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UvOD

Skripta z predmetu Genetika si urcené pre Studentov II. rocnika odboru Ekolégia a ochrana
biodiverzity, ale informacie o zdkladoch genetiky a evolu¢nej bioldgie v nich mézu najst’ aj
Studenti inych odborov Fakulty ekologie a environmentalistiky a Lesnickej fakulty.

Skriptd pokryvaji problematiku genetiky v rozsahu, ktory je potrebny pre pochopenie
mechanizmov, akymi sa utvara biologick4 rozmanitost’ na jej najnizsej urovni, teda na Grovni
variability gendmov jedincov v rdmci populécii zivych organizmov (s dérazom na diploidné,
pohlavne sa rozmnozujice eukaryotické organizmy). PodrobnejSie sa venuji populacnej
a kvantitativnej genetike, ked’ze tieto odbory genetiky st dolezité pre chapanie evolucie Zi-
vych systémov a obzvlast’ pre oblast’ mikroevolucie, ktort moze ¢innost’ ¢loveka ovplyvnit’
najviac a ktora je teda najdolezitejSia z hl'adiska budiceho praktického pdsobenia absolven-
tov v oblasti ochrany prirody.

Vzhl'adom na pomerne obmedzeny vSeobecny rozhl'ad z biologie a obzvlast z genetiky,
s ktorym prichadzaji na univerzitu mnohi absolventi strednych $kol, opakuju skripta aj Cast’
latky ktora zvykla byt predmetom prijimacich sktsok. Zakladné informacie o cytologickych
a molekuldrnych zékladoch dedi¢nosti su nutné nielen pre pochopenie analyz genetickych
markérov ako zakladnych nastrojoch hodnotenia genetickej variability, ale aj pre chapanie
fungovania dedi¢nosti fenotypovych znakov a procesov na populacnej urovni.

Vsade, kde je to mozné, st teoretické poznatky ilustrované prikladmi. Zmyslom predmetu
nie je naucit’ sa zakladné informacie naspamit, ale pochopit’, ako funguje dedi¢nost’ Zi-
vych organizmov, akymi mechanizmami je utvarany genofond populécii a druhov a tym aj
ako funguje evolucia zivej prirody. Dolezité pojmy a poznatky s v texte zvyraznené pod-
Ciarknutim; porozumenie tymto terminom a poznatkom je bezpodmienecnym predpokladom
absolvovania predmetu.



BIOLOGICKA DIVERZITA

Zakladnou vlastnostou zivych systémov je premenlivost. Organizmy sa navzajom odliSuju
svojimi vlastnost’ami, ¢i uz ide o jednoducho hodnotite'né znaky ako velkost ¢i tvar ich tela,
o Strukturu ich tela, prejavujlicu sa usporiadanim ich orgéanov, pletiv ¢i tkaniv a buniek, alebo
vlastnosti organickych makromolekul, z ktorych sa ich tela skladaji. Tieto vlastnosti st
¢iasto¢ne podmienené podmienkami prostredia, ktorému st organizmy vystavené, a s€asti st
urcené stavebnym planom, ktory je jedincovi vlastny a je priamo zabudovany v Struktirach
organizmu. V pripade pohlavného rozmnoZzovania ho jedinec dedi od svojich rodicov, a
predstavuje teda kombinéciu informacii ziskanych od oboch, pri nepohlavnom rozmnozovani
je obsiahnuty v zarodocnej Casti, z ktorej jedinec vznika, a je teda identicky s informaciou
rodicovského organizmu, z ktorej sa tidto zarodo¢na cast’ oddelila. V oboch pripadoch
predstavuje tento stavebny plan informaciu zdedenti od predchadzajucej generacie, teda
dedi¢nu informaciu.

Jedinec teda od svojich rodi¢ov nededi znak samotny, ale len vlohu pre jeho prejavenie,
ktora sa nazyva gén. Subor vSetkych génov jedinca oznaCujeme pojmom genotyp. Subor
vsetkych znakov jedinca (kvalitativnych a kvantitativnych) sa nazyva fenotyp. Fenotyp nie je
len vysledkom uplatnenia genetickej informacie, ale aj vplyvu vonkajSich podmienok,
suthrnne oznacCovanych ako prostredie. Fenotypovy prejav konkrétneho znaku moéze byt
vysledkom spolupdsobenia viacerych génov (polygénny systém), rovnako jeden gén moze
kontrolovat’ viacero fenotypovych znakov (pleiotropia).

Rozdiely vlastnosti medzi jedincami st niekedy dostatocné na to, aby jedince boli
zaradené do odliSnych taxénov roznych hierarchickych urovni. Zakladnou taxonomickou
kategoriou je druh. Napriek problémom s definiciou druhu a z nich vyplyvajucemu velkému
poctu definicii a koncepcii druhu je tato taxonomicka Uroven povazovana za zakladni a
jedint, ktord mozno definovat’ nespornymi biologickymi kritériami. Variabilitou sa teda
vyznaéuje akykol'vek subor organizmov nezavisle na urovni organizacie. Cast' tejto
variability spo¢iva v tom, Ze sibor pozostava z kvalitativne odliSnych jedincov: populacia
pozostava z nositel'ov odliSnych stavebnych planov (resp. ich casti, génov), spolocenstvo
obsahuje organizmy patriace k odliSnym druhom ¢i vyS$im taxéonom, ekosystém pozostava z
organizmov s odliSnou funkciou atd’. Tento typ premenlivosti sa oznacuje ako diverzita resp.
rozmanitost. Ked’ze ¢i taxonomicka prislusnost’ alebo funkcia organizmu v ekosystéme su
vysledkom realizacie dedi¢nej informécie, bolo by technicky mozné diverzitu na vsetkych
urovniach zredukovat’ na geneticku diverzitu, z praktického hl'adiska to vSak nie je ucelné: ak
by takéato redukcia mala zohl'adnit’ nielen kvalitativne rozdiely génov r6znych taxénov, ale aj
ich funkcie (urcujtice biologickll niku organizmu), bola by konstrukcia indikatorov diverzity
extrémne komplikovana.

Dovodom zaujmu o problematiku biologickej rozmanitosti je relativny konsenzus
ekologov a biologov na skutocnosti, ze komplexnejSie a vnutorne variabilnejSie systémy
vSeobecne vykazuju tendenciu k vyssej stabilite (Odum 1953). Tato otdzka je sice dodnes
kontroverzna a je predmetom neutichajucej diskusie, s€asti sposobenej rozdielnymi nahl'admi
na definiciu stability zivého systému a sposob jej merania. Jedno hl'adisko vSak nemozno
oddiskutovat’ — ¢im vysSia je vnitorna rozmanitost’ systému, tym vyssia je pravdepodobnost’,
ze v pripade zésadnych zmien prostredia sa v jeho ramci ndjde asponi jeden prvok, ktory sa s
nimi bude vediet’ vyrovnat’ a zabezpeéi pokradovanie jeho existencie. Stdium fosilii zretelne
ukazuje, ze vicSina genetickych linii, navonok sa prejavujicich rozdielnymi stavebnymi
planmi tela, ktoré sa pocas existencie Zivota objavili, sa po Case z fosilneho zdznamu stréca.
Evolucia zivota napriek tomu pokracovala a pokracuje vd’aka prostej skuto¢nosti, ze vzdy
existovala linia schopna prezit’ zmeny podmienok a schopna neskorsej divergencie do novych
zivotnych foriem, obsadzujucich uvolnené alebo novo vytvorené ekologické niky. Biologicka



diverzita a jej zéklad, teda genetickd diverzita, je teda predpokladom udrZania Zivota na
Zemi.

NAPLN A KLASIFIKACIA GENETIKY

Genetika je veda o dedi¢nosti a premenlivosti zivych organizmov. Pojem premenlivosti bol
zadefinovany v predchadzajucej kapitole — premenlivost’ je zakladnou vlastnost'ou Zzivych
organizmov a spociva v tom, ze zivé organizmy sa vyznacuju rozdielnymi vlastnost’ami, st
nosite'mi rozdielnych variantov jednotlivych znakov. Téato odliSnost’ sa prejavuje na vset-
kych taxonomickych urovniach, teda aj jedinci rovnakého druhu zdielajici rovnaké druhové
vlastnosti sa navzajom odliSuji individualnymi vlastnostami. Pod dedi¢nost'ou rozumieme
schopnost’ organizmov produkovat’ potomstvo, ktoré na rovnaké podmienky reaguje rovna-
kym sposobom, t.j. v rovnakych podmienkach prostredia sa bude vyznacovat’ podobnymi
individudlnymi vlastnost’ami (kvalitativnymi a kvantitativnymi znakmi) ako jeho rodicia.

Prenos dedi¢nej informécie stvisi s procesmi na vsetkych urovniach organizacie Zivej
hmoty. Jednotlivé oblasti genetiky sa zaoberajii prave tymito roznymi urovilami a réznymi
aspektmi tychto procesov. Molekularna genetika (ako sucast’ SirSej oblasti molekularnej bio-
logie) riesi otazky ucasti jednotlivych typov organickych makromolekul na dedi¢nosti
a molekuldrnej podstaty ulozenia a zmnoZovania dedi¢nej informécie ajej vztahu
k fenotypovym znakom, ktoré ovplyvnuje. Riesi teda otazky vztahu medzi dedicnou infor-
maciou a Struktirou organickym makromolektl, ktoré su jej nositemi, a procesov, ktoré su
nutné pre vytvaranie produktov dedicnej informacie. Cytogenetika sa zaobera bunkovymi
Strukturami a procesmi vramci zivota bunky, ktoré suvisia s dedi¢nostou (jadro
a semiautonomne organely s vlastnou dedi¢nou informéciou, bunkovy cyklus vratane delenia
bunky). Predmetom genetiky jedinca (genetiky sensu stricto, teda v pdvodnom mendelov-
skom chépani) su otazky dedicnosti fenotypovych znakov, teda otdzka, ako sa vonkajSie
vlastnosti dedia, prenasaju z rodi¢ov na potomstvo. Mechanizmy urcujuce zmeny zastipenia
génov v ramci populécii su predmetom populacnej genetiky, ich odraz v rozdeleni a vyvoji
hodnot fenotypovych znakov sktima kvantitativna genetika (niekedy su oba odbory chapané
ako totozné).

Aj ked zadkladné principy dedi¢nosti su spolocné pre vSetky zivé organizmy, existuji
odbory genetiky zamerané na konkrétne druhy alebo vysSie taxony (Cloveka, rastliny, etc.).
Stvisi to najmé s rozdielnym praktickym vyznamom roéznych aspektov dedicnosti u roznych
organizmov. V humannej genetike je nepochybne dolezita otdzka podstaty a prenosu jednot-
livych dedi¢nych ochoreni, ktora je naopak absolutne irelevantnd v genetike baktérii alebo
genetike lesnych drevin.

Specifické odbory genetiky vznikaji na rozhrani s inymi vednymi odbormi, predoviet-
kym evolu¢nou bioldgiou (evolucna genetika), ekoldgiou (ekologicka genetika), ochranou
prirody (ochranarska resp. ,,konzervacna* genetika) a pod.

Samostatné odvetvie vzniklo na rozhrani molekulérnej biologie, fyziologie a genetiky, a
je oznacované ako genomika. Predmetom genomiky je skimanie Struktary a funkcii genomu,
teda suboru vsetkych dedi¢nych informacii v ramci zivej bunky. Predmetom genomiky je
skiimanie Struktiry genomu, teda ,,¢itanie” dedi¢nej informécie (sekvenovanie DNA), identi-
fikacia génov a dalSich usekov v genome (Strukturdlna genomika) a identifikacia funkecii
génov, teda aké molekularne a fyziologické procesy v organizme riadia (funkéna genomika).
Samostatnou oblastou je epigenomika, ktora sa zaobera skimanim chemickych modifikacii
molekul nesucich dedi¢nt informaciu, ktoré nemenia ,,poradie pismen* v ich rdmci a teda ani
kvalitu produktov génov, ale ovplyviiuju mieru a Cas ich expresie a teda aj vysledné fenoty-
pové znaky. V ekologickych stadiach sa v poslednej dobe Siroko uplatituje metagenomika,
analyza vzoriek odobratych priamo z prostredia a obsahujucich zmes genetického materialu
spolocenstva. Aj ked’ sa primarne zameriava na prokaryotické spoloCenstva (napr. bakterialne




spolocenstvo pod), je v principe uplatnitel'na aj pri spoloc¢enstvach vyssich organizmov.

Ako samostatny odbor sa takisto vyvinula bioinformatika, ktord sa zaoberd spracovanim
a interpretaciou obrovskych objemov dat, ktoré v ramci genetického a molekularno-biologic-
kého vyskumu vznikaja.

ZAKLADNE POJMY A PROCESY V GENETIKE

Molekularne zaklady dedi¢nosti

Struktiira nukleovych kyselin

Nositelom dedi¢nej informécie st u vSetkych zivych organizmov molekuly nukleovych
kyselin. U prevaznej vacSiny organizmov je to kyselina deoxyribonukleovd (DNA), vynimku
predstavuju retrovirusy resp. RNA-virusy (je potrebné pripomenut, ze virusy nevykazuju
vSetky znaky zivota, mnohi biologovia ich nepovazuju za zivé organizmy), v ktorych je
nositel'om dedi¢nosti molekula kyseliny ribonukleovej (RNA). Aj v pripade retrovirusov vSak
dedi¢nd informacia musi byt najprv prenesend do molekuly DNA a az nasledne sa moze
exprimovat’ do fenotypovych znakov.

Nukleové kyseliny st organické makromolekuly, neporovnatelne vicSie nez vSetky
ostatné organické polyméry zivych organizmov. NajdlhSia molekula DNA genetickej vybavy
&loveka ma celkovu dizku 7 cm, sumérna dizka 46 molekal DNA uloZenych v jadre Pudskej
bunky je cca 1,8 m. DNA a RNA st nerozvetvené molekuly, pozostavajiice zo stavebnych
kamenov oznaCovanych ako nukleotidy (v pripade DNA je terminologicky spravny nazov 2-
deoxynukleotid). Nukleotid skladé z fosforylovanej pentdzy (jednoduchy sacharid s 5 atdbmmi
uhlika; pri DNA 2-deoxyriboza, pri RNA riboza, na pozicii 5 je naviazany fosfatovy zvysSok
PO4) a jednej zo Styroch heterocyklickych organickych baz (adenin, guanin, cytozin, pri
DNA tymin, pri RNA uracil) (obr. 1). Pentézofostatové molekuly vytvaraju kostru retazca,
na ne naviazané bazy predstavuji pismend genetickej ,,abecedy®, ich poradie (sekvencia) na
molekule DNA predstavuje zapis genetickej informécie analogicky ako je urfeny zapis
informacie v napisanom texte poradim pismen latinskej ¢i inej abecedy. OznaCovanie
nukleotidov v sekvenciach je uvedené v tab. 1. Pozicie, ktoré¢ su tzv. konzervované, t.].
v danej sekvencii sa na nich vyskytuje vZdy konkrétny nukleotid, sa oznacuju prvymi pisme-
nami nazvu bazy (A, G, C, T, U), pozicie variabilné v ramci populacie, druhu alebo inak
definovanej skupiny jedincov st ozna¢ované inymi pismenami (tab. 1). Vo vSeobecnosti
spolo¢né oznacenie pre bazy, ktoré su derivatmi purinu (dvojity cyklus: A, G) je Pu, spolocné
oznacenia pre derivaty pyrimidinu (jednoduchy cyklus: C, T, U) je Py. Zapis sekvencie neja-
kého génu alebo nekddujiceho useku uurcitej skupiny organizmov v tvare napr.
5'CGGAYTTAGVGGTCNCCTA3', znamena to, ze okrem troch pozicii su ostatné konzer-
vované, na 5. pozicii sa vyskytuje jeden z pyrimidinovych nukleotidov (C, T), na 10. pozicii
sa vyskytuje adenin, cytozin alebo guanin, a na 15. pozicii sa méze vyskytovat’ ktorykol'vek
nukleotid (alebo nukleotid nemozno ur¢it). Dizka sekvencii DNA sa udava v bazovych
paroch (bp), teda v pocte dvojic nukleotidov. Sekvencie, ktoré su navzajom homologické,
nemusia byt’ Uplne identické, ale maju spolocny povod, teda vznikli diverzifikaciou rovnake;j

Tab. 1 Oznacovanie nukleotidov v zapise sekvencii nukleovych kyselin

ozn. Nukleotid ozn. nukleotid ozn. nukleotid
A adenin R A/G B C/G/T
G guanin Y C/T D A/G/T
C cytozin K G/T H A/C/T
T tymin M A/C v A/C/G
U uracil S G/C N A/G/C/T
w A/T




Obr. 1 Znazornenie chemickej Struktiry tseku molekuly DNA

sekvencie v gendme. Moze ist’ o dve sekvencie umiestnené vo fyzicky rozdielnych moleku-
lach DNA, ale aj o sekvencie pochadzajuce z duplikacie iseku na tej istej molekule DNA.

