICE . . . o vttt e 817
60.2 VIroidy . .....o 818
60.3 Patfi virus hepatitidy D mezi viry? . ........... ..., 820
60.4 PriOny .. ..ottt 820
Biologie nadorové buiiky a onkogeneze ............. ... ... ... ... .. ... 827
61.1 Nadornenirakovina .............. ... 827
61.2 Zakladni znaky nadorové bunky ............. ... .. .. L. 828
61.3 Onkogeneze VKOSICE ... .. ...ttt 832
61.4 Klasifikace nadorti aneb neni nador jakonador .................... 834
61.5 Problém heterogenity nadorovychbunék ......................... 837
61.6 Vznika nador z jediné ,,odrodilé bunky“? ......................... 837
Zaklady onkogenetiKy . ...... ... .. .. 839
62.1 Jsounadory dedi€n€? ....... ... ... . ... 839
62.2 Klasifikace mutaci vedoucich ke vzniku a k progresi nadoru ......... 840
62.3 Onkogeneticky vyznamné geny . ................coovienennen... 841
62.3.1 Protoonkogeny aonkogeny ................ ... ..., 842
62.3.2 Mechanismy aktivace protoonkogent na onkogeny .......... 842
62.3.3 Tumor-supreSOrOVE ZENY . .. v v v v vt v tnte e e 843
62.3.4 Ztrata heterozygozity .. ... ..covvene i 844
62.3.5 Mechanismy ztraty funkce tumor-supresorovych genti . ...... 845
62.3.6 Geny fidici reparacni mechanismy ....................... 846
62.3.7 Geny Fidici apoptodzu . ........ .. 846
62.4 Nadoryade€diCnost .............. ittt 847
62.5 Hereditarni nadorova onemocnéni spojena s mutacemi
tumor-supresorovych gen ............ ... ... .. .. .. .. ... 850
62.6 Hereditarni nadorova onemocnéni spojend s poruchami
reparace DNA . ... .. 853
Vliv vnéjsich faktori na vznik nadorovych chorob .................... 857
63.1 Karcinogeny a jejich klasifikace .................. ... ... ... .... 857
63.1.1 Fyzikalni karcinogeny ............... ... .. ... 857
63.1.2 Chemické karcinogeny . ... ..., 860
63.1.3 Biologické karcinogeny .............. ... . ..., 862
63.1.4 Virova onkogeneze podlupou ........................... 863
63.2 Ktera latka je karcinogenni? ............. ... .. .. .. ..., 864
Genova terapie — vychodiska, realita a budoucnost . ................... 867
64.1 Seno lidské dokonalosti ........... ... ... ... .. i 867

64.2 0Od eugeniky ke genové terapii .. ... 872



64.3 Moznosti symptomatické 1é¢by geneticky podminénych chorob . ... ... 873

64.4 Pienos genu — zakladni technika genové terapie ................... 874
64.5 Genova terapie zacilenana RNA aproteiny ....................... 879
64.6 Genovy editor CRISPR/Cas9 .......... ... ... .. i .. 880
64.7 Problémy a omezeni genové terapie ... ... 882
64.8 Problematika genové terapie lidskychembryi ..................... 883
Vybér doporucené a pouzité literatury ............... ... ... ... ... ..... 887
Seznam pouzitych zkratek ........ ... ... ... .. . L 889
Jmenny rejstiik .. ... ... .. 905
Véeny refstiik .. .. ... e 911
Souhrn ... e 950

SUMIMALY ..t e e e e e e et e 951



	Předmluva
	1	Typické znaky živých organismů
	1.1	Hledání života
	1.2	Znaky, vlastnosti a projevy živých organismů
	1.3	Stupně organizace živých systémů a jejich hierarchie

	2	Biologické vědy
	2.1	Biologie, její název a náplň
	2.2	Biologické obory
	2.3	Moderní a transdisciplinární biologické obory
	2.4	Vztahy biologických a společenských věd