V molekule pentdzy je baza naviazana na pozicii 1°, fosfatovy zvySok na pozicii 5’ sa
navizuje na uhlik v pozicii 3’ predchadzajuceho nukleotidu (obr. 1). Molekuly nukleovych
kyselin su teda_priestorovo orientované. Syntéza retazca prebieha vzdy v smere 5°—3’, t.].
vol'né nukleotidy sa vzdy navdzuji na hydroxylovl skupinu na 3’ uhliku na konci retazca
nukleovej kyseliny. Molekula DNA je vytvorend dvomi antiparalelne (protismerne)
prebiehajucimi retazcami, ktoré si vzajomne viazané prostrednictvom vodikovych mostikov
medzi bazami. Vzhl'adom na priestorové usporiadanie elektricky nabitych funkénych skupin
na molekuldch baz sa vodikové mostiky vytvaraji vzdy medzi konkrétnymi dvojicami baz:
adenin sa viaze s tyminom dvomi vodikovymi mostikmi, cytozin s guaninom tromi (A=T,
C=G). Oba retazce DNA su teda prisne komplementdrne, poradie baz v jednom z nich
jednoznacéne urcuje poradie baz v druhom. Molekula RNA je tvorend len jednym retazcom.
Ak sa tento retazec ohne, nukleotidy na nom sa tiez dostavaji do protismerného postavenia,
¢o rovnako ako pri dvojretazcovej DNA umoziiuje vytvorenie vizieb medzi komple-
mentarnymi bdzami na réznych miestach toho ist¢ho retazca (A=U, C=G). Prave tvorbou
tychto vizieb sa utvara trojrozmerny tvar molekuly RNA, ktory je nasledne podmienkou jej
funk¢nosti. VSetky jednoretazcové molekuly nukleovych kyselin (RNA, jednoretazcova
DNA) maji vel'mi silnu tendenciu k parovaniu nukleotidov — vodikové vézby sa vytvaraju
spontanne. Ak je dvojretazcova DNA denaturovana chemicky alebo vysokou teplotou (vodi-




kové mostiky sa narusia a ret'azce sa oddelia), na opitovnu renaturdciu postacuje obnovenie
normalnych podmienok. Ak komplementarny retazec alebo jeho cast’ nie je k dispozicii,
jednoret’azcova molekula mé silnt tendenciu sa prehnat’ a vytvorit’ vodikové vizby medzi
komplementarnymi (teda vzajomne sa dopliiujicimi) miestami v ramci rovnakého retazca, o
v pripade RNA (bolo uvedené) je podmienkou je funkénosti, naopak v pripade DNA jej
funk¢nost’ (teda schopnost’ uskladiiovat a nésledne exprimovat’ geneticki informaciu)
naopak ru$i. Mimoriadnu schopnost’ vzdjomne komplementarnych retazcov nukleovych
kyselin vyhladdvat’ a parovat’ sa vyuzivaju metdody molekularnej bioldgie a genetickych
manipuldcii.

Celkova geneticka informacia bunky (kodujuce aj nekddujice useky) sa oznaCuje termi-
nom geném. Velkost' gendmu a aj pocet génov v jeho ramci zavisi Ciastocne od komplex-
nosti organizmu, ale ¢iasto¢ne je vysledkom evolacie gendému, organizmy s rovnakou zlozi-
tostou stavby tela mézu mat’ zasadne rozdielne velkosti genomu (tab. 2).

Tab. 2 Velkost' gendému vybranych organizmov

Organizmus Velkost genomu (bp) Odhadovany pocet génov
Virus A 48500 50
Escherichia coli 4,6.10° 4300
Saccharomyces cerevisae 1,3.10’ 6200
Aspergillus fumigatus 1,58.10" 14000
Caenorhabditis elegans 9,7.10' 19000
Drosophila melanogaster 1,8.10° 13600
Mus musculus 2,7.10° 22-30000
Homo sapiens 2,9.10° 28-35000
Protopterus aethiopicus' 1,3.10"

Arabidopsis thaliana 1,25.10° 25500
Populus trichocarpa 4,85.10° 45000
Zea mays 2,2.10° 42-56000
Triticum aestivum 1,6.10" 107000
Pinus sylvestris 2,5.10" 30000
Psilotum nudum® 2,5.10"

'najvi¢si znamy Zivo&isny gendm, *najvicsi znamy rastlinny gendém

Nie vSetky nukleotidy v retazci DNA maji informaény vyznam. Sekvencie, ktoré su
exprimované do fenotypovych znakov predstavuji u mnohobunkovych eukaryotov len
zlomok z celkovej dizky DNA (tab. 3). Su¢astou genému su predovietkym rdzne typy
repetitivnych sekvencii (sekvencii opakujucich sa vo vel'kom pocte kopii). Ich podstatnt Cast’
tvoria transponibilné elementy (transpozony), ktoré predstavuju ,,molekuldrne parazity*,
pravdepodobne povodne virusy (RNA virusy pri retrotranspozénoch, DNA virusy pri DNA
transpozoénoch), ktoré sa v priebehu evolucie zabudovali do genému hostitel'a. St schopné
presuvat’ sa na nové miesta v gendme a zmnozovat’ sa a obsahuju gény, ktoré im presun
a zmnozovanie umoziuju (pocet transpozonovych génov Casto ndsobne prevysuje pocet
vlastnych génov organizmu, vid’ tab. 3). Znamy je napriklad element mariner, ktory sa
vyskytuje u vac¢siny zZivocichov vratane ¢loveka (v 'udskom gendéme sa pocet kopii odhaduje
na 14000 s celkovou dizkou 2,6 Mbp) a dokonca aj u niektorych prvokov. Dalsiu skupinu
repetitivnych sekvencii predstavuju tandemové opakovania kratkych sekvenénych motivov
(minisatelity a mikrosatelity).

Na rozdiel od vodikovych mostikov viazucich navzajom retazce nukleovych kyselin si
kovalentné vidzby v ramci nukleotidov resp. medzi za sebou nasledujacimi nukleotidmi pod-
statne energeticky narocnejSie a teda pevnejSie, nie je mozné Stiepit’ ich inak ako enzyma-
ticky. Enzymy Stiepiace nukleové kyseliny sa oznacuju ako nukleazy (DNaza, RNaza).



Tab. 3 Charakteristika gendému smreka obycajného (Picea abies Karst.) (Nystedt et al. 2013)

Charakteristiky genomu
Velkost haploidného genomu 19,6 Gbp
Karyotyp 2n=24
Obsah parov GC 37,9%
Podiel repetitivnych sekvencii
LTR retrotranspozény, z toho
Gypsy 35%
Copia 16%
ostatné 7%
LINE retrotranspozony 1%
DNA transpozony 1%
Ostatneé 10%
Podiel sekvencii génov 2,4%
Anotacia genomu
Pocet génov 28354
Podiel génov s intrénmi s dizkou >5 kbp 8,4%
Priemerné dizka exonov 312 bp
Priemerna dizka intrénov 1017 bp
Priemernd hustota génov 1,418 Mbp !
Transpozonové gény 284587
Nekodujuce lokusy
dlhé nekddujice RNA (IncRNA)
Specifické 13031
konzervované 9686
mikro RNA (miRNA) 2719

DNA moze existovat’ vo viacerych priestorovych konformdcidch, v zivych bunkach je
najcastejSie pritomna ako pravotociva Spirdla, v ktorej s molekuly fosforylovanej deoxyri-
bozy orientované pozdiz oboch vlakien, vytvarajucich kostru tejto $piraly, a nukleotidy su
usporiadané v rovine kolmej na os Spiraly.

Pre kopirovanie a expresiu dedi¢nej informdcie potrebuje bunka molekuldrny aparat. Jeho
podstatnu Cast’ tvoria dva typy biokatalytickych molekul: RNA a proteiny. Komplexy RNA
a bielkovin st spravidla obrovské a tvoria Casto utvary viditelné svetelnym mikroskopom
(napr. ribozémy). Spravidla zabezpeCuju fundamentalne funkcie ako je zostrih DNA
a preklad (vid' niZSie). DielCie katalytické funkcie vykonavaju Specializované proteiny —
enzymy. Ich ndzvy koncia priponou -4za. S procesmi, suvisiacimi s dedi¢nostou, je spojena
najmé aktivita nukledz (enzymy Stiepiace DNA), polymerdz (enzymy katalyzujuce syntézu
retazca nukleovych kyselin), ligdz (enzymy spéjajice prerusené miesta retazcov DNA), heli-
kaz (enzymy ruSiace Spiralovua Struktiru DNA a Stiepiace vodikové mostiky medzi retazcami
DNA alebo v DNA-RNA komplexoch) a dalSich.

Replikacia DNA

Kedze DNA predstavuje kompletny ,,ndvod* pre vSetky bunecné funkcie a (v pripade mno-
hobunkovych organizmov) z neho vyplyvajuci stavebny plan pre organizmus, musia vsetky
bunky obsahovat’ jeho identicku verziu. Mnohobunkové organizmy rastii primarne prostred-
nictvom delenia buniek (a jednobunkové organizmy sa touto cestou mnozia), preto sa pred
rozdelenim musia vSetky molekuly DNA v materskej bunke identicky nakopirovat tak, aby
dcérske bunky mohli dostat’ po jednej kopii. Tento proces kopirovania sa oznacuje terminom
replikdcia. Vysledkom replikdcie DNA nie je dvojica molekal origindl — kopia, ale dve




molekuly tvorené jednym origindlnym aj jednym novo syntetizovanym retazcom; tento
mechanizmus sa oznacuje ako semikonzervativna replikacia. Proces replikacie riadi enzym
DNA-polymeraza, ktory sti¢asne zabezpecuje viacero funkcii. DNA-polymeraza najprv pre-
rusi nizkoenergetické vodikové vidzby, spajajice oba retazce pdvodnej molekuly DNA
a nasledne katalyzuje tvorbu kovalentnych vézieb medzi nukleotidmi, ktoré sa spdjaji do
dopiianych novych retazcov. Oba pdvodné retazce si navzajom komplementarne (A=T,
G=C) a do novovytvaranych retazcov sa takisto moze zaradit’ len nukleotidy, ktoré st kom-
plementarne k pdvodnym. Preto tymto spdsobom vznikaju dve uplne identické molekuly,
v ktorych vzdy jeden retazec je pdvodny a druhy je novo doplneny, obe st teda spolovice
originalom a spolovice képiou. Ako bolo spomenuté v predchaddzajicej podkapitole, syntéza
molekuly DNA prebiecha vzdy v smere 5'—3’, teda volné nukleotidy sa mdzu pripéjat
vyluéne odStiepenim hydroxylovej skupiny na 3"uhliku posledného nukeotidu. Povodné
retazce su vSak orientované protismerne. Preto moze syntéza jedného z novych retazcov
prebiehat’ kontinualne (leading strand), ale druhy retazec je syntetizovany v kratkych frag-
mentoch (Okazakiho fragmenty), ktoré su nasledne spdjané enzymom ligdzou (lagging
strand).

Obr. 2 Schéma semikonzervativnej replikacie DNA. Biely — povodny retazec, ¢ierny — novo dopi-
nany retazec (http://www.genome.gov, upravené)

Expresia génu

Gén predstavuje len tisek na molekule DNA. Este od ¢ias T.H. Morgana, ktory formuloval
chromozdémovu tedriu dedi¢nosti, sa tradovala predstava, ze gény su usporiadané za sebou
bez vzajomného prekryvu. Gén bol teda povazovany nielen za funkéntl jednotku dedicnosti,
ale aj za zékladnu Strukturalnu jednotku dedi¢nej matérie. Novsi vyskum tato predstavu spo-
chybnil: u virusov sa preukazalo, ze gény sa mozu prekryvat’, dokonca jeden gén mdze byt
umiestneny v ramci iného. U eukaryotov (ku ktorym patria vSetky makroskopické organizmy,
teda rastliny, huby a Zivocichy) gény spravidla nie su suvislé. V ich rdmci sa striedaju kodu-
juce useky (exény), ktoré su prestriedané nekddujucimi tisekmi (intrénmi). Sti¢astou génu je
aj regulacnd oblast, predradend pred 5° koncom génu, ktord urCuje, kedy sa gén ma zacat
exprimovat’, a neprekladand oblast’ za 3’-koncom. Mechanizmy regulacie aktivity génov st
pri vys$sich organizmoch zlozité, podiel’aju sa na nich napr. hormény a iné latky.

Proces od informacie ulozenej v DNA po hotovy produkt, ktory urcuje fenotypovy znak
kontrolovany génom, sa oznacuje terminom expresia. Expresia génu prebieha cez dve $tadia
(obr. 3). Prvym je transkripcia (prepis), t.j. prenos dedi¢nej informacie z DNA do molekuly
RNA. Transkripcia prebieha tam, kde st umiestnené molekuly DNA, t.j. v jadre, mitochon-
driach, u rastlin aj v chloroplastoch, a zabezpecuje ju enzym RNA-polymeraza, ktory je kom-
plexom 5 polypeptidov, z ktorych kazdy ma pri prepise inu funkciu. Pri transkripcii sa
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retazce DNA od seba odpoja (ako uz bolo spomenuté, su navzdjom viazané len vodikovymi
mostikmi, takZe na ich rozpojenie nie je potrebna vel'ka energia) a k jednému z nich (antiko-
dujuci retazec) zacne RNA-polymeraza pripajat’ komplementarne nukleotidy. Poradie nukle-
otidov v RNA je teda presne rovnaké ako v druhom (kodujucom) retazci DNA s tym rozdie-
lom, ze na mieste tyminu v kédujicom retazci DNA obsahuje retazec RNA uracil. Produk-
tom transkripcie je tzv. primarny transkript, ktory najma je pri eukaryotoch predmetom d’al-
Sich uprav. Primdrny transkript obsahuje prepisané exény aj intréony. Zmes primarnych trans-
kriptov v jadre eukaryotickej bunky sa oznacuje ako heterogénna jadrova RNA (heterogene-
ous nuclear RNA; hnRNA).

Iniciaciu transkripcie umoziiuje naviazanie sa transkripéného faktora na sekvenciu
v regulaénej oblasti génu s priemernou dizkou okolo 10 bp (5-30 bp). Tato dizka sekvencie
viazucej transkripny faktor sa optimalizovala s oh'adom na potrebu Specificity (transkripcny
faktor sa musi viazat’ vylune v regulac¢nej oblasti génu, za regulaciu ktorého zodpoveda,
inak by spustal expresiu inych génov, nez je jeho ulohou) a stability (nizkej frekvencie
mutécif). S narastajucou diZkou viazucej sekvencie narasta $pecificita (znizuje sa pravdepo-
dobnost’, Zze sa rovnaka sekvencia ndhodne vyskytne v genome viackrat), ale klesa stabilita
(narastd moznost’ zmeny sekvencie v dosledku mutécie a teda znemoZnenia naviazania trans-
krip¢ného faktora).