	3	Klasifikace živých organismů
	3.1	Počátky klasifikace živých organismů a Linnéův systém
	3.2	Základní systematické kategorie a jejich vztahy
	3.3	Domény a říše živých organismů
	3.3.1	Prokaryota
	3.3.2	Eukaryota (jaderní)

	3.4	Biologický druh (species), jeho pojmenování a vymezení
	3.5	Nejnižší systematické jednotky
	3.6	Molekulární taxonomie a kryptické druhy

	4	Úvod do cytologie
	4.1	Základní vlastnosti buňky, buněčná teorie
	4.2	Jednobuněčné organismy
	4.3	Mnohobuněčné organismy

	5	Eukaryotická buňka
	5.1	Základní charakteristika eukaryotické buňky
	5.2	Buněčná membrána
	5.3	Jádro eukaryotické buňky
	5.4	Cytoplazma
	5.4.1	Endoplazmatické retikulum a ribozomy
	5.4.2	Golgiho komplex a exocytóza
	5.4.3	Lyzozomy a endocytóza
	5.4.4	Peroxizomy
	5.4.5	Proteazomy
	5.4.6	Semiautonomní organely
	5.4.7	Cytoskelet a pohyb na buněčné úrovni
	5.4.8	Inkluze a vakuoly

	5.5	Buněčná stěna

	6	Mikroskop – brána do buněčného světa
	6.1	Zvětšovací přístroje a jejich využití
	6.2	Od lupy k elektronovému mikroskopu (dějiny mikroskopie)
	6.3	Optické mikroskopy
	6.4	Základy fluorescenční mikroskopie
	6.4.1	Luminiscence a fluorescence
	6.4.2	Fluorescenční mikroskop

	6.5	Konfokální mikroskop
	6.6	Elektronový mikroskop

	7	Tkáně a orgány eukaryotických organismů
	7.1	Tkáně živočichů
	7.2	Od tkání k orgánům a orgánovým soustavám

	8	V histologické a hematologické laboratoři
	9	Rozmnožování eukaryotických organismů
	9.1	Rozmnožování – základní vlastnost živého organismu
	9.2	Nepohlavní rozmnožování
	9.3	Pohlavní rozmnožování
	9.3.1	Pohlavní rozmnožování u člověka
	9.3.2	Pohlavní rozmnožování u rostlin

	9.4	Apomixie a partenogeneze
	9.5	Pedogeneze a neotenie

	10	Dědičnost a proměnlivost, úvod do genetiky
	10.1	Znaky
	10.2	Dědičnost a proměnlivost
	10.3	Gen a genom
	10.4	Genetika a její význam v klinických oborech

	11	Základní molekuly života: informační biomakromolekuly a jejich funkce
	11.1	Základní molekuly života
	11.2	Přenos genetické informace; ústřední dogma molekulární biologie
	11.3	Replikace RNA a reverzní transkripce doplňují centrální dogma

	12	Genetická laboratoř a její vybavení
	12.1	První nahlédnutí do genetické laboratoře
	12.2	Ochrana zdraví při práci v laboratoři
	12.3	Vybavení laboratoře

	13	DNA – genetická paměť buňky
	13.1	Struktura DNA
	13.2	Sekvence DNA v příkladech
	13.3	Měření vzdáleností ve světě DNA
	13.4	Denaturace a renaturace DNA

	14	DNA v laboratoři (odběry vzorků a základní nástroje molekulární genetiky)
	14.1	Analýza nukleových kyselin – základ molekulárněgenetického vyšetření
	14.2	Materiál k analýze DNA
	14.2.1	Preimplantační vyšetření
	14.2.2	Prenatální vyšetření
	14.2.3	Postnatální vyšetření

	14.3	Izolace DNA
	14.4	Elektroforéza DNA
	14.4.1	Gelová elektroforéza
	14.4.2	Vizualizace DNA
	14.4.3	Kapilární elektroforéza

	14.5	Enzymy v molekulárněgenetické laboratoři
	14.6	Hybridizace DNA
	14.6.1	Southernův přenos
	14.6.2	Čipové techniky
	14.6.3	Hybridizace in situ


	15	Replikace DNA
	15.1	Replikace DNA v kostce
	15.2	Replikace DNA krok za krokem

	16	Klonování DNA a jeho význam
	16.1	Molekulární klonování a techniky rekombinantní DNA
	16.2	Otazníky kolem rekombinantní DNA

	17	Polymerázová řetězová reakce, aneb replikace DNA ve zkumavce
	17.1	Základní protokol polymerázové řetězové reakce
	17.2	Kary Mullis a „jeho“ PCR (historie objevu PCR)
	17.3	PCR na každém kroku, aneb k čemu se hodí PCR?

	18	RNA – molekula mnoha tváří (stavba RNA, její typy a význam)
	18.1	Základní struktura RNA
	18.2	Co všechno umí ribozymy?
	18.3	Typy RNA v buňce
	18.4	Aptamery – nová perspektiva medicíny?

	19	Bílkoviny v kostce (stavba a význam proteinů)
	19.1	Proteiny a proteosyntéza
	19.2	Aminokyseliny – základní stavební kameny proteinů
	19.3	Proteiny a peptidy, peptidová vazba
	19.4	Struktura proteinů
	19.5	Základní skupiny proteinů
	19.6	Kofaktory proteinů
	19.7	Biologický význam proteinů
	19.8	Jedy, které vraždí i pomáhají

	20	Transkripce a posttranskripční úpravy
	20.1	Základní scénář transkripce, RNA‑polymerázy
	20.2	Transkripce krok za krokem
	20.2.1	Iniciace (zahájení) transkripce
	20.2.2	Elongace transkripce
	20.2.3	Terminace (ukončení) transkripce

	20.3	Posttranskripční úpravy u eukaryot
	20.3.1	Sestřih v detailu
	20.3.2	Tajemné introny aneb malá oprava učebnic biologie
	20.3.3	Alternativní sestřih aneb jeden gen = více proteinů
	20.3.4	Polyadenylace a modifikace 5’‑konce pre‑mRNA

	20.4	Editování RNA a DNA
	20.5	RNA interference

	21	Translace, genetický kód a posttranslační úpravy
	21.1	Translace neboli překlad
	21.2	Transferová RNA, její struktura a funkce
	21.3	Ribozom – klíčová struktura translace
	21.4	Základní scénář translace 
	21.5	Genetický kód
	21.5.1	Genetický kód je tripletový a nepřekryvný
	21.5.2	Genetický kód je degenerovaný
	21.5.3	Genetický kód je univerzální

	21.6	Translace krok za krokem
	21.6.1	Iniciace translace
	21.6.2	Elongace translace
	21.6.3	Terminace translace

	21.7	Posttranslační úpravy a degradace proteinů

	22	Poznatky molekulární genetiky pomáhají při léčbě chorob
	22.1	Nukleotidy a nukleosidy jako léčiva
	22.2	Jak vyzrát na bakterie? (antibakteriální látky a mechanismy jejich účinku)
	22.3	Antibiotika v onkologii

	23	Struktura genu a regulace genové exprese
	23.1	Základní charakteristika a klasifikace genů
	23.2	Struktura eukaryotického genu
	23.3	Regulace genové exprese u eukaryot
	23.4	Regulace genové exprese u bakterií

	24	Základy epigenetiky
	24.1	Epigenetika, její náplň a historie
	24.2	Genomový imprinting 
	24.3	Význam a využití epigenetických poznatků
	24.4	Epigenetika a evoluce

	25	Lidský genom a typy sekvencí v něm obsažených
	25.1	Genom v eukaryotické buňce
	25.2	Projekt lidského genomu a jeho historie
	25.3	Význam projektu lidského genomu
	25.4	Typy sekvencí v lidském genomu
	25.5	Transpozony mění pohled na lidský genom
	25.6	Tajemné „omy“ a „omiky“