Zlozitym procesom zostrihu su intrény z primdrneho transkriptu vystrihnuté a exoény
pospajané. 5'-koniec je ukonceny molekulou 7-metylguanozinu a na 3’-koniec sa pripaja
polyadenylovy retazec (rddovo desiatky adenozinovych nukleotidov), ktory je ,,identifikac-
nym znakom* medidtorove] RNA (messenger RNA; mRNA). U prokaryotov (baktérie, arche-
baktérie) DNA spravidla neobsahuje introny, takze produktom transkripcie je priamo mRNA.
Zostrih vykonava utvar oznacovany ako spliceozom (z angl. splicing = zostrih), ktory je zlo-
zitym komplexom proteinov a d’alSieho typu molekul RNA, ktoré sa oznacuji ako mald jad-
rova RNA (small nuclear RNA; snRNA). Transkripciou sa vytvaraju aj iné funkéné molekuly
RNA: transferovd (transfer RNA; tRNA), ribozdmova (ribosomal RNA; rRNA) a mald
jadrova (small nuclear RNA; snRNA). Transkripciou vlastnych usekov DNA alebo z vystrih-
nutych intronov vznikaji malé retazce, oznaCované ako mikroRNA (microRNA; miRNA),
ktoré mozu interferovat’ s mRNA a zohravaju tlohu pri reguldcii aktivity génov.

Druhym Stadiom expresie génu je transldcia (preklad), t.j. prenos dedi¢nej informécie z
mRNA do molekuly polypeptidu, ktord tvori zéklad bielkovinnej (proteinovej) molekuly.
Molekula mRNA je prenesend cez pory jadrovej membrany do cytoplazmy, kde sa na fiu
naviazu ribozémy. U prokaryotov su lokalizované vol'ne v cytoplazme, u eukaryotov je vac-
Sina naviazanid na membrany endoplazmatického retikula. Ribozém je bunkovy ttvar, tvo-
reny z cca 2/3 nukleovou kyselinou (pri eukaryotoch ide o 5 r6znych molekul rRNA) a z 1/3
proteinmi (~50 molekul), s dvomi podjednotkami. Velkost’ tychto podjednotiek je kvantifi-
kovana na zéklade sedimenta¢nej rychlosti v Svedbergovych jednotkach (1S=10""s™); sedi-
mentacna rychlost’ zavisi od velkosti atvaru, teda Svedbergove jednotky nie su aditivne
(sucet velkosti podjednotiek nedava velkost’ ribozomu). Mitochondrie a chloroplasty maji
vlastné ribozémy, ktorych velkost’ je rovnaka ako u prokaryotov; preklad génov tychto orga-
nel prebieha priamo v nich. Pri preklade ribozom funguje analogicky ako c¢itacia hlavica,
ktora cita a “prekladd” genetickll informéciu z mRNA, ktord sa cez fiu presiiva. Po nasunuti
trojice (triplet resp. kodén) nukleotidov mRNA sa na tiu pripoji molekula transferovej RNA.
tRNA ma Struktiru podobnu d’atelinovému trojlistku (3 unikatne sekvencie tvoriace obluk
,listov* prestriedané vzdjomne komplementarnymi sekvenciami tvoriacimi ,,stopky listkov*
a ,,hlavnu stopku). Na hlavnej stopke je naviazand aminokyselina a na strednom liste troj-
listka je rozoznavacia sekvencia — antikodon. Trojrozmerna Struktira je uzavretejsia (obr. 4).
Ked’ze vodikové mostiky sa mozu vytvorit’ len medzi komplementarnymi nukleotidmi, na
kodén v mRNA sa méze napojit’ len takd tRNA, ktorda ma komplementarny antikodon.
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Ribozém nasledne katalyzuje pripojenie aminokyseliny na jej stopke na vznikajuci retazec
polypeptidu. Poradie trojic nukleotidov (kodonov) v mRNA teda urcuje poradie aminokyselin
v polypeptide, tzv. primarnu Struktiru vznikajicej bielkoviny. Znaky genetického kodu st
Styri (A, C, G, U) a ich trojica predstavuje kodon, geneticky kod teda poskytuje 4° = 64 moz-
nych kombinécii. Esencidlnych aminokyselin je len 21. Geneticky kéd je teda_redundantny,
viacer¢ triplety m6zu kddovat’ rovnaku aminokyselinu, pri¢om ich pocet sa mdze pohybovat
od 1 (napr. UGG — tryptofan) po 6 (UUPu, CUN - leucin). U mnohych tripletov rozhoduje o
naviazanej aminokyseline len prva dvojica baz (od 3’-konca), tretia baza uz nema informacny
vyznam (tab. 4). Jeden triplet (AUG, kdéduje zaradenie metioninu) je iniciacny, t.j. signalizuje
zaCiatok translacie. Preklad u eukaryotov vzdy zacina od tripletu AUG, ktory sa nachddza
najblizSie k 5'-koncu mRNA, preto polypeptidy vzdy zacinaju metioninom, aj ked niekedy je
tato aminokyselina pri posttranslacnych upravach z retazca odstiepena. Tri triplety (UAA,
UAG, UGA) su terminacné, signalizuju ukoncenie translidcie a odpojenie produkovanej
molekuly polypeptidu od ribozoému.

DNA
11 | L e
tRNA  snRNA primarny transkript rRNA
ﬂ zostrih
D
spliceozém

ribozém
e A

59 wu .UUCAGAGGUCCCCAGU‘Pp@v@UGGGGCUCUUUCAUCAUCGCCCAAAGGGCCA4 w3y
AAAUAU
GUC
Ace

‘ protein (enzym, Struktarna bielkovina a p.)

fyziologické pochody
fenotypovy znak

Obr. 3 Schéma procesov spojenych s expresiou génu eukaryotov

Citanie retazca mRNA je nepretrzité, ak teda déjde k vsunutiu alebo vypadnutiu (inzer-
cia/delécia) jedného alebo niekolkych nukleotidov, zmenia sa od miesta muticie vSetky
triplety a teda aj vSetky aminokyseliny zaradené do polypeptidu. Ak déjde k bodovej mutacii
(zdmena jedného nukleotidu za iny), zmeni sa len jedna zaradend aminokyselina, aj to len v
pripade, ze mutacia nie je synonymna (t.j. ze povodny a mutovany triplet koduji rdzne
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aminokyseliny). Na jednu molekulu mRNA je neviazanych spravidla niekol'ko ribozomov
sucasne, takze paralalne prebieha syntéza viacerych identickych polypeptidovych molekul,
a ¢asto (najma pri prokaryotoch) sti¢asne zacina aj degraddcia mRNA.

Obr. 4 Dvojrozmerna a trojrozmerné Struktira tRNA. Antikoddn (rozoznavacia sekvencia tRNA) sa
nachadza na strednej slucke (spodna Cast’ obrazka), aminokyselina je viazand na ,,stopku‘ molekuly
(www.explorebio.wikispaces.com, upraveng).

Tab. 4 Geneticky koéd (kodony, zodpovedajuce aminokyseliny, ich trojpismenové a jedno-
pismenové skratky)

Baza
2.
1. u C A G 3.
uuu Fenylalanin ucu Serin UAU Tyrozin uUGU Cystein U
YRR phe () ; TEN Ty N cps(o)
U | uucC Fenylalanin ucc Serin Ser (S) Tyrozin uGC Cystein C
er
UUA | Lewein . |UCA | Serin term UGA A
eu
uuG Leucin UCG Serin term UGG | Tryptofan Trp (W) | G
Cuu Leucin CCcu Prolin CAU Histidin His (H) CGU Arginin u
is
C | CcucC Leucin CCC Prolin CAC Histidin CGC Arginin C
; Leu (L) ; Pro (P) ) - Arg (R)
CUA Leucin CCA Prolin CAA Glutamin Gin () CGA Arginin A
n
CUG Leucin CCG Prolin CAG Glutamin CGG Arginin G
AUU Izoeucin ACU | Treonin AAU Asparagin AGU Serin U
, . o Asn(N) L ser(s)
A | AUC Izoeucin lle(l) | ACC | Treonin Thr (T) AAC Asparagin AGC Serin C
r
AUA Izoeucin ACA | Treonin AAA Lyzin Lys (K) AGA Arginin Arg (R) A
] r
AUG | Metionin (ini) Met (M) | ACG | Treonin AAG Lyzin y AGG Arginin 9 G
GuuU Valin GCU Alanin GAU | Kys. asparagova Asp (D) GGU Glycin U
S
G| GUC Valin GCC Alanin GAC | Kys. asparagova P GGC Glycin C
. Val (V) ; Ala (A) L ] Gly (G)
GUA Valin GCA Alanin GAA | Kys. glutdmova Glu (E) GGA Glycin A
u
GUG Valin GCG Alanin GAG | Kys. glutimova GGG Glycin G
ini — iniciaény koddn zacgina translaciu, term — terminacény (STOP) kodén ukonéuje translaciu

kysly zvy$ok I:Ibézicky zvySok I:lpolérny zvySok I:lnepolérny zvy$ok
term

terminac¢ny kodén

Geneticky kéd je univerzalny, teda funguje rovnako pri vSetkych organizmoch. Bolo sice
identifikovanych mnozstvo vynimiek (napr. v mitochondriach stavovcov triplet UGA nie je
terminacny ale koduje tryptofan, naopak triplety AGA a AGG funguju ako stop kodony),
ovSem tieto vynimky platia vzdy pre celu taxonomickt skupinu a uplatiiuji sa zakonite (teda
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triplet UGA koduje Trp v mitochondriach vzdy a v jadre nikdy). Na trovni transldcie teda
nemoézu vznikat' z rovnakej predlohy rozdielne produkty, sekvencia mRNA je vzdy prekla-
dand rovnakym sposobom. Variabilita v§ak moze vznikat’ na Grovni zostrihu — z rovnakého
primarneho transkriptu mézu byt’ vytvorené rézne alternativne molekuly mRNA z ddsledku
zaradenia resp. vynechania konkrétnych exonov, ¢o vedie k vytvoreniu viacerych rozdielnych
produktov (polypeptidov), odrazajtcich sa na rozdielom fenotype buniek.

Ako bolo spomenuté, geneticka informacia urcuje primarnu Strukturu polypeptidu, t.j.
poradie aminokyselin. Medzi aminokyselinami v ramci ret'azca za vSak vytvaraji chemické
vézby roznych typov, ktorymi sa vytvara definitivny trojrozmerny tvar bielkovinnej mole-
kuly. Vel'mi pevna je kovalentna vdzba medzi dvomi molekulami cysteinu (disulfidicky
mostik). Rovnako sa moéZze vytvarat’ idonova vdzba medzi miestami na retazci nabitymi
zéporne (aminokyseliny s karboxylovym zvySkom —COOH, ktoré vo vodnom roztoku odste-
puju vodik asu teda nabité zaporne —COO", napr. kyselina glutdmova alebo asparagova)
a miestami nabitymi kladne (aminokyseliny s aminoskupinou —NH,, ktoré vo vodnom roz-
toku prijimaju vodik a st teda nabité kladne —NH;", napr. arginin, histidin). Dal§im typom
vazieb su hydrofobne interakcie medzi aminokyselinami s nepolarnym alkylovym zvySkom
(napr. leucin, alanin, valin, izoleucin, glycin). Moznosti pre tvorbu tychto vézieb, st uréené
prave primarnou Struktirou, ktora teda urCuje vlastnosti bielkovinnej molekuly (tvar, vel-
kost’, elektricky naboj vo vodnom prostredi) a tym aj jej funkénost’.

Viaceré polypeptidy podliehaju d’al§im tpravam, vedicim k syntéze vysledného proteinu.
Mnohé proteiny su oligomérne (skladaju sa z dvoch alebo viacerych polypeptidov, ktoré
mozu byt produktom rovnakého génu alebo rozdielnych génov), alebo su funkéné len po
naviazani d’alSich organickych molekul (sacharidov — glykoproteiny, lipidov — lipoproteiny
atd’.) kationov kovov a pod. Alternativny zostrih a posttranslaéné upravy vysvetl'uji obrov-
skt rozmanitost’ proteinov v zivych organizmoch, ktord vyrazne prevySuje pocty identifiko-
vanych génov a ich variantov.

Bielkoviny maji v zZivych organizmoch rozdielne funkcie. Zrejme najvyznamnejsia je
funkcia enzymaticka (biokatalytickd) — enzymy riadia vSetky biochemické procesy. Proteiny
riadia prenos latok cez bunkové membrany, podiel'ajii sa na stavbe buniek roznych typov,
sluzia ako zasobné latky a pod. Od genotypu jedinca teda zavisi jeho proteinova vybava,
ktora cez riadenie biochemickych procesov a stavbu tela (za spolupdsobenia negenetickych
vplyvov — prostredia) urcuje utvaranie fenotypovych znakov (obr. 3).

Opravy DNA

DNA ako nositel’ dedi¢nej informacie méze byt poSkodend ako v dosledku beznych metabo-
lickych procesov, tak aj v dosledku vonkajSich faktorov. Viac¢Sina poskodeni vznika
v dosledku chemickej modifikacie baz: oxidacie najmi reaktivnymi formami kyslika, alkyla-
cie (najcCastejSie metylacia), hydrolyzy (deamindcia, depurinécia, depyrimidinécia), adicie
organickych skupin. Reaktivne formy kyslika mozu spdsobit’ aj zlom retazca. Cast’ mutacii
vnika v doésledku chybného péarovania baz pri replikacii. K vonkaj$im faktorom vyvolavaja-
cim poskodenia DNA patria kratkovinné elektromagnetické Ziarenia (v principe kazdé ziare-
nie s kratSou vlnovou diZkou, neZ ma viditené svetlo, je mutagénne, teda UV, rtg, y Ziare-
nie), korpuskularne ziarenia, vysoké teploty, niektoré rastlinné a hubové alkaloidy, tazké
kovy a cely rad umelo vyrabanych latok (polycyklické aromatické uhlovodiky, alkyla¢né
¢inidla atd’.). Za prirodzené biologické ,,mutagény* v istom zmysle mozno povazovat’ nie-
ktoré virusy.

Bunky si vytvaraji reparacné mechanizmy, schopné vyhl'addvat’ a opravovat poSkodenia
DNA. Existuje cely rad tychto mechanizmov, zévisiacich od typu poSkodenia: excizne
mechanizmy opravuju chybné alebo chybne zaradené bazy (vystrihnutie bazy, nukleotidu,
opravy parovania), existuju opravy jednoret’azcovych a dvojretazcovych zlomov a pod. (vid’
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podkapitola Génoveé mutdacie).

Schopnost’ bunky opravovat’ poskodenia DNA samozrejme nie je neobmedzend, takze
v bunkovych liniach (klonoch) vznikajucich bune¢nym delenim sa poSkodenia nutne hroma-
dia. Po prekroceni unosnej irovne bunka vstupuje do senescencie (teda prestava sa delit), je
programovane zlikvidovand apoptoézou (programovana smrt’ bunky), alebo, v horSom pri-
pade, zacne sa delit nekontrolovane a stava sa rakovinnou bunkou.

Rekombindcia a crossing-over
Molekuly DNA tvoriace chromatidy homologickych chromozémov sa pri bunkovom deleni
mozu prekrizit’ a vymenit’ si navzajom svoje Casti; tento mechanizmus sa oznacuje terminom
crossing-over (vid’ Struktiira a bunkovy cyklus eukaryotickej bunky) a vd’aka nemu sa mozZe
rekombinovat’ aj gény, umiestnené na rovnakej molekule DNA. Existuje viacero modelov
rekombindcie, najcastejsie akceptovany je Hollidayov model (obr. 5). Podla neho st po spa-
rovani homologickych nesesterskych chromatid najprv endonukledzami vytvorené jedno-
ret'azcové zlomy na oboch molekulach DNA. Nasledne helikaz a proteiny viazuce sa na jed-
noret'azcovil DNA naru$ia vodikové mostiky medzi ret'azcami. Proteiny Rec-A donutia pre-
rusené retazce vymenit’ si navzajom pozicie a sparovat’ sa s prisluSnym komplementdrnym
retazcom nesesterskej chromatidy. Pokial’ k preruSeniu ret'azcov nedoslo na presne identic-
kych miestach v oboch nesesterskych chromatidach, nukleotidy na nesparovanom useku st
vystrihnuté exonukledzou a ret'azce su reparované DNA polymerazou. Vymenené ret'azce su
nasledne zacelené s pdvodnou molekulou DNA ligdzou. V tomto Stadiu chromatidy vytvaraju
utvar vtvare X, ktory je nasledne rozpojeny prerusenim kovalentnych vézieb v ramci
protilahlych templatovych retazcov endonukledzou a zacelenim takto vytvorenych zlomov
ligazou.