	26	Sekvenování DNA
	26.1	Význam a historie sekvenování
	26.2	Sangerovo sekvenování
	26.3	Moderní sekvenační techniky

	27	Mutace
	27.1	Obecná charakteristika a klasifikace mutací
	27.2	Následky a význam mutací
	27.3	Mutace a evoluce
	27.4	Klasifikace genových mutací a jejich vliv na funkci proteinu
	27.4.1	Mutace se změněným smyslem (missense mutations)
	27.4.2	Mutace beze smyslu (nonsense mutations)
	27.4.3	Mutace se stejným smyslem (same sense mutations)
	27.4.4	Posunové mutace (frame shift mutations)
	27.4.5	Sestřihové mutace
	27.4.6	Amplifikace


	28	Mutageny a mutageneze
	28.1	Indukované mutace, základní klasifikace mutagenů
	28.2	Fyzikální mutageny
	28.3	Chemické mutageny
	28.4	Biologické mutageny

	29	Reparační mechanismy, aneb jak buňka opravuje poškozenou DNA
	29.1	Reparační procesy a jejich význam
	29.2	Mechanismy reparačních procesů
	29.3	Následky poškození mutátorových genů

	30	Testování genotoxicity – významná součást preventivní medicíny
	30.1	Testy genotoxicity, jejich význam a rozdělení
	30.1.1	Komety pod mikroskopem (kometový test čili Comet assay)
	30.1.2	Mutace mutantů, aneb Amesův test
	30.1.3	Stanovení chromozomových zlomů aneb kolik chromozomů se polámalo?

	30.2	Genotoxicita a karcinogenita

	31	Variabilita a polymorfismus
	31.1	Variabilita a její složky
	31.2	Genotyp a fenotyp
	31.3	Mutace a polymorfismy
	31.4	Polymorfismy v lidském genomu
	31.5	Molekulární podstata a typy polymorfismů DNA
	31.6	DNA před soudem (DNA profilování a jeho význam)
	31.7	Od DNA k portrétu člověka (DNA fenotypizace)
	31.8	Polymorfismus proteinů
	31.9	Genové varianty ve zdraví a v nemoci
	31.10	Vinen či nevinen? (genové varianty, lidské chování a kriminalita)

	32	Eukaryotické buněčné jádro, stavba a funkce chromozomů
	32.1	Základní stavba buněčného jádra
	32.2	Chromatin a chromozomy
	32.3	Molekulární stavba a kondenzace chromozomového vlákna
	32.4	Kovalentní modifikace histonů ovlivňují genovou expresi
	32.5	Jak vypadá chromozom?
	32.5.1	Telomery a telomeráza
	32.5.2	Kolik má chromozom chromatid?

	32.6	Není chromozom jako chromozom
	32.7	Autozomy a gonozomy
	32.8	Jak se vyznat v lidských chromozomech?
	32.9	Obři mezi chromozomy
	32.10	Jadérko – malé, ale důležité

	33	Buněčný cyklus a mitóza
	33.1	Buněčný cyklus a jeho kontrolní body
	33.2	Mitóza
	33.3	Poruchy mitózy

	34	Buněčná signalizace
	34.1	Obecné principy buněčné signalizace
	34.2	Typy buněčné signalizace
	34.2.1	Neuronální neboli synaptická signalizace
	34.2.2	Endokrinní signalizace
	34.2.3	Parakrinní signalizace
	34.2.4	Autokrinní signalizace
	34.2.5	Dotyková signalizace

	34.3	Buněčná signalizace pod lupou, aneb není receptor jako receptor
	34.3.1	Receptory spřažené s iontovými kanály
	34.3.2	Receptory spřažené s G‑proteiny
	34.3.3	Receptory s enzymatickou aktivitou


	35	Regulace buněčného cyklu
	35.1	Buněčný cyklus je dokonale sladěný koncert
	35.2	Cykliny a cyklin‑dependentní kinázy – základní motory buněčného cyklu
	35.3	Protoonkogeny a jejich produkty
	35.4	Tumorové supresory
	35.4.1	Tumor‑supresorový gen RB1
	35.4.2	Tumor‑supresorový gen TP53 – nejen strážce genomu