Dalsi z moznych mechanizmov rekombinacie je zaloZeny na dvojretazcovych zlomoch;
existuje viac variantov tohoto mechanizmu, ktoré st ovSem komplikovanejsie.

3D pohlad riamociary pohlad
- :{ - - f :> : - -
H H s [ | IO - | i
] ] I = [IRIRANRARRRRERENI T : i
| | | | | IIIIIIIIIIIIIIIIIi [RRRRRRRRRRRNARNA] | | | |
parované jednoretazcové vymena ligacia rotacia Stiepenie kovalentnych ligacia
chromatidy zlomy retazcov mostikov

Obr. 5 Schéma mechanizmu rekombinacie zaloZeného na jednoret'azcovych zlomoch

Cytologické zaklady dedi¢nosti

Struktiira a bunkovy cyklus prokaryotickej bunky

Bunka prokaryotov (archei a baktérii) je relativne jednoduchy utvar. Nemé diferencované
jadro ani organely (v tom zmysle, ako ich ma eukaryotickd bunka), kruhova molekula DNA
(tzv. bakteridlny chromozém, nukleoid) je vol'ne ulozena v cytoplazme. Okrem nej sa v bun-
kach prokaryotov Casto nachadzaju malé kruhové molekuly DNA, plazmidy, ktoré su tiez
nositeI'mi dedi¢nej informacie. Cytoplazma nie je rozdelend na kompartmenty, je obklopena
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lipidovou bunkovou membranou abunkovou stenou, ktord je pri baktéridch tvorena
mureinom (peptidoglykén; komplex polysacharidov a Specifickych proteinov), u archei
pseudomureinom (takisto polysacharidovo-proteinovy komplex s mierne odlisSnou chemickou
Struktarou).

Bunkovy cyklus prokaryotov, ktoré su spravidla jednobunkové (aj ked’ niektoré vytvaraju
kolonie, napr. cyanobaktérie ¢i myxobaktérie, a u niektorych dochadza v rdmci kolonii aj
k ¢iasto¢nej diferenciacii buniek) je relativne jednoduchy. Prokaryotické bunky rastu az do
dosiahnutia kritickej velkosti. Nasledne replikuju svoju DNA: replikacia zacCina na Specific-
kom mieste na chromozome (lokus ori), v ktorom je molekula DNA prichyten4 na plazma-
ticki membranu. Syntéza plazmatickej membrany prebieha paralelne s replikaciou, fosfolipi-
dové molekuly dopiiiané medzi oba lokusy ori s postupujicou replikiciou odtahuju dcérske
molekuly k opacnym polom bunky. Bunka sa potom fyzicky rozdeli vytvorenim deliacej
priehradky (septum; bunkovd membrana a bunkova stena). Cytokinéza zafina vchlipenim
plazmatickej membrany po obvode bunky, pricom novosyntetizovany material septa je
postupne pridavany v rovine bune¢ného delenia. Tento proces sa oznacuje ako bindrne dele-
nie. Druhym mechanizmom je pucanie: na jednom konci materskej bunky sa vytvori pucik,
ktory postupne narasta, a ked’ dorastie do velkosti materskej bunky, oddeli sa.

Struktiira a bunkovy cyklus eukaryotickej bunky

V porovnani s prokaryotickou bunkou je bunka eukaryotov komplikovany a vysoko organi-
zovany utvar, charakterizovany oddelenym jadrom, obsahujucim najvacsiu cast’ dedicnej
matérie. Je vnatorne rozdelend na kompartmenty a obsahuje mnozstvo organel, teda relativne
samostatnych vnutrobunkovych ttvarov so $pecializovanymi funkciami. Niektoré z tychto
organel su (semi)autondmne, teda nest vlastni genetickli informaciu (aj ked v priebehu
evolucie sa Cast’ génov suvisiacich s aktivitou organel presunula do jadra, t.j. existencia orga-
nel je zavisla na spolupraci s jadrovymi génmi) a st schopné autoreprodukcie: nevznikaju de
novo ale delenim existujucich organel.

Zvonku je bunka ohrani¢end plazmatickou membranou, na ktoru pri niektorych eurakyo-
toch eSte nadvézuje bunkové stena. U rastlin je bunkova stena tvorend predovsetkym polysa-
charidmi (celuldza, hemiceluldzy, pektin), v zdrevnatenych cCastiach rastlin je prestapena
ligninom. U hub je zakladnou zloZkou bunkovej steny chitin (s vynimkou kvasiniek, kde je
tvorena polysacharidmi). Zivo¢i$ne bunky nemajii bunkovu stenu, ale ¢asto vytvaraju medzi-
bunkovli hmotu, spravidla tvorenu proteinmi (kolagén, nektiny) s bielkovinovo-polysachari-
dovymi komplexmi (proteoglykany).

Bunkové membrany (ako vonkajs$ia plazmatickd membrana bunky resp. obal autoném-
nych organel, tak aj vnitorné membrany) su tvorené lipidovou dvojvrstvou. Vacsina latok nie
je prenasand cez ne pasivne, ale prenos zabezpecuju proteinové kandly, ktoré su v nich vbu-
dované. Vnutorné membrany utvaraju bohato rozvetveny systém uzavretych utvarov (ciste-
rien), predovSetkym Golgiho aparat, funkciou ktorého je posttranslaéna tprava proteinov
a inych makromolekul, endoplazmatické retikulum (tzv. drsné, nesuce ribozémy, a hladké,
podiel’ajuce sa na metabolizme lipidov a sacharidov a detoxikacii). Charakteristikou sucast'ou
rastlinnych buniek su vakuoly, centralna vakuola niektorych typov buniek vypliia va&sinu ich
obsahu. Z endoplazmatického retikula sa odStepuju transportné vacky sluziace na transport
proteinov a inych latok do Golgiho aparatu alebo ich export cez bunkovi membranu (exocy-
tozu). Bunka takisto obsahuje organely sluziace pre odburavanie nadbytocnych latok — Cast’
tychto procesov prebieha u rastlin v lytickych vakuoléch, ale Cast zabezpecuju lyzozomy
a peroxizémy. Sucastou kazdej eukaryotickej bunky je cytoskelet, teda vlaknité Struktary
tvorené Specifickymi proteinmi, tvoriace vnutornu vystuz bunky a napomahajiice pri vnutro-
bunkovom transporte a bunec¢nom deleni.

Mitochondrie st autondmne organely s vlastnou dedi¢nou informaciou, zabezpecujlice
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aerobnu respiraciu a produkujice ATP ako hlavny zdroj energie pre biochemické procesy.
Dalgiu skupinu autonémnych organel, ktora sa vyskytuje len v rastlinnych bunkach (a u nie-
ktorych skupin jednobunkovych organizmov) tvoria plastidy, predovSetkym_chloroplasty,
vykonavajuce fotosyntézu. Autonémne organely vznikli v evolucii z prokaryotickych endo-
symbiontov (a-proteobakérii v pripade mitochondrii, cyanobaktérii v pripade chloroplastov).

Typickym znakom eukaryotickej bunky je pritomnost’ jadra ako diferencovaného ttvaru,
oddeleného od zvySku bunky jadrovou membranou obsahujiceho geneticky material. DNA
v jadre eukaryotickych buniek nie je ulozend volne. V predchadzajicom texte bola spome-
nuté celkova dizka DNA tvoriacej najdlhsi chromozém &loveka 8,5 cm — s takouto obrovskou
makromolekulou by bunkovy aparat nemohol zaobchadzat. Vlidkno DNA je v skutocnosti
priestorovo organizované do vysSich Struktar az po uroven kondenzovaného chromozému,
ktory pri bune¢nom deleni mozno vidiet’ aj svetelnym mikroskopom. Vldkno DNA je navi-
nuté na malé bielkovinné komplexy, nazyvané nukleozémy s priemerom 11 nm (nukleozém
je zloZeny histonov, Co su malé proteinové molekuly, 8 molekul histonov vytvara nukleo-
zo6m). Nukleozémy su nasledne spakované (hyperspiralizované) do 30 nm hrubého chromati-
nového vldkna. Chromatinové vlakno vytvéra slu¢ky s dizkou cca 300 nm, v jednej slucke je
cca 1000 nukleozémov. V tejto Struktire je molekula DNA uloZend v jadre v obdobi medzi
delenim buniek (interfaze). Pri deleni d’alej kondenzuje a uklada sa do utvaru, ktory ma
hribku cca 0,7 pm a dizku radovo niekol’ko mikrometrov (obr. 6), a ktory oznadujeme termi-
nom chromozém. Casti DNA koédujuce aktivne prepisované gény su spakované volnejsie
a tvoria tzv. euchromatin, naopak neaktivne Casti st tesnejsie asociované s podpornymi pro-
teinmi a tvoria heterochromatin.

metafazovy
chromozém

vlakno DNA
navinuté na

’ 1: nukleozémoch

"

Q\

30 nm hrubé s
chromatinové \Q“
vlakno

Obr. 6 Schematické znazornenie urovni kondenzacie genetického materidlu od molekuly DNA po
metafazovy chromozom (http://www.accessexcellence.org, upravené).
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Kazdy chromozoém ma typicku Strukturu, ktora stvisi aj so Struktirou DNA tvoriacej jeho
zéklad. Pre pozorovanie pod mikroskopom sa chromozomy farbia Giemsovym farbivom,
ktoré sa preferenéne viaZze na pary guanin-cytozin. Useky bohaté na GC sa pri pozorovani
javia ako tmavsie prazky, useky chudobnejSie na GC su svetlejSie. Usporiadanie tychto praz-
kov poméha pri identifikécii chromozémov. Na chromozome su pozorovatelné niektoré
typické utvary. Konce chromozomov (teloméry) su tvorené tandemovo opakovanymi neex-
primovanymi sekvenciami a chrania chromozom pred postupnym odburavanim pri kazdej
replikacii. V rdmci chromozomu sa nachadza isek oznaCovany ako centroméra, ktory sa javi
ako zGzené miesto (primarna konstrikcia). Pri bunkovom deleni sa molekula DNA musi rep-
likovat’, chromozom sa v tomto Stadiu sklada z dvoch sesterskych chromatid, ktoré zostavaji
spojené v centromére az do delenia, chromozém ma teda tvar X (obr. 7). Centroméra deli
chromozém na dve ramend, ktoré moze byt priblizne rovnaké (metacentricky chromozdom)
alebo je centroméra umiestnend v blizkosti teloméry (akrocentricky chromozém), pripadne na
konci chromozému (telocentricky chromozom).

Obr. 7 Snimka metafazového chromozomu z elektronového mikroskopu (http://bioweb.wku.edu/
courses/Bioll15/wyatt/wku/mitosisa.htm)

V jadre je rozoznatelny mensi utvar oznaCovany ako jadierko. Je tvorené tandemovymi
opakovaniami génov pre rRNA; vtejto Casti jadra dochadzka k prepisu tychto génov
a k formovaniu prepisanej rRNA do subjednotiek ribozomov, ktoré su nasledne transporto-
vané cez pory jadrovej membrany do cytoplazmy, kde sa bud’ uchytavaju na membrany
endoplazmatického retikula, alebo st voI'ne ulozené v cytoplazme.

Pocet chromozémov v jadre bunky urcuje jej ploidiu. Somatické (telové) bunky obsahuju
za normalnych okolnosti dve sady chromozémov homologickych chromozémov, su tzv. dip-
loidné. Ak kompletnd sada obsahuje n chromozémov (tzv. haploidny pocet), potom pocet
chromozdémov v interkinetickej somatickej bunke je 2n. Viaceré organizmy vykazuji odlisné
stupne ploidie, podrobnejSie popisané v kapitole Mutdcie.

Rast organizmu je nutne spojeny so zviacSovanim poctu buniek, o si vyzaduje
ich delenie, pri ktorom kazda novovytvorend dcérska bunka musi ziskat' cell a nezmenenu
dedi¢nu informaciu, ktora bola obsiahnuta v materskej bunke. Takéto rozdelenie dedicného
materidlu zabezpecuje mechanizmus delenia, ozna¢ovany ako mitdza.

Bunka mnohobunkovych eukaryotov v priebehu svojho Zivota prechadza viacerymi
fazami (obr. 8). Stadium medzi dvomi mitotickymi deleniami sa oznaGuje ako interfiza alebo
interkinéza. Nové bunky vzniknuté delenim najprv rastf, t.j. zvdc¢Suju svoj objem. Toto
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Stadium sa oznacuje ak G, (z angl. gap, t.j. medzera). PoCas G, sa v bunke syntetizuji nové
latky, dochédza k expresii génov (predovsetkym génov kddujucich enzymy slaziace pri repli-
kacii DNA v naslednej faze) aprebieha burlivd enzymatickd aktivita nutnd pre syntézu
stavebnych a d’alSich latok nutnych pre zivot bunky. Néasledne bunka vstupuje do fazy S
(synthesis), v ktorej dochadza k syntéze novych molekil DNA, teda k replikacii. Na konci
S fazy sa kazdy chromozom skladd z dvoch sesterskych chromatid. Expresia génov je
utlmend s vynimkou génov pre histony, nutné pre stabilizaciu vytvorenych dcérskych DNA
molekul. DalSou fazou interkinézy je G, fiza, v ramci ktorej d’alej narastd objem bunky
a obnovend expresia génov opit’ zabezpecuje intenzivnu enzymaticku aktivitu podmieiujicu
syntézu latok potrebnych pre rast bunky. G; je ukoncend mitozou.

___jadrova
membrana

_— centriola
“~ s deliacim vretienkom

Obr. 8 Schéma priebehu eukaryotického bunkového cyklu. Zobrazenie interfazovych chromozomov
treba brat’ len ako ilustracné, v skuto¢nosti nie su v jadre viditeI'né.

Mitotické delenie prebieha v Styroch fazach. Pred delenim, v zavere interfazy, musi dojst’
k replikacii molekal DNA. Bunka je teda docasne tetraploidnd, dve nové dcérske molekuly
DNA tvoria dve chromatidy, ktoré zostavaju spojené v oblasti centroméry. V interfaze su
vSak chromozomy rozvinuté a nie je mozné ich morfologicky rozoznat. V prvej faze mitozy,
profaze, zacinaji chromozémy kondenzovat a vytvaraju sa z nich identifikovateI'né utvary.
Zaroven sa na poéloch bunky zac¢inaju predlzovat’ vlakna deliaceho vretienka. Na konci profa-
zy sa rozpadd jadrova membrana. V metafaze sa chromozdémy usporiadaju do ekvatoridlnej
(..rovnikovej*) roviny bunky a vlakna deliaceho vretienka sa upnu na chromatidy v mieste
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centroméry (primarna zizenina na chromozome, ktora ho deli na dve ramend). V tejto faze su
sesterské chromatidy stale spojené v mieste centroméry a chromozomy (vytvarajice utvar
v podobe pismena X, vid’ obr. 7) st najlepSie pozorovatel'né. Popis Struktiry chromozomu po
histochemickom farbeni sa spravidla vzt'ahuje prave na metafaizové chromozoémy. V anafaze
sa vldkna deliaceho vretienka zacinaji skracovat’, ¢im tahaji kazdu z dvojice sesterskych
chromatid k opacnému polu bunky. V telofdze su kompletné sady chromozémov nahroma-
dené kazda pri opa¢nom poéle bunky. Chromozémy sa zainaju opét’ deSpiralizovat’ a okolo
nich sa obnovuje jadrovd membrana, ¢im je ukoncené delenie jadier. Nasledne pocas cytoki-
nézy dochadza k deleniu cytoplazmy sformovanim deliacej priehradky medzi jadrami (lipi-
dovd membrana) anasledne sformovanim bunkovej steny. Pocet chromozdémov v bunke
pocas bunkového cyklu sa teda meni 2n — 4n — 2n. Autondémne sa mnoziace bunkové orga-
nely u rastlin, hub aj Zivo¢ichov sa pocas cytokinézy (rozdelenia buniek po ukonceni mitotic-
kého delenia jadier) rozdelia do oboch dcérskych buniek ndhodne, vzhl'adom na vel'ky pocet
mitochondrii (v priemere 200) aj chloroplastov (20—100) v bunke sa prakticky s istotou
dostanu do oboch dcérskych buniek. V nich sa d’alej mnozia rovnakym spdsobom ako ich
prokaryoticki predchodcovia: binarnym delenim alebo pucanim. Jednobunkové eukaryoty
Casto obsahuji mitochondrie resp. chloroplasty len v jedinom exempléri, ich rozmnozovanie
je synchronizované s bunkovym cyklom. U mnohobunkovych organizmov v principe
neustdle dochddza k deleniu alebo naopak fizii mitochondrii, ktoré vytvaraju dynamickt
tubularnu siet’, v ktorej rovnovaha medzi delenim a spajanim zavisi od energetickych potrieb
bunky v spojeni s podmienkami prostredia.
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Obr. 9 Snimka bunkového delenia v listovom parenchyme cibule (Alium cepa)
(www.microscopy-uk.org.uk/mag/artaug99/mitosis.html)

V niektorych pripadoch neddjde po deleni jadier k cytokinéze, takze vznikaju bunky
s viacerymi jadrami. Multinukledrne bunky su bezné u hub, v niektorych tkanivach zivoci-
chov (napr. pecen stavovcov), ale nachddzaju sa aj v apikalnych meristémoch rastlin.

Nie vsetky bunky sa trvale delia. S postupnou diferencidciou (teda nadobuidanim $pecific-
kej funkcie, ktort bunka v organizme plni) sa schopnost’ delenia strdca a bunka (spravidla) po
ukonceni G; nepokracuje fazou S ale vstupuje do kl'udového stavu (Gg). Ten nemusi byt
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trvaly, niektoré bunky st schopné vratit' sa do fdzy Gy a nésledne sa opét’ delit. Pokial je
vSak bunka plne diferencovana, pretrvava v senescentnom stave az do ukoncenia svojej zivot-
nosti apoptodzou, t.j. programovanou smrt'ou. Na rozdiel od nekrézy (,.ndsilnd* smrt’ bunky,
pri ktorej dojde k dezorganizovanému rozpadu bunky, pricom uvol'neny bune¢ny obsah moze
poskodit’ susedné bunky), apoptoza je zdkonitym procesom, pri ktorom bunka riadene likvi-
duje vlastné proteiny (vratane enzymov, ktoré by pri uvol'neni mohli sposobit’ posSkodenie
pletiva) a nésledne po rozpade plazmatickej membrany st jej zvysSky vstrebané okolitymi
bunkami.

Pri vzniku gamét (pohlavnych buniek) sa na rozdiel od delenia somatickych buniek
mnozstvo genetického materidlu musi zmensit. Ak by gaméty boli diploidné rovnako ako
somatické bunky, pocet chromozémov v jadre by sa kazdou reprodukciou exponencidlne
zviacSoval (2n — 4n — 8n — 16n — ...). Rozdelenie dvojice chromozdémovych sad (diploid-
né¢ho poctu) na dve haploidné sady v gamétach zabezpecuje mechanizmus delenia buniek
nazyvany meioza. Meidza predstavuje sled dvoch deleni jadra sa analogickym priebehom faz
ako pri mitdze, redukcia poctu chromozémov nastava pri druhom deleni. Rovnako ako pri
mitotickom delenim musi eSte v interkinéze dojst’ k replikacii DNA, opét’ sa vytvoria dve
chromatidy navzijom spojené v centromére. Profiza Ije asovo predizena a pozostiva
z piatich $tadii. V leptoténe sa chromozémy kondenzuju, vytvaraju sa z nich atvary vidite'né
v elektronovom mikroskope. S pokracujiicou Spiralizaciou chromozémov nastava d’alSie Sta-
dium, zygotén, v ktorom_sa homologické chromozémy navzdjom paruju. Tento proces spaja-
nia chromozémov sa oznacuje ako synapsa, a spravidla ju zabezpecuje tvorba proteinového
spojovacieho komplexu. Pocas synapsy sa chromozémy zmrst'uju do stale kratSich a hrubsich
utvarov, ktoré st viditeI'né v bunke pocas d’alSej fazy, pachyténu. V tomto stadiu su uz sparo-
vané chromozdmy jasne rozoznatel'né aj v svetelnom mikroskope, vytvaraju utvar, zlozeny
z dvoch dvojic sesterskych chromatid (teda z dvoch homologickych chromozémov), oznaco-
vany ako bivalent (odvodené z poctu chromozémov) resp. tetrada (odvodené z poctu chro-
matid). Pocas pachyténu (a mozno uz v zygoténe) sa mézu nesesterské chromatidy prekrizit’,
spojit, a navzajom si vymenit’ ¢asti. Tento jav sa oznacuje anglickym terminom crossing-
over (slov. prekrizenie) avedie krekombinacii alel na rozdielnych homologickych
chromozdémoch (ku crossing-overu moze dojst’ aj medzi sesterskymi chromatidami, ale tam
nema ziadne genetické nasledky, ked’ze sesterské chromatidy st identické, vnikli kopirova-
nim tej istej molekuly DNA). PrekriZzenie je dobre viditeI'né pocas d’alSieho Stadia profazy I,
diploténu, pocas ktorého sa sparované chromozémy trochu od seba oddialia, ale zostavaju
spojené v miestach, v ktorych doslo ku crossing-overu a ktoré sa oznacuju terminom chiazma
(ked’ze pripominaju grécke pismeno chi — y; obr. 10, 11). V poslednom S$tadiu profazy I,
v diakinéze, chromozémy nad’ale] kondenzuju a pohybuju sa k ekvatoridlnej rovine bunky.
Jadrovd membrana sa rozpadd a zaCina sa vytvarat' deliace vretienko. V metafaze Isa pary
homologickych chromozomov usporiadaju do ekvatoridlnej roviny tak, ze ich centroméry
smeruju kazda k opaénému polu bunky. Tahom vlakien deliaceho vretienka sa chiazmy
postupne od centroméry smerom k teloméram oddel'ujt, k definitivnemu rozdeleniu dojde
pocas anafazy I. Priebeh telofazy I zavisi od druhu, pri niektorych organizmoch deliace vre-
tienko zanikne, obnovi sa jadrova membréana okolo oboch dcérskych jadier a chromozémy
opat’ dekondenzuj, pri inych sa nové jadra nediferencuji, chromozomy sa desSpiralizuji len
Ciastocne, a dcérske bunky priamo vstupuju do d’alSieho delenia. V kazdom pripade vysled-
kom I. meiotického delenia je vznik dvoch dcérskych buniek, ktoré su sice diploidné v tom
zmysle, Ze obsahuju dve sady molekul DNA, ale ide o dvojice sesterskych chromatid, teda
identickych molekul DNA. Meioza II ma priebeh analogicky ako mitdza. Pocas profazy II
chromozémy opédt kondenzuju a pripajaji sa k vldknam nového deliaceho vretienka,
v metafaze Il sa usporiadaju do novej ekvatorialnej roviny (kolmej na pdvodntl), v anataze I1
su sesterské chromatidy pritahované kazda k opacnému polu bunky, av telofdze II sa
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zhlukuji pri opa¢nych poloch, dekondenzuju a tvorbou jadrovych a nasledne membran sa
tvoria samostatné dcérske bunky. PoCet chromozomov v bunke pocas gametogenézy sa teda
meni 2n — 4n — 2n — 1n. Na rozdiel od mitozy, produktom ktorej si dve nové geneticky
identické dcérske bunky (maju rovnaky genotyp ako mala materska bunka), meidézou sa
vytvaraju Styri haploidné bunky, ktoré nie si geneticky identické (maju rozdielny haplotyp).
Dvojice homologickych chromozémov, ktoré nesu tie isté gény, ale moézu niest’ rozdielne
varianty (alely) tychto génov, sa pri meidze rozchadzaji do roznych gamét, tento proces sa
oznacuje ako segregacia chromozémov resp. génov pri gametogenéze (obr. 10).

A B
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@ ' \

a b
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Obr. 10 Schéma segregacie a rekombinacie génov pri meidze. 1) dvojica homologickych chromozo-
mov Vv interkinéze diploidnej zdrodo¢nej bunky (pel'ova materskd bunka PMC alebo materska bunka
zarodo¢ného vaku ESMC). Jedinec je heterozygotny v génoch 4 a B, ktoré su vo vzajomnej vézbe:
obe dominantné alely (4B) sa nachddzaji na jednom chromozoéme, obe recesivne alely (ab) na dru-
hom. Pre ndzornost’ sit homologické chromozomy a ich Casti zobrazené r6znymi farbami. 2) Bivalent
tvoreny duplikovanymi homologickymi chromozémami (4 chromatidy) pocas zygoténu meiozy L
Chromatidy su spojené v mieste centroméry. 3) Diplotén meidzy I: dve nesesterské chromatidy sa
prekrizili medzi génmi 4 a B a vymenili si medzi sebou useky od miesta prekrizenia az po teloméry.
4) Stav po telofaze II: vznikli 4 haploidné bunky, z ktorych dve maji povodnt konstelaciu alel (4B
a ab) adve rekombinovanu konstelaciu alel (4b aaB). Alely oboch génov segreguju do gamét
v pomere 1:1, t.j. 50% dcérskych buniek obsahuje dominantn1 alelu, 50% recesivnu.
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Obr. 11 Snimka sparovanych chromozémov poc¢as meidzy (chiazma)
(www.scilproj.org/IBHbio2knowledge.html)

Chromozom sa pri meioze teda nerozdeli na jednotlivé Giseky, zodpovedajuce jednotlivym
génom, ale sprava sa ako jeden celok. Gény, ktoré sa na iom nachadzaju, sa preto nemoze
vol'ne kombinovat’, ale spravaji sa ako jeden subor. Tomuto javu hovorime vidzba génov
(angl. linkage), a sibor génov, nachadzajlci sa na rovnakom chromozéme sa oznacuje ako
vidzbova skupina. Jedinou moznostou, ako sa mo6zu génu na jednom chromozéme rekombi-
novat’, je crossing-over. Dvojica nesesterskych chromatid sa medzi dvomi génmi méze pre-
krizit' aj dvakrat, v tomto pripade sa obnovi povodna (nerekombinovand) konstelacia alel,
takisto moze dojst’ k viacndsobnym prekrizeniam medzi réznymi dvojicami nesesterskych
chromatid v ramci tetrady. V kazdom pripade pravdepodobnost, Ze medzi dvomi génmi
dojde ku crossing-overu je tym vacsSia, ¢im dalej od seba sa na chromozéme nachadzaju.
Tato skuto¢nost’ sa vyuziva pri mapovani polohy génov na chromozémoch. Miesto na chro-
mozome, kde sa konkrétny gén (alebo ind nukleotidova sekvencia) nachadza, sa oznacuje
terminom lokus.

Chromozémova sada sa naopak pri deleni buniek ako celok nesprava. Heterologické
chromozdémy sa mézu pri tvorbe gamét dostat’ do dcérskych buniek v 'ubovol'nej kombinacii,
preto gény lokalizované na rozdielnych chromozémoch sa rekombinuji vol'ne. Pri diploid-
nych organizmoch (ku ktorym patri viacSina hospodarsky vyznamnych drevin aj druhov
polovnej zveri) je teda pofet moznych kombinacii chromozomov v gamétach 2" (kde n je
velkost' haploidnej chromozémovej sady). Pri buku alebo smreku, ktoré maji haploidny
pocet chromozémov n = 12, je teda aj pri zanedbani moznosti rekombinacie génov crossing-
overom moznost vytvorenia 2'2 = 4096 haplotypovych kombinacii v gamétach, tvorenych
jedinym jedincom.

DEDICNOST FENOTYPOVYCH ZNAKOV
Mendelove ziakony, autozomalna dedi¢nost’ kvalitativnych znakov
Skuto¢nost’, ze potomstvo je podobné svojim rodi¢om, bolo oddévna stucastou l'udskej ski-
senosti a predmetom zdujmu prirodovedcov. Dlho vSak neboli zndme nielen mechanizmy,
ktorymi sa dedenie vlastnosti a znakov uskuto¢iiuje, ale aj hypotézy o dedicnosti vychadzali
skor zo zovseobecnenia ndhodnych pozorovani a ¢asto aj z naivnych zjednodusujtcich pred-
stav, nez z experimentalnych udajov. Prvym, kto vykonal systematické pokusy v tomto smere
a postavil ich na solidnej Statistickej baze bol JOHANN GREGOR MENDEL, ktory tym polozil
zéklady genetiky ako vednej discipliny. Na zaklade zékonitosti, ktoré popisal vo svojom diele
Versuche iiber die Pflanzenhybriden (1866), je mozné na zéklade premenlivosti fenotypo-
vého znaku a jej charakteru vo viacerych generéaciach urobit’ zadvery o géne resp. génoch,
ktoré tento znak podmienuju. Predpokladom uspesnej genetickej analyzy je maly pocet
génov, ktoré znak kontroluji, a maly resp. ziadny modifikujaci vplyv prostredia (nededic-
nych faktorov).

Mendel vykonaval svoje pokusy s rozdielnymi odrodami hrachu. Odrody pol'nohospodar-
skych plodin sa vytvaraji dlhodobym systematickym umelym vyberom, pri ktorom sa vybe-
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raju nositelia ziaducich vlastnosti a pouzivaju pre d’alSie rozmnozovanie, zatial' ¢o jedince
vykazujuce akékol'vek odchylky od Ziadiceho fenotypu su vylucené, ¢im su z populacie
vylucované aj gény podmienujice tieto fenotypové odchylky. Variety st teda geneticky
znacne homogénne. Mendel sledoval celkovo 7 fenotypovych znakov, a na zéklade vysled-
kov krizenia medzi jedincami rodicovskej (parentalnej) generdcie a krizeni v ndslednych
(filidlnych) generdciach sformuloval pravidla, ktoré popisuji dedi¢nost’ kvalitativnych zna-
kov, kontrolovanych autozomalnymi génmi u diploidnych, pohlavne sa mnoziacich organiz-
mov, vztahuju sa teda na lesné dreviny, polovnu zver ¢i Cloveka samotného v rovnake;j
miere, ako na hrach.

Prvé Mendlovo pozorovanie sa tyka spravania sa krizencov (hybridov), teda 1. filidlnej
generacie (F;). Pokial krizil rodi¢ov, odliSujucich sa v konkrétnom fenotypovom znaku, napr.
farbe kvetov, vSetko potomstvo bolo rovnaké, uniformné, a podobalo sa len na jedného
z rodicov. Pritom nezalezalo na tom, aku farbu kvetov mala matka a aku otec, krizenia oboma
smermi (reciproké krizenia) dévali rovnaky vysledok. Variant znaku, ktory sa u hybridov
prejavil, Mendel oznacil ako dominantny, naopak znak, ktory sa u ziadneho z jedincov F,;
neobjavil (aj ked’ jeden z rodi¢ov bol jeho nositel'om) oznacil ako recesivny (z lat. recedere —
ustipit’). Ak napriklad krizil jedinca s cervenymi kvetmi a jedinca s bielymi kvetmi, vSetko
potomstvo bolo Cervenokveté, nezavisle na tom, i Cervenokveta rastlina bola otcovska alebo
materskd. Nasledne Mendel sledoval prejav daného znaku v potomstve hybridov, teda v 2.
filidlnej generacii (F2). V nej sa recesivny variant znaku objavil opdt. Pri velkom pocte
uskutocnenych krizeni a starostlivom kvantitativnom vyhodnoteni vysledkov sa ukazalo, ze
podiel nositelov recesivneho znaku v F, dosahoval v priemere 25%. Ak by sme pouZili rov-
naky priklad, ak boli skrizené dva Cervenokveté hybridy, v ich potomstve sa vzdy objavila
Stvrtina jedincov s bielymi kvetmi, ktoré nemal ani jeden z rodicov (F;), ale mal ich jeden
z prarodicov (P) (vid’ obr. 12).