	36	Buněčné kultury
	36.1	Život mimo tělo
	36.2	Kultury rostlinných buněk
	36.3	Kultury živočišných buněk

	37	Pohlavní rozmnožování a meióza
	37.1	Pohlavní rozmnožování a jeho význam
	37.2	Neuvěřitelný svět za zrcadlem, aneb za co vděčíme parazitům?
	37.3	Meióza
	37.4	Gametogeneze
	37.4.1	Spermatogeneze
	37.4.2	Oogeneze a menstruační cyklus

	37.5	Poruchy meiózy a jejich následky
	37.6	Možnosti studia chromozomů v meióze; štětkovité chromozomy

	38	Asistovaná reprodukce
	38.1	Poruchy reprodukce
	38.2	Asistovaná reprodukce a její význam
	38.3	Nitroděložní inseminace
	38.4	Fertilizace in vitro
	38.5	Intracytoplazmatická injekce spermie
	38.6	Techniky umožňující získání spermií
	38.7	Preimplantační vyšetření
	38.8	Etické a právní aspekty asistované reprodukce
	38.8.1	Anonymita dárců i příjemců gamet
	38.8.2	Náhradní (surogátní) matky
	38.8.3	Otec nebo strýc?
	38.8.4	Osud nadbytečných embryí a statut embrya
	38.8.5	Zvýšení výskytu poruch reprodukce v populaci
	38.8.6	Ovariální hyperstimulační syndrom
	38.8.7	Genetické úpravy embryí
	38.8.8	Další etické, psychosociální a legislativní otázky


	39	Chromozomové určení pohlaví
	39.1	Chromozomové určení pohlaví u člověka
	39.2	XX‑muž a XY‑žena
	39.3	Hrozí lidskému chromozomu Y zánik?
	39.4	Kombinace gonozomů při oplodnění u člověka
	39.5	Savčí typ pohlavní determinace (Drosophila)
	39.6	Ptačí typ pohlavní determinace (Abraxas)
	39.7	Jeden druh – více typů pohlavní determinace?
	39.8	Pohlavní determinace typu Protenor
	39.9	Haplodiploidní typ pohlavní determinace
	39.10	Pohlavní determinace u rostlin

	40	Inaktivace chromozomu X a její význam
	40.1	Inaktivace chromozomu X, aneb kdo musí jít z kola ven?
	40.2	Molekulární mechanismus inaktivace X
	40.3	Inaktivovaný X pod mikroskopem, aneb Barrovo tělísko
	40.4	Význam vyšetření Barrova tělíska v klinické genetice
	40.5	Rekordman nebo rekordwoman?
	40.6	Když dva dělají totéž, není to totéž aneb proč nemá drozofila Barrovo tělísko?

	41	Chromozomové aberace, mozaicismus a chimérismus
	41.1	Chromozomové aberace jsou rozsáhlé změny genomu
	41.2	Jak vypadá pacient s chromozomovou aberací?
	41.3	Mozaicismus
	41.4	Chimérismus

	42	Cytogenetická vyšetření v medicíně
	42.1	Význam a rozdělení cytogenetických vyšetření
	42.2	Prenatální vyšetření a jejich indikace
	42.2.1	Možnosti invazivních prenatálních vyšetření
	42.2.2	Etické a právní aspekty invazivních prenatálních vyšetření
	42.2.3	Odkdy je člověk člověkem?

	42.3	Postnatální vyšetření a jeho indikace
	42.3.1	Chromozomová analýza lymfocytů periferní krve
	42.3.2	Barvení chromozomů

	42.4	Vyhodnocení výsledků chromozomového vyšetření
	42.5	Cesta plná omylů, aneb počátky lidské cytogenetiky

	43	Numerické chromozomové aberace
	43.1	Svět „těch druhých“
	43.2	Klasifikace a názvosloví numerických aberací
	43.3	Klasifikace a názvosloví polyploidií
	43.4	Triploidie
	43.5	Tetraploidie
	43.6	Klasifikace a názvosloví aneuploidií
	43.7	Downův syndrom
	43.8	Další aneuploidie autozomů
	43.9	Aneuploidie pohlavních chromozomů
	43.9.1	Turnerův syndrom
	43.9.2	Klinefelterův syndrom
	43.9.3	Další aneuploidie gonozomů


	44	Strukturní chromozomové aberace
	44.1	Klasifikace a názvosloví strukturních aberací
	44.2	Mechanismy vzniku strukturních aberací
	44.3	Chromozomové delece
	44.3.1	Mikrodeleční syndromy
	44.3.2	Mikrodelece chromozomu 22q
	44.3.3	Williamsův‑Beurenův syndrom 
	44.3.4	Praderův‑Williho a Angelmanův syndrom: jedna delece, dva syndromy?
	44.3.5	Chromozomové delece u nádorových chorob

	44.4	Chromozomové duplikace
	44.5	Chromozomové translokace
	44.5.1	Translokační formy Downova syndromu
	44.5.2	Další příklady robertsonských translokací
	44.5.3	Chromozomové translokace u nádorů, aneb když balancovaná přestavba není tak docela balancovaná

	44.6	Chromozomové inverze
	44.7	Kruhové chromozomy
	44.8	Izochromozomy
	44.9	�Marker chromozomy
	44.10	Fragilní místa

	45	Molekulární cytogenetika
	45.1	Úvod do molekulární cytogenetiky aneb FISH není ryba
	45.2	Základní protokol hybridizace in situ
	45.3	Sondy pro hybridizaci in situ
	45.4	Každý chromozom má svou barvu aneb techniky M‑FISH a SKY
	45.5	FISH v klinické genetice
	45.6	Komparativní genomová hybridizace aneb závod o chromozomy
	45.7	Technika array CGH
	45.8	Další molekulárněgenetické techniky sloužící k identifikaci chromozomových aberací

	46	Základy obecné genetiky, Mendelovy zákony
	46.1	Základy obecné genetiky
	46.2	Gregor Johann Mendel a jeho zákony dědičnosti
	46.3	Dědičnost s neúplnou dominancí
	46.4	Kodominance 

	47	Klinická genetika a genetické poradenství
	47.1	Klinická genetika a geneticky podmíněné choroby
	47.2	Genetické poradenství
	47.3	Genetická konzultace a genealogické vyšetření
	47.4	Vybrané etické aspekty genetického poradenství
	47.5	Možnosti léčby a prevence geneticky podmíněných chorob
	47.5.1	Primární prevence
	47.5.2	Teratogeny
	47.5.3	Sekundární prevence


	48	Monogenní choroby a jejich dědičnost
	48.1	Charakter a typy monogenních chorob
	48.2	Autozomálně dominantní choroby
	48.2.1	Achondroplazie
	48.2.2	Další příklady autozomálně dominantních chorob

	48.3	Autozomálně recesivní choroby
	48.3.1	Cystická fibróza
	48.3.2	Keltové mezi námi?
	48.3.3	Spinální muskulární atrofie
	48.3.4	Metabolické poruchy s autozomálně recesivním přenosem

	48.4	X‑vázané dominantní choroby
	48.5	X‑vázané recesivní choroby
	48.5.1	Hemofilie A a B
	48.5.2	Marné snažení Grigorije Rasputina 
	48.5.3	Duchennova a Beckerova svalová dystrofie
	48.5.4	Další X‑vázaná recesivní onemocnění

	48.6	Náhodná inaktivace X ovlivňuje fenotyp X‑vázaných chorob, aneb mohou být přenašečky postižené?
	48.7	Y‑vázaná neboli holandrická dědičnost
	48.8	Monogenní choroby v genetickém poradenství
	48.9	Jsou monogenní choroby vskutku monogenní?