Mendel z tychto pozorovani odvodil spravnu teoriu dedi¢nosti. Na rozdiel od dovtedajsSich
predstav, podl'a ktorych mé dedi¢nost’ kontinudlnu povahu, teda potomstvo predstavuje prie-
mer ¢i rozne typy prechodov medzi vlastnostami rodicovskych jedincov, Mendel dosSiel
k zéaveru, ze faktory, podmieniujice prenos dedi¢nych vlastnosti musia byt’ diskrétne (je treba
pripomenut’, ze v jeho dobe o chromozémoch, DNA ¢i ich ulohe v dedi¢nosti nebolo nic¢
zname; naopak, az zverejnenie Mendlovych vysledkov umoznilo klast’ si otdzku, ktoré bun-
kové Struktiry a ktoré makromolekuly sa spravaju v zhode s nimi). Spravne vytusil, ze telové
bunky organizmu vzdy obsahuju dva takéto diskrétne dedicné faktory, zatial’ ¢o pri vzniku
pohlavnych buniek musi byt tento pocet redukovany na polovicu. Termin ,,gén“ pre
oznacenie tychto dedi¢nych faktorov navrhol az dansky botanik Johanssen v r. 1909. Jedinec,
ktory od oboch rodi¢ov ziskal rovnaky variant génu (alelu), bol oznaceny ako homozygot,
nositel’ dvoch réznych alel rovnakého génu je heterozygot.

Jednotlivé gény a ich alelické varianty nemusia byt z hladiska fenotypu rovnocenné,
fenotypovy prejav zavisi nielen od pritomnosti alel v genotype, ale aj od ich vzajomného
vztahu. Zhodou okolnosti sa u vSetkych znakov, ktoré Mendel Studoval u hrachu, uplatiiuje
uplna dominancia. Alela, ktora sa oznacuje ako dominantnd, sa fenotypovo prejavi vzdy, ak
je v genotype jedinca pritomnd v homozygotnom ¢i v heterozygotnom stave. Fenotypovy
prejav recesivnej alely je dominantnou alelou u heterozygota potlateny, moze sa teda preja-
vit' len v homozygotnom stave. Pri tiplnej dominancii je teda fenotyp dominantného homozy-
gota a heterozygota totozny, odliSuje sa len fenotyp recesivneho homozygota. Pri neuplnej
dominancii lezi fenotypova hodnota heterozygota medzi fenotypmi oboch homozygotov (v
pripade kvalitativneho znaku sa pouZiva aj termin intermediarita). Specifickym pripadom
neuplnej dominancie je aditivita — ak hodnota heterozygota je presne v strede medzi fenoty-
povymi hodnotami oboch homozygotov, nie je mozné rozliSovat dominantnu a recesivnu
alelu, pretoze ziadna z nich vo fenotype neprevazuje (nedominuje), ale jedna z alel zvySuje
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fenotypovii hodnotu, druhé nie. Uginky alel sa s¢itavaju. Model aditivity sa uplatiiuje predo-
vSetkym pri kvantitativnych znakoch. Pri superdominancii heterozygot prevySuje svojim
fenotypovym prejavom fenotypové hodnoty oboch homozygotov. V pripade, Ze sa obe alely
heterozygota prejavia nezavisle na sebe, hovorime o kodominancii.

Na obr. 12 je znazornené krizenie medzi dvomi jedincami, ktoré sa odliSuju farbou kvetov.
Krizenie, pri ktorom sa rodi¢ovské jedince odliSuju v jednom znaku (resp. pri ktorom sa
sleduje odlisnost’ len v 1 znaku) sa oznacuje ako monohybridné. V parentilnej generacii
(oznacovanej P) krizime dvoch (predpokladane homozygotnych) rodiCovskych jedincov
s odlisnymi variantmi znaku (Cervenou a bielou farbou kvetu). Potomstvo (hybridy tzv. 1.
filidlnej generacie — F;) vSak bude vykazovat’ len jeden variant znaku, vSetky jedince neza-
visle na ich poc¢te budu mat’ ervené kvety, potomstvo je teda uniformné. Obe reciproké kri-
zenia (t.J. Cervenokvety otec x bielokveta matka aj bielokvety otec x Cervenokveta matka)
davaju pritom rovnaky vysledok (pravidlo uniformity a reciprocity). V d’alSej generacii vSak
dochadza k fenotypovému Stiepeniu, opét’ sa objavuju dva varianty znaku. Ak skrizime dva
cervenokveté jedince Fy, v 2. filidlnej generacii F, sa bude vyskytovat’ 75% cervenych jedin-
cov a 25% bielych jedincov (pravidlo zakonitého Stiepenia v potomstve hybridov).

Obr. 12 Tlustracia Mendelovych pravidiel dedi¢nosti fenotypovych znakov. Vlavo: dedi¢nost’ fareb-
nych variantov farby samic¢ich strobilov u smrekovca pri uplnej dominancii vlohy pre tmavu (Cervent)
farbu, vloha pre svetlu (Zltozelenu) farbu je recesivna. Vpravo: schematicka ilustracia segregacie
génov pri tvorbe gamét a ich kombinacie do genotypov v jednotlivych generaciach.

Mendel formuloval svoje predstavy o dedi¢nosti v polemike s tedriou zmieSavania (blend-
ing inheritance), podla ktorej potomstvo vykazovalo vzdy priemerni fenotypovi hodnotu
oboch rodicov. Mendel dosiel k spravnemu néazoru, ze dedicnost’ riadia fyzické, samostatné
a stale jednotky, pricom kazdy jedinec ma dve takéto jednotky, ktoré moze byt rovnaké alebo
rozdielne. Pokial’ st rozdielne, nemiesaju sa, nevstupuju do ziadnych vzéjomnych interakcii,
ale zachovévaju si svoju integritu. Kazd4d pohlavnd bunka (gaméta) naopak obsahuje len
jednu Cistll, nezmiesant vlohu pre dany znak (pravidlo Cistoty gamét).

Pouzitim dnes$nej terminologie je mozné sformulovat’ popis mechanizmu dedi¢nosti jed-
noduchsie. Rodicovské jedince v parentdlnej generacii si homozygotné. V priklade na obr.
12 je otcovsky Cervenokvety jedinec homozygot v dominantnej alele, t.j. ma genotyp AA.
Ked’Ze na oboch chromozémoch ma v géne 4 dominantntl vlohu, je schopny produkovat’ len
pelové zrnéd stouto vlohou, teda vSetky gaméty maji haplotyp 4. Matersky bielokvety
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jedinec je homozygot v recesivnej alele (genotyp aa), analogicky je teda schopny produkovat’
len vajickové bunky s haplotypom a. Nech sa ktordkol'vek samcia gaméta skombinuje
s ktoroukol'vek samicou, vzdy vznikne zygota, ktora po otcovi zdedi dominantnu viohu (A)
a po matke recesivnu (a), teda genotyp potomstva musi byt heterozygotny (A4a). VSetky
jedince potomstva su teda genotypovo uniformné, apreto musia vykazovat aj rovnaky
fenotyp. V tomto pripade, ked’ze vloha pre Cervenu farbu je dominantna, budi mat’ vSetky
jedince F; generacie cervenu farbu kvetov.

FqxFy 4 A36 Fq X Pg 3 AA6 Fqx PQ 4 A86
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Obr. 13 Kombina¢ny §tvorec pri monohybridnom kriZzeni: generacia F, (krizenie medzi dvomi hyb-
ridmi F,, seda farba) a dva typy spétnych krizeni, t.j. generacia B, (krizenie medzi hybridom F,
a otcovskym resp. materskym jedincom parentdlnej generacie; podciarknuté).

Ak skrizime dva hybridné jedince (F;) navzdjom, pomery v d’alSej (F,) generacii sa
zmenia. Hybridné jedince st heterozygoti (4a). Pri pravidelnej segregécii v pomere 1:1 pro-
dukuju polovicu gamét (je jedno, ¢i samcich, alebo samicich) s dominantnou vlohou (A4)
a polovicu gamét s recesivnou vlohou (a). Pokial’ sa tieto gaméty paruji ndhodne, je pravde-
podobnost’ vSetkych 4 moznych kombindcii rovnaka, t.j. 25% (4z + Ao — AA, Az + ao —
Aa, az + Ao — Aa, ag + ay — aa). Ked'Ze vloha pre Cervenu farbu je dominantna, vSetky
jedince, ktorych genotyp obsahuje aspon jednu dominantnu vlohu (t.j. ¥4 A4 + 2 Aa = %A )
budil mat’ Cervené strobily, recesivni homozygoti (4 aa) budi mat’ zlIté strobily. Pri spidtnom
krizeni (backcross; generacia B;) s Cervenokvetym otcovskym jedincom parentalnej gene-
racie bude vSetko potomstvo Cervenokveté, pretoze vsetky jedince B, musia po otcovi zdedit’
dominantnu vlohu (44 x Aa — 50% AA + 50% Aa). Spitné krizenie hybrida F; s bielokve-
tym materskym jedincom generacie P naopak vyprodukuje 50% cervenokvetych a 50% bielo-
kvetych jedincov (obr. 13). Hybrid F; produkuje polovicu gamét s dominantnou a polovicu
s recesivnou vlohou, recesivne homozygotna matka len gaméty s recesivnou vlohou , teda len
polovica potomstva zdedi dominantnt vlohu (aa x A4a — 50% aa + 50% Aa).

Stiepny pomer 3:1 v generacii F, sa uplatiiuje len pri Giplnej dominancii. Pokial’ st hetero-
zygotné jedince fenotypovo rozoznatelné od oboch homozygotov (pri netiplnej dominancii,
intermediarite alel, resp. pri superdominancii), je fenotypovy Stiepny pomer v F, generacii
totozny s genotypovym, t.j. 1:2:1. V potomstve F, sa teda objavia tri fenotypy, 25% bude
vykazovat’ fenotyp jedného z jedincov P generacie, 25% bude fenotyp druhého z rodicov P
generacie, a 50% fenotyp jedincov F; generacie.

Pri dihybridnom krizeni sa sleduje dedi¢nost’ dvoch fenotypovych znakov sucasne. Aj
v tomto pripade plati, ze nech s fenotypy rodiCovskych jedincov (P) akékol'vek, generacia
F1 bude uniformna. V d’alSej generdcii dochddza v pripade uplnej dominancie v oboch
génoch ku Stiepeniu v pomere 9:3:3:1. V priklade na obr. 14 sa jedinci odliSuji vo farbe
a tvare semien. Vlohy pre zIta farbu a gulaty tvar semien st dominantné, vlohy pre zelené
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a zvraskavené semend su recesivne. Ak v parentdlnej generacii krizime jedince, ktoré st
homozygotné v génoch kontrolujucich oba znaky (v tomto pripade otcovsky jedinec je domi-
nantny homozygot v géne pre farbu a recesivny homozygot v géne pre tvar semien, matersky
jedinec naopak), potomstvo F; bude uniformné abude vykazovat dominantny variant
v oboch znakoch (t.j. bude mat’ zIté¢ gul'até semend, teda bude sa odliSovat’ od oboch rodi-
¢ov). Po krizeni dvoch jedincov F; medzi sebou sa v potomstve F, objavia 4 fenotypy. 9/16
jedincov bude mat’ ZIté gulaté semend, rovnako ako jedince F,; (jedince s aspoil jednou domi-
nantnou alelou v oboch génoch, teda 4 B ), 3/16 budi mat zIté¢ ale zvraskavené semena,
rovnako ako otcovsky jedinec v parentalnej generacii (4_bb), 3/16 budii mat’ zelené gulaté
semena, rovnako ako matersky jedinec v parentalnej generacii (aaB ) a 1/16 bude mat’ zelené
zvraskavené semend (novy fenotyp, ktory sa v prechadzajucich generaciach vobec nevysky-
tol, genotypu aabb). Vlohy jedného alelického paru sa teda kombinuji nezavisle od vloh dru-
hého alelického paru. Tuto skutocnost’ vystihuje d’alSie z Mendlovych pravidiel, pravidlo
nezavisle] kombinovatel'nosti vioh. Toto pravidlo pochopitelne neplati pre dvojice génov,
lokalizované na rovnakom chromozoéme. V pripade vidzby sa gény nekombinuji volne, ale
len v miere rekombinacie umoznenej crossing-overom a zavisiacej od ich vzajomnej vzdiale-
nosti na chromozéme.
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Obr. 14 Dihybridné kriZenie

Stiepny pomer 9:3:3:1 v generacii F, pri dihybridnom krizeni viak plati len v pripade
komplementarneho t¢inku génov. Uginky génov sa viak mozu vzajomne ovplyviiovat'. Tieto
medzigénové interakcie sa oznacuju terminom epistdza. Predstavme si napriklad pripad, ze
nejaky produkt (napr. Cervené farbivo listu) je syntetizovany z prekurzora v dvoch krokoch:
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geén 4 _ gén B _
prekurzor — medziprodukt —  farbivo

Ak dojde k mutacii, vedicej k znefunkéneniu génu, v géne A4, vobec sa nevytvori medzipro-
dukt, teda niet z Coho syntetizovat’ farbivo, ak dojde k mutacii v géne B, z medziproduktu sa
nebude vytvarat' farbivo. Na syntézu farbiva je teda potrebné, aby fungovali oba gény.
Defektna alela sa bude spravat’ ako recesivna (u heterozygota je jedna z dvojice alel funk¢na,
teda priebeh reakcie zabezpeci). Vo vsetkych genotypoch, kde je pritomna aspon jedna
funk¢na (teda dominantnd) alela v oboch génoch (4 B ), mbézu prebiehat’ oba kroky syntézy
farbiva, farbivo teda v liste bude pritomné, list bude Cerveny. Ak je jedinec recesivne
homozygotny v ktoromkol'vek géne (alebo v oboch), je zablokovany prvy alebo druhy krok
syntézy (alebo oba), syntéza farbiva teda neprebieha a list zostane zeleny (Stiepny pomer
9:7). Opacnym prikladom moéze byt, ak je to isté farbivo vytvarane z jedného prekurzora len
v jednom kroku, ktory ale moze prebiehat dvomi nezavislymi metabolickymi drdhami,
riadenymi dvomi génmi:

gend »
prekurzor — farbivo

V tomto pripade bude farbivo syntentizované u kazdého genotypu, ktory obsahuje asponi
jednu dominantnu alelu ktoréhokol'vek génu (4 B , A bb, aaB ) (Stiepny pomer 15:1).
Rozliéné typy dvojgénovej epistazy a im zodpovedajlce Stiepne pomery st uvedené v tab. 5.

Tab. 5 Stiepne pomery pri réznych typoch epistizy v porovnani s komplementaritou génov

Uginok génov Genotypy

A B A _bb aaB_ aabb
Komplementarita 9 3 3 1
Dominantna epistaza 12 3 1
Recesivna epistaza 9 3 4
Kumulativny u€inok génov 9 6 1
Dvojnasobna dominantna epistaza 15 1
Dvojnasobna recesivna epistaza 9 ‘ 7

Dedi¢nost” konkrétneho fenotypového znaku u konkrétneho druhu sa zistuje genetickou
analyzou. Jej cielom je identifikovat’, kolko génov kontroluje dany znak, aké alelické
varianty sa u nich vyskytuji, a akym spdsobom ovplyvnuju fenotyp. Pri genetickej analyze je
mozné pouzit’ viacero postupov:

a) kontrolované kriZenie

b) analyza rodokmena

¢) analyza vol'noopelené¢ho potomstva znameho materského jedinca (spolahliva geneticka

analyza je moznd len pri netiplnej dominancii alebo kodominancii)

d) paralelna analyza haploidého endospermu a diploidného embrya nahosemennych rastlin

(tyka sa molekularnych alebo biochemickych znakov).

Pri vSetkych postupoch sa skutocné fenotypové Stiepne pomery v potomstve ¢i v rodo-
kmeni porovnavaju s pomermi predpokladanymi na zéklade Mendelovych zakonov pomocou
Statistickych testov () -test, exaktny binomicky test a pod.). Vzdy sa za¢ina od najjednoduch-
Sej hypotézy kontroly znaku jednym génom. Pokial’ sa tuto hypotézu nepodari potvrdit’, t.j.
existuju Statisticky vyznamné odchylky pozorovanych Stiepnych pomerov od ofakavanych,
tato hypotéza sa zamietne a sformuluje sa nova hypotéza o kontrole znaku dvoma génmi, atd’.