	49	Genové interakce a multifaktoriální dědičnost
	49.1	Jeden znak = více genů
	49.1.1	Komplementarita
	49.1.2	Epistáze aneb Mater incerta?
	49.1.3	Duplicitní interakce

	49.2	Dědičnost kvantitativních znaků
	49.3	Multifaktoriální dědičnost a heritabilita
	49.4	Multifaktoriální znaky a choroby u člověka

	50	Genová vazba, počátky genetického mapování a nepřímá DNA diagnostika
	50.1	Genová vazba a Morganovy zákony
	50.2	Morganovo číslo
	50.3	Význam poznatků o genové vazbě v klinické genetice

	51	Mimojaderná dědičnost
	51.1	Mitochondrie a chloroplasty a jejich endosymbiotický původ
	51.2	Molekula mtDNA, vztah jaderného a mitochodriálního genomu
	51.3	Mitochondriální dědičnost
	51.4	Význam studia mtDNA v antropologii, kriminalistice a evoluční biologii
	51.5	Chloroplastová dědičnost

	52	Základy populační genetiky
	52.1	Populace z genetického hlediska
	52.1.1	Autogamické populace
	52.1.2	Příbuzenské sňatky a nenáhodný výběr partnerů
	52.1.3	Alogamické populace

	52.2	Hardyho‑Weinbergův zákon
	52.3	Evoluční faktory měnící frekvence alel v populaci
	52.4	Benigní či patogenní varianta? (preference heterozygotů)

	53	Hlavní složky imunitního systému
	53.1	Fascinující labyrint imunity
	53.2	Funkční anatomie imunitního systému
	53.2.1	Primární lymfatické orgány
	53.2.2	Sekundární lymfatické orgány


	54	Základní mechanismy imunity
	54.1	Nespecifická imunita
	54.2	Specifická imunita
	54.3	Proč máme tolik protilátek?
	54.4	Získaná imunita a preventivní očkování
	54.5	Významné milníky preventivní vakcinace
	54.6	Pomůže nám pasivní imunizace?
	54.7	Onemocnění imunitního systému

	55	Transplantace, transfuze a imunologická tolerance 
	55.1	Transplantace aneb život s cizím orgánem
	55.2	Imunologická tolerance
	55.3	Historie a současnost transplantací
	55.4	Transplantace kostní dřeně a reakce štěpu proti hostiteli
	55.5	Transfuze krve, krevní skupiny a jejich dědičnost
	55.5.1	Poněkud komplikovaný systém AB0
	55.5.2	Rh neboli „opičí“ faktor
	55.5.3	MN‑systém
	55.5.4	Využití poznatků o krevních skupinách
	55.5.5	Kdo může být dárcem krve?


	56	Základy ekologie 
	56.1	Kdo je a kdo není ekolog?
	56.2	Jak funguje ekosystém?
	56.3	Časovaná bomba zvaná bioakumulace
	56.4	O čem vypovídá biodiverzita?
	56.5	Vztahy mezi organismy
	56.5.1	Neutralismus
	56.5.2	Kompetice
	56.5.3	Amenzalismus
	56.5.4	Predace
	56.5.5	Komenzalismus
	56.5.6	Protokooperace
	56.5.7	Mutualismus
	56.5.8	Parazitismus


	57	Biologie parazitických organismů
	57.1	Vztah parazita a hostitele
	57.2	Pestrý svět parazitů aneb proč se parazitologové nezajímají o bakterie a viry?
	57.3	Parazité na každém kroku
	57.4	Jak se vyznat v parazitech aneb klasifikace parazitických organismů
	57.5	Základní znaky a typické životní strategie parazitických organismů
	57.5.1	Morfologické adaptace
	57.5.2	Fyziologicko‑biochemické adaptace
	57.5.3	Životní strategie a reprodukce parazitů
	57.5.4	Parazité a imunita
	57.5.5	Genetické adaptace parazitů
	57.5.6	Parazit mění tvář aneb antigenní variabilita a genetická plasticita parazitů
	57.5.7	Manipulační aktivita parazitů
	57.5.8	Toxoplazma – rafinovaný parazit
	57.5.9	Další strategie parazitických organismů


	58	Základy biologie prokaryot
	58.1	Bakterie a archea – dvě domény buněčných organismů
	58.2	Velikost, tvar a struktura prokaryotické buňky
	58.3	Kdo vlastně objevil penicilin?
	58.4	Molekulární genetika prokaryot
	58.5	Výživa prokaryotických buněk
	58.6	Reprodukce prokaryot
	58.7	Archea
	58.8	Techniky kultivace a laboratorního studia prokaryot
	58.9	Význam prokaryot pro člověka a životní prostředí
	58.9.1	Prokaryota – nezbytné součásti ekosystémů
	58.9.2	Mikrobiom – nezbytná podmínka k přežití i časovaná bomba
	58.9.3	Prokaryota jako původci chorob, antibiotická rezistence
	58.9.4	Prokaryota jako biologické zbraně
	58.9.5	Prokaryota v biotechnologiích a technikách rekombinantní DNA


	59	Viry
	59.1	Obecná charakteristika virů
	59.2	Klasifikace virů
	59.3	Vstup viru do organismu hostitele
	59.4	Obecný scénář virové infekce
	59.5	Virový genom a replikační strategie virů
	59.6	Retroviry
	59.7	Genetická plasticita virů aneb proč jsou viry nebezpečné?
	59.8	Bakteriofágy
	59.9	Od mimivirů k virofágům
	59.10	Význam virů pro člověka
	59.11	Viry jako dělníci evoluce

	60	Viroidy a priony
	60.1	Subvirové částice
	60.2	Viroidy
	60.3	Patří virus hepatitidy D mezi viry?
	60.4	Priony

	61	Biologie nádorové buňky a onkogeneze
	61.1	Nádor není rakovina
	61.2	Základní znaky nádorové buňky 
	61.3	Onkogeneze v kostce
	61.4	Klasifikace nádorů aneb není nádor jako nádor
	61.5	Problém heterogenity nádorových buněk
	61.6	Vzniká nádor z jediné „odrodilé buňky“?

	62	Základy onkogenetiky
	62.1	Jsou nádory dědičné?
	62.2	Klasifikace mutací vedoucích ke vzniku a k progresi nádoru
	62.3	Onkogeneticky významné geny
	62.3.1	Protoonkogeny a onkogeny
	62.3.2	Mechanismy aktivace protoonkogenů na onkogeny
	62.3.3	Tumor‑supresorové geny
	62.3.4	Ztráta heterozygozity
	62.3.5	Mechanismy ztráty funkce tumor‑supresorových genů
	62.3.6	Geny řídící reparační mechanismy
	62.3.7	Geny řídící apoptózu

	62.4	Nádory a dědičnost
	62.5	Hereditární nádorová onemocnění spojená s mutacemi tumor‑supresorových genů
	62.6	Hereditární nádorová onemocnění spojená s poruchami reparace DNA

	63	Vliv vnějších faktorů na vznik nádorových chorob
	63.1	Karcinogeny a jejich klasifikace
	63.1.1	Fyzikální karcinogeny
	63.1.2	Chemické karcinogeny
	63.1.3	Biologické karcinogeny
	63.1.4	Virová onkogeneze pod lupou

	63.2	Která látka je karcinogenní? 

	64	Genová terapie – východiska, realita a budoucnost
	64.1	Sen o lidské dokonalosti
	64.2	Od eugeniky ke genové terapii
	64.3	Možnosti symptomatické léčby geneticky podmíněných chorob
	64.4	Přenos genu – základní technika genové terapie
	64.5	Genová terapie zacílená na RNA a proteiny
	64.6	Genový editor CRISPR/Cas9
	64.7	Problémy a omezení genové terapie
	64.8	Problematika genové terapie lidských embryí

	Výběr doporučené a použité literatury
	Seznam použitých zkratek
	Jmenný rejstřík
	Věcný rejstřík
	Souhrn
	Summary