Pri kontrolovanom krizeni medzi sebou krizime jedince roznych alebo rovnakych fenoty-
pov (urastlin méZzeme vykonavat aj umelé samoopelenie) a sledujeme, v akom pomere sa
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jednotlivé fenotypy objavia v potomstve z krizenia. V pripade nedomestikovanych organiz-
mov spravidla nemame k dispozicii vysoko homozygotné Cisté linie, musime teda pocitat’ aj
s moznost'ou, ze jedince parentdlnej generdcie su v génoch, kontrolujicich znak, heterozy-
gotne.

Opacény problém predstavuje identifikdcia genotypu konkrétnych jedincov na zaklade
rodokmenia. Mnoh¢ dedi¢né choroby st podmienené defektnymi alelami, ktoré maji tenden-
ciu spravat’ sa ako recesivne: u heterozygota je v genotype pritomna aj funk¢na alela, ktora
spravidla dokaze svoj defektny naprotivok zastupit. Heterozygot sa teda fenotypovo (zdra-
votnym stavom) nijako neodliSuje od homozygota s obidvomi funkénymi alelami. V pripade,
ze jedinec zdedi obe alely defektné, nema k dispozicii uz tretiu zaloznu kopiu, ktora by mohla
defektné alely zastupit’, dedicné choroba sa teda prejavi. Heterozygotné jedince su teda pre-
nasa¢mi dedicnej choroby, aj ked’ s fenotypovo zdravé. Ich identifikacia na zéklade feno-
typu nie je moznd, ale mozné je vylisit’ také jedince na zaklade fenotypovych prejavov ich
predkov alebo ich potomstva.

Gonozomalna dedi¢nost’

Vicsina chromozémov sa v diploidnej bunke vyskytuje v paroch, v rdmci ktorych s oba
chromozémy plne homologické, teda nesu tie isté gény (mdze sa ale jednat’ o rézne alely) v
tom istom usporiadani. Tieto chromozémy sa oznacuju ako autozémy. Pri mnohych organiz-
moch je ovSem pohlavie uréené pritomnostou Specifickych pohlavnych chromozémov
(gonozdémov), ktoré su na rozdiel od autozémov homologické len z malej Casti. V pripade
cicavcov a dalSich organizmov (typ dedi¢nosti Drosophila) sa dvojica pohlavnych
chromozémov oznacuje ako chromozémy X a Y. Jedinec s konsteldciou gonozémov XY je
samec (heterogametické pohlavie, vytvarajice dva rozne typy gamét, v tomto pripade sper-
mii, urcujucich teda pohlavie potomstva), jedinec s konstelaciou XX je samica (homogame-
tické pohlavie; samice cicavcov tvoria len jeden typ vajicok). Pohlavie je urcené prave pri-
tomnost’ou chromozému Y, konkrétne je to lokus SRY (sex-determining region Y), obsahujuci
gén pre kontrolu syntézy testosteronu, ktory je pre pohlavie urcujuci (t.j. pri réznych aneu-
ploidnych konstelacidch pohlavnych chromozémov prave pritomnost’ chromozému Y urcuje,
ze jedinec bude samcom, t.j. aneuploidné jedince s konSteldciou XXY bude mat samcie
pohlavie). Pri inych organizmoch moze byt’ situdcia odliSna, pohlavie urcuje pocet chromo-
zomov X (t.J. aneuploid s konstelaciou XXY bude samica). U vtakov, niektorych plazov,
motyl'ov a d’alSich organizmov (typ dedi¢nosti Abraxas) sa gonozoémy oznacuju Z a W; nao-
pak oproti cicavcom homogametické pohlavie je samec (ZZ), heterogametické samica (ZW).
U viacerych druhov hmyzu (Svaby, rovnokridlovce, niektoré blanokridlovce) jeden chromo-
zo6m chyba tuplne: jedinec s konstelaciou XX je samica, jedinec s konStelaciou X0 samec
(autozoémy u samca su v paroch, ale gonozom ma len jeden: 0 znamena chybajici gonozém),
niektoré mory maju konSteldciu opacnu, teda ZZ je samec, Z0 samica. Typické urCenie
pohlavia u socidlnych blanokridlovcov (vCely, osy, mravce), ale aj niektorych vosiek, je
haplodiploidné urcenie: z neoplodnenych vajicok sa liahnu haploidné samce (na rozdiel od
konstelacie X0 maju aj autozomy len v haploidnej sade), z oplodnenych samice.

V pripade cicavcov vicSina génov na chromozome X nema svoj naprotivok na ovela
kratSom chromozéme Y. Jedince st teda v takomto géne hemizygotné. Tato skutocnost
ovplyviiuje aj mechanizmus dedi¢nosti, ktord sa v tomto pripade neriadi Mendelovymi pra-
vidlami. Potomstvo v F; nemusi byt uniformné a reciproké krizenia neposkytuji rovnaky
vysledok.

Aj v pripade pohlavnych chromozémov plati, ze defektné mutacie (oznacuju sa X") maji
tendenciu spravat’ sa ako recesivne. Ak je nositelom takejto defektnej mutécie samec, posko-
denie sa u neho prejavi, ked'ze na chromozéme Y nemo6ze mat’ dominantnu alelu, ktord by
vplyv defektnej mutacie prekryla (genotyp X' V). U samice sa defektna vloha prejavi, len ak
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je v nej homozygotna (X" X"), inak je len jej prendsackou (X' X). V potomstve F; teda mozu
nastat’ situacie, uvedené v tab. 6.

Tab. 6 Fenotypové Stiepne pomery v generacii F; pri recesivne monogénne podmienenom
dedi¢nom postihnuti s gonozomalnou dedi¢nostou

matka otec potomok F

genotyp fenotyp genotyp fenotyp genotyp fenotyp pravdepodobnost

XX zdrava XY zdravy XX Q zdrava 0,5

XY & zdravy 0,5

XX* zdrava XY zdravy XX Q zdrava 0,25

XY & zdravy 0,25

XX Q zdrava 0,25

XY & chory 0,25

XX zdrava XY chory XX* Q zdrava 0,5

XY & zdravy 0,5

XX* zdrava XY chory XX* Q zdrava 0,25

XY & zdravy 0,25

XX Q chora 0,25

XY & chory 0,25

XX chora XY zdravy XX* Q zdrava 0,5

XY d chory 0,5

XX chora XY chory XX Q chora 0,5

XY & chory 0,5

Pochopitel'ne, v pripade, ze ziadny z rodiCov nie je prenaSaCom postihnutia (XX x X7), je
vSetko potomstvo zdravé. Ako je vSak ztab. 6 viditelné, krizenie zdravej matky
a postihnutého otca dava iny vysledok nez krizenie postihnutej matky a zdravého otca (teda
reciproké krizenia nie st rovnocenné) a potomstvo v troch pripadoch nie je uniformné.

Dedi¢nost’ kvantitativnych znakov

Nazor na vzt'ah medzi génom a znakom sa v priebehu vyvoja genetiky menil. P6vodny né-
hl'ad z Mendlovych ¢ias 1 gén = 1 znak sa s rozvojom biochémie zmenil na 1 gén = 1 enzym,
neskor 1 gén = 1 polypeptid, a dnes sa zda, ze uz ani tato hypotéza neplati (vid’ informacie
o alternativnom zostrihu mRNA).

Gén moze v mnohych pripadoch sticasne ovplyviovat viacero znakov, ¢o sa oznacuje ako
pleiotropny ucinok génu. Naopak, iné znaky mozu byt kontrolované polygénne, teda na
kontrole sa podiela viacero (niekedy aj niekol'ko desiatok) génov, z ktorych kazdy prispieva
svojou ¢ast'ou (ktord nemusi byt pri vSetkych alelach rovnako vel’kd). Typicka je tato situdcia
pri kvantitativnych znakoch. Cim vys§i je pocet kontrolujiicich génov, tym vyssi je podet
genotypovych kombindcii a teda aj fenotypovych tried; naopak medzialelické a medzigénové
interakcie pocet fenotypovych tried znizuji. Pri malom pocte kontrolujicich génov sa feno-
typové triedy spravidla daji rozoznat, ale s narastajicim poctom génov su ich hranice stale
menej zretelné a rozdelenie fenotypovych tried sa postup meni z diskrétneho na spojité (obr.
15).

Geneticka analyzu kvantitativnych znakov naviac komplikuji nerovnaké u¢inky rdéznych
génov na fenotypovy znak, a takisto medzigénové a medzialelické interakcie (epistaza
a dominancia). Pri kontrole znaku viac ako 3 génmi je uz geneticka analyza znaku znacne
obtiazna. Pri identifik4cii génov, riadiacich kvantitativne znaky sa spravidla vychadza
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z korelacii fenotypového prejavu s genotypom v konkrétnom géne. Casto nie sme schopni
gén priamo identifikovat’, ale jeho hypoteticku existenciu postulujeme na zaklade korelacii
s markérmi v rovnakej vizbovej skupine. Takéto hypotetické lokusy sa oznacuji ako QTL
(Quantitative Trait Locus).

a) b)

1t

Obr. 15 Rozdelenie hodndt fenotypového znaku v potomstve z krizenia dvoch tplne homozygotnych
rodi¢ov pri kontrole znaku 4 génmi (a) a 40 génmi (b) pri Cisto aditivnom ucinku génov (ziadna
dominancia ani epistaza) a rovnakom efekte alel kazdého génu.

GENETIKA POPULACII

Populacia a jej Struktira

Populdcia je subor jedincov rovnakého druhu, obyvajtcich konkrétny biotop v konkrétnom
Case, ktori su schopni sa navzajom medzi sebou krizit'. Tato definicia vyzera jednoducho, ale
vymedzenie populacie v teréne je spravidla zlozité. Aj u druhov s fragmentovanym arealom
si jednotlivé ostrovéeky (demy) do urcitej miery moézu vymienat gény pri reprodukcii.
V praxi sa teda pojem populacia spravidla pouziva ako opera¢ny koncept pre skupinu jedin-
cov rovnakého druhu, zijicu na konkrétnej lokalite alebo v konkrétnej oblasti — v tomto
zmysle mozno hovorit’ o lokélnej populdcii, regionalnej populacii atd’.

Populaciu mozno charakterizovat’ viacerymi vlastnostami, ktoré ovplyviiuji v znacnej
miere vyvoj jej genetickej Struktary. Zakladnym populacnym parametrom je velkost, teda
pocet jedincov, z ktorych sa populacia sklada. Z hl'adiska je ale potrebné si uvedomit’, ze nie
vsetky jedince pritomné v populécii sa aj musia podielat’ na reprodukcii a teda v rovnake;j
miere odovzdavat' svoju dedi¢nt informaciu generacii potomstva. Preto sa v populacno-
genetickych modeloch zohl'adiiuje efektivna velkost, ktoré prepocitava realny pocet jedincov
na hypoteticky pocet jedincov rovnomerne sa podiel’ajicich na reprodukcii. Dal§imi doleZi-
tymi vlastnost'ami su hustota (pocet jedincov na jednotku plochy alebo objemu), dynamika
vyvoja (rast, stabilita, pokles pocetnosti), Struktara (pohlavnd, vekova atd’.) a priestorovy
rozptyl (zhlukovanie, ndhodné rozmiestnenie, rovnomerné odstupy). VSetky tieto vlastnosti
su jednak zavislé od druhu, a jednak sa m6zu menit’ v priebehu ontogenézy (semenaciky dre-
vin maju v prirodzenom poraste tendenciu ku zhlukovaniu v porastovych medzerach, dospelé
stromy st naopak rozmiestnené spravidla rovnomerne vzhladom na vzdjomnu kompeticiu;
populécia lariev hmyzu sa mdze spravat’ uplne odlisne od imag a pod.).

Vlastnost,, uréujica v najvacsej miere vyvoj zastipenia génov, genotypov a fenotypov
v populacii, je systém reprodukcie, t.j. spdsob odovzdavania genetickej informacie z jedne;j
generacie na nasledujucu. Z hladiska systému reprodukcie mozno rozoznavat dva typy
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parovania. Panmixia je ndhodné parovanie, pri ktorom pravdepodobnost’ spojenia ktorych-
kol'vek dvoch gamét je nezavisla od ich poévodu a ich haplotypu. Pre vznik zygoty teda nie je
dolezité, aké gény su v gamétach zastipené. Pre vyber partnera pre parovanie neexistuji
ziadne kritéria, je uplne nahodny. Pri vyberovom parovani (angl. assortative mating) naopak
takéto kritéria existuju, jedince, ktoré ich spifiaja, maju vaésiu $ancu spojit’ sa pri reprodukecii,
nez jedince, ktoré ich neplnia (napr. stromy, kvitnice v rovnakej dobe, maji vysSiu Sancu
vzajomného opelenia nez stromy, ktoré su fenologicky asynchronne). Kritériom vyberu moze
byt aj pribuzenstvo, pribuzenské krizenie sa oznacuje aj terminom inbreeding. Extrémnym
pripadom pribuzenského krizenia je autogamia (samoopelenie resp. samooplodnenie). V
realnych populaciach sa samozrejme vyskytuju prechody medzi oboma extrémami.

Geneticktl Struktiru populédcie definuju podiely jednotlivych genotypov (genotypova
Struktara) a podiely jednotlivych génov resp. ich variantov — alel (alelicka Struktara), Cize
genotypové a alelické frekvencie. Frekvencie sa daji vyjadrit’ l'ubovolnym spdsobom: pri
znamej malej velkosti populacie aj absolutnou pocetnostou, vo velkych populaciach je
zmysluplnejsie odhadovat’ ich relativny podiel, t.j. vyjadrovat’ ich percentudlne. Z hl'adiska
ich pouzitia pre matematické operacie je najjednoduchSie ich vyjadrenie relativnym
podielom, t.j. desatinnym ¢islom (t.j. pocet jedincov genotypu A4 je 20 jedincov v populdcii s
poctom ¢lenov 1000, o predstavuje podiel 2%, frekvencia je Py = 0,02). Pri kone¢nom a
nizkom pocte jedincov v populdcii a moznosti ogenotypovat’ vSetkych z nich (o je v praxi
zriedkava situdcia) je mozné urcit’ frekvencie genotypov presne, ale spravidla sme odkazani
na vyberové postupy a odhad genotypovych a alelickych frekvencii z vyberovej vzorky.
Z praktického hl'adiska sa spravidla pouziva bodovy odhad, frekvencia genotypu 4;4; sa da
odhadnut’ ako P(4;A;)=n(4;A;)/ 22 n(A4) =n(4;4;)/ N, kde n(4:4)) je pocet
Jjedincov genotypu 4,;4; vo vyberovej vzorke (k, [ = 1...celkovy pocet alel) a N je celkovy roz-
sah vyberu (celkova pocetnost’ vSetkych genotypov spolu vo vyberovej vzorke). Bodovy
odhad frekvencie i. alely sa ur¢i z podielov genotypov, v ktorych je dand alela zastupena:
p(A4;)=P(A4;4;)+ 2 j 0,5P(4;4;);j #1i (v genotype homozygota je zastupena len sledovana

alela, v genotype heterozygotov je to vzdy jedna z dvoch, teda '2). Pre ur€enie strednej chyby
odhadu sa vychadza zo skutocnosti, ze relativne pocetnosti (frekvencie) maju binomické roz-
delenie. Variancia odhadu premennej s binomickym rozdelenim je vo vSeobecnosti V), = p(1
— p)/n, stredna chyba je odmocninou variancie. Strednd chyba odhadu frekvencie genotypu

Aid; je teda sp(y4. 4,) = \/ P(4;A4;)-[1-P(4;4;)]/ N, stredna chyba odhadu frekvencie alely

A; je Sp(4,) = \/p(Ai)-[l — p(4;)]/2N (jedince su diploidné, teda vo vyberovom stibore N

genotypov je zastupenych 2N alel). Zo strednych chyb je nasledne mozné urcit’ intervalové
odhady frekvencii. Skupina tesne viazanych génov sa moze z generacie na generaciu odo-
vzdavat’ spolu, tvori tzv. haplotyp. To isté plati pre organelarnu DNA (mitochondridlnu
a chloroplastovu), kde tiez nedochadza k rekombinacii a teda molekula DNA sa pri reproduk-
cii odovzdava potomstvu ako celok. Pre odhady haplotypovych frekvencii aich stredné
chyby platia rovnaké vztahy ako pre genotypové frekvencie. Pri dvojiciach alebo skupindch
vol'ne sa rekombinujucich génov (napr. lokalizovanych na r6znych chromozoémoch) platia pre
odhad frekvencie kombinacie génov zadkony pravdepodobnosti: frekvencia kombinacie génov
v gamétach kombinécie alebo genotypov je sucinom frekvencii génov/genotypov: P(A4;By) =
P(A4;) P(By); P(4iA;BxB;) = P(4i4))- P(BiB;). Napriklad gén pre systém krvnych skupin ABO je
lokalizovany na chromozéme 9, gén pre Rh-faktor na chromozoéme 1, kombinuju sa teda
nezdvisle na sebe. Ak je v konkrétnej populacii frekvencia krvnej skupiny AB (teda hetero-
zygotov I'I’) 8% a frekvencia nositefov Rh— (teda homozygotov rr) je 15%, frekvencia
kombinécie AB— bude 0,08 x 0,15 = 0,012, teda 1,2% (Co zhruba zodpovedd pomerom stred-
nej Eurdpy).
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Pribuzenstvo a pribuzenské kriZenie

Pribuzenstvo je bezny hovorovy pojem, ktorym sa rozumie skuto¢nost, Ze dvaja jedinci zdie-
I'aja spolocného predka alebo predkov. Terminoldgia, ktord pouzivame vo vztahu
k pribuzenskym vézbam v l'udskej populdcii, sice popisuje tieto vizby zrozumite'nou formou
(vlastny surodenec, nevlastny surodenec, rodi¢, potomok, stary rodi¢, stryko atd’.), ale nie je
jednoznacna (pojem ,stryko* sa pouziva ako pre matkinho/otcovho brata, teda pokrvného
pribuzného, tak aj pre manzela matkinej/otcovej sestry, ktory je so sledovanym jedincom
pribuzny v socidlnom, ale nie v biologickom zmysle) a neumoziiuje kvantifikaciu miery pri-
buznosti.

Biologicka definicia pribuznosti dvoch jedincov (angl. coancestry) vychadza z rovnakého
zékladu ako hovorovy pojem, teda zo zdiel'ania spolo¢ného predka, od ktorého jedinci zdedili
Cast’ svojej genetickej vybavy. Pochopitel'ne, ¢im viac takychto spolo¢nych predkov dvaja
jedinci zdiel’'aja a ¢im menej generacii ich od nich deli, tym je tento podiel spolocnej dedicne;j
informdcie vyssi. Exaktne o mozno vyjadrit’ mierou identity génov povodom (angl. identity
by descent), teda pravdepodobnostou, s akou je dvojica homologickych génov nahodne
vybranych z genému jedincov predstavuje dve kopie toho istého génu, ktoré vznikli replika-
ciou useku na rovnakej molekule DNA v gendéme spolocného predka. Zohladnuje sa len
autozomadlny jadrovy genoém, dedeny po oboch rodi¢och; uniparentdlne dedené mitochon-
dridlne a chloroplastové gény predstavuju len zlomok celkovej dedi¢nej vybavy a je mozné
ich zanedbat’, takisto sa neberti do uvahy gény chromozému Y, dedené len po otcovi.

H H zarodoc¢na bunka

I T
VN u
X 5NN

An_ AR A A

geny identické pdvodom
v genotypoch potomstva

Obr. 16 Identita génov pdvodom pri samoopeleni na priklade paru homologickych chromozoémov.
Chromatidy resp. chromozomy, zobrazené rovnakou farbou predstavuji koépie rovnakej molekuly
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DNA

Kazda somaticka bunka (vratane zdrodo¢nych buniek, z ktorych sa tvoria gaméty) obsa-
huje dvojicu autozémov. Pravdepodobnost’, Ze dve ndhodne vybrané gaméty budu obsahovat’
kopie rovnakého chromozoému, je teda len 50%. Koeficient pribuzenstva dvoch jedincov
pochadzajucich zo samoopelenia je teda len 0,5, nie 1, napriek tomu, Ze pri samoopeleni otec
a matka je jeden a ten isty jedinec (obr. 16). Analogicky koeficient pribuzenstva medzi plno-
sesterskymi pribuznymi (“vlastni surodenci”) alebo medzi rodicom a potomkom je 0,25, pri
polosesterskych pribuznych (“nevlastni surodenci”, ktori maju spolo¢ného jedného
z rodicov), druhostupiiovych stirodencoch (bratranci, sesternice) a vztahu stary rodi¢ — vnuk
je 0,125, a rovnako je mozné kvantifikovat’ mieru akéhokol'vek pribuzenského vztahu, vyjad-
rené¢ho hovorovym pojmom.

Pribuzenské krizenie sa oznacuje terminom inbreeding. Miera inbreedingu jedinca sa
meria rovnakym spdsobom ako pribuzenstvo jeho rodicov* koeficient inbreedingu jedinca je
rovny koeficientu pribuznosti rodicov. Ked’ze v rodokmeni jedinca sa moze vyskytnut’ via-
cero spolo¢nych predkov jeho rodicov a kazdy z nich prispieva k miere inbreedingu, je
mozné vypocitat’ koeficient inbreedingu ako sumu ich prispevkov:

F:Zio.s”ﬁmz‘“-(wﬂ)

kde n; a m; je pocet generacii, ktoré delia jedinca od i. spolo¢ného predka a F; je koeficient
inbreedingu i. spolo¢ného predka (ak uz gendmy spolocnych predkov samy o sebe obsahuji
gény identické povodom, je moznost’ ich odovzdania obom rodi¢om jedinca a teda zvysuje sa
pravdepodobny podiel IBD génov v jeho gendéme).

Mala pocetnost’ populécie logicky vedie k zvySenému inbreedingu. Vo velkej populdcii,
pokial’ nie je priestorovo alebo inak Strukturovand, vedie ndhodny vyber spravidla k vol'be
nepribuzného partnera (vid’ 'udské populacia v sucasnosti). Pokial’ je vSak populédcia pocetne
obmedzend, vytvori sa v nej uz v priebehu generacii siet’ pribuzenskych vzt'ahov, takze jedi-
nec v principe nema moznost’ vybrat’ si partnera, s ktorym by nebol v pribuzenskom vztahu
(vid’ populéacie malych dedin este v neddvnej minulosti). Medzi velkostou populacie a prie-
mernym koeficientom inbreedingu pri ndhodnom pérovani existuje funkény vztah. N jedin-
cov obsahuje 2N autozémov. Pravdepodobnost’, Zze sa v zygote potomstva nahodne stretnti
dve repliky toho istého chromozomu je teda 1/(2N). Ostatnych 1 — 1/(2N) zygot potomstva
teda obdrzi kopie rozdielnych chromozdémov, ovSem uz tieto moézu obsahovat’ gény identické
povodom vd’aka inbreedingu v predchadzajucich generacidch s pravdepodobnostou, ktort
kvantifikuje koeficient inbreedingu rodicovskej generacie. Koeficient inbreedingu v ¢ gene-
racii F; je teda sucet pravdepodobnosti oboch pripadov:

F,=1/Q2N)+[1-1/2N)] F,
(vztah vychadza z velkosti populacie N, ktord sa v Case nemeni). Prirastok inbreedingu za
jednu generaciu (A¢ = 1) sa teda dé& vypocitat ako:
AF = 1/(2N)
Cim mensia populacia (N), tym je prirastok inbreedingu vicsi, teda tym rychlejsie sa v nej
vytvara pribuzenstvo a hromadi inbreeding.

Vyvoj genetickej Struktiry panmiktickej populicie (Hardy-Weinbergov zakon)
Panmixia je definovana ako uplne ndhodné parovanie, teda absencia akychkol'vek kritérii
pre vyber partnera pre parovanie. Aj v panmiktickych populdcidch dochadza k pribuzen-
skému krizeniu, ale len v miere, ktora zodpoveda ,,hustote pribuzenskych vzt'ahov v popu-
lacii, teda podielu pribuzenskych dvojic na vSetkym moznych paroch jedincov opacného
pohlavia v populécii.

Zakladnou zakonitostou, ktord popisuje prenos genetickej informécie medzi genera-
ciami v panmiktickej populacii, je Hardy-Weinbergov zédkon: zastipenie jednotlivych alelic-
kych variantov (alelické frekvencie) zostdva z generacie na generdciu nezmenené, ak v
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populacii neposobi ziadny z faktorov, ktoré tento stav mézu zmenit”: selekcia, mutacie, mig-
racia a geneticky drift. Zaroven staci jedina generacia ndhodného parovania, aby sa ustanovili
aj konstantné podiely jednotlivych genotypov, ktoré zodpovedaji binomickému (pri 2 ale-
lach) resp. multinomickému (pri viacerych alelach) pravdepodobnostnému rozdeleniu, ktoré
sa uz v d’alSich generaciach takisto nemenia. Panmiktickd populécia je teda z genetického
hl'adiska v rovnovéhe, nedochadza v nej k ziadnym zmendm genetickej Struktiry na trovni
jednotlivého génu. Akékol'vek zmeny su indikdtorom pdsobenia niektoré¢ho z evoluénych
faktorov.

Je potrebné pripomentt’, Zze Hardy-Weinbergov zdkon popisuje idealizovany stav popula-
cie, vztahuje sa na autozomalne lokusy, a sensu stricto plati len v efektivne nekonecne vel-
kych populéciach za predpokladu oddelenych generacii. Drobné odchylky od tychto podmie-
nok (prekryv generacii, konecné ale velké populdcie) spravidla nevyvolavaji meratelné
odchylky od rovnovazneho stavu: odchylka sposobena nedodrzanim podmienok je spravidla
mensia ako vyberova chyba odhadu alelickych alebo genotypovych frekvencii.

Hardy-Weinbergov princip plati u vSetkych diploidnych, pohlavne sa mnoziacich orga-
nizmov, ale realizacia nahodného parovania sa u rastlin odliSuje od zivocichov. V pripade
rastlin sa ndhodne paruji gaméty (resp. gametofyty), teda haploidna generacia. Sporofyty
paprad’orastov a cievnatych rastlin si nepohyblivé, a s nimi aj samicie gaméty, viazané na
organizmus materskej rastliny. Nech je vSak vektor prenosu pelu akykol'vek (vietor, hmyz,
voda), pelové zrna — samcie gametofyty — sa pohybuju v priestore; pokial’ ich vyber mater-
skej rastliny a teda aj oplodnenej samicej gaméty je ndhodny, rastlinnd populécia sa sprava
ako panmiktickd. V najjednoduchSsom pripade, teda v pripade génu s dvoma alelami, je
mozné princip Hardy-Weinbergovho zakona popisat’ nasledovne:

V generacii t je v populacii si genotypy v géne A4 s iplnou dominanciou zastipené nasle-

dovne: dominantni homozygoti A4 podielom P, heterozygoti Aa podielom Q, recesivni

homozygoti aa podielom Q (v pripade dvojdomych rastlin s rovnakym podielom samcov

a samic vo vSetkych genotypovych triedach). Pri rozmnozovani dominantni homozygoti

AA tvoria len gaméty s dominantnou alelou 4. U heterozygotov 4a dochadza ku segrega-

cii alel v pomere 1:1 (za predpokladu, ze ide o autozomalny lokus), teda polovica gamét,

ktoré vytvaraju, bude obsahovat’ dominantnu alelu 4 a druha polovica recesivnu alelu a.

Recesivni homozygoti aa tvoria len gaméty s recesivnou vlohou a. V zmysle vztahov

uvedenych v prvej podkapitole je podiel dominantnej alely v gamétach p = P + 2H,

podiel recesivnej alely ¢ = O + 2H (p3 = po , g2 = q7). O¢akavané podiely genotypov v

generdcii ¢ + 1 mozno pri ndhodnom kombinovani gamét (Co je z definicie podmienka

panmixie) ur€it na zdklade kombinatoriky (obr. 17). Pravdepodobnost’ vzniku domi-
nantne homozygotného genotypu 44, t.j. pripad, ak sa do zygoty spoja dve gaméty, ktoré
st nositel’kami dominantnej alely 4, je ps X po = p*. Analogicky, pravdepodobnost’
vzniku recesivne homozygotného genotypu aa je g3 * go = ¢*. Pravdepodobnost’ spoje-
nia dvoch genotypovo rozdielnych gamét s alelami 4 a a do heterozygotnej zygoty Aa je
pe X qo+ po X qs=2pq (obr. 17). Rozdelenie frekvencii genotypov v naslednej generacii

(¢ + 1) je teda binomické: p* 44 : 2pq Aa : ¢* aa.

Ked’ jedinci generacie ¢ + 1 dorastii do reprodukéného veku, zaénli vytvarat’ haploidné

gaméty. Podl'a rovnakej logiky, aki sme uplatnili v generécii ¢, dominantni homozygoti

AA, zastipeni v populacii podielom p?, tvoria len gaméty s dominantnou alelou 4, hetero-

zygoti Aa, ktori s v populacii zastipeni podielom 2pg, gaméty s dominantnou

a recesivnou vlohou v pomere 1:1, recesivni homozygoti len gaméty s recesivnou alelou

a. Podiel gamét s dominantnou alelou teda bude p* + 4-2pg = p*> + pq = p(p + ¢) a podiel

gamét s recesivnou alelou ¢> + %2pg = ¢* + pg = q(p + ¢). Ak st v populacii zastupené

len alely 4 a a, stcet ich frekvencii je 100%, teda p + g = 1, ¢oho dostavame opét’ frek-
vencie px1 = p; gx1 =gq.
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Obr. 17 Oc¢akavané podiely potomstva pri nahodnom parovani gamét

Tab. 7 Schéma zmien alelickych a genotypovych frekvencii v panmiktickej rastlinnej populacii.

Generacia Genotypové frekvencie Frekvencie alel v gamétach
AA Aa aa |Spolu A a Spolu
0 P H Q 1
p = q =
Pua + 7eHpa) VeHipa) + Qaa) 1
1
p’ 2pq q
produkované L L | 1
. 100% A| 50% A + 50% a |100% a
gamety

Puany + VeHpa) = | Qaa) + 72 Hipa) =
P t 21/2 2PQ(4a) | 9 (aa) + 21/2 204G 4q)
=p”+pq =q +pq 1
=pp+q)=p | =q(p*+q)=q

2 p’ 2pq q 1

Pre prehl'adnost’ je mozné cely mechanizmus popisat’ tabeldrnou formou (tab. 7).

V pripade zivo¢ichov (prinajmensom vicSiny zivocichov, ktoré su predmetom zaujmu
terestrickej ekologie) by takyto popis bol krajnym zjednoduSenim. V tomto pripade pohyblivé
Stadium predstavuju spravidla diploidné dospelé organizmy, a aj ked’ rozmnozovanie nie je
nutne spojené s kopulaciou, k spojeniu samcich a samicich gamét dochddza v mieste, ktor¢ je
dané poziciou samcieho a samicieho jedinca. To, o sa paruje, su teda dospelé jedince
s konkrétnymi genotypmi, nie haploidné gaméty. Aj tu vSak plati, Ze pravdepodobnost’ paro-
vania dvoch genotypov je umernd ich zastipeniu v populacii (t.j. ocakévana frekvencia
pohlavného spojenia dvoch genotypov je rovna sucinu ich frekvencii v populécii; obr. 18).

Pri popise panmixie v zivocisnej populacii a odhade ocakavanych podielov alel a genoty-
pov je potrebné zohladnit’ zastipenie genotypov v rodi¢ovskej generdcii a genotypové
Stiepne pomery pri jednotlivych typoch krizenia (tab. 8).

Ako pri rastlinach (tab. 7), tak aj pri zivocichoch (tab. 8) je zrejmé, ze staci jedna
generacia nahodného kriZzenia, a v populacii sa nezavisle na vychodiskovych frekvenciach
genotypov (P, H, Q) ustali konsStantnd genotypova Struktara, v pripade bialelického lokusu
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Obr. 18 Pravdepodobnosti vzniku jednotlivych genotypovych rodicovskych kombinacii a zastlipenie
genotypov v ich potomstve

podiel p* homozygotov A4, 2pq heterozygotov Aa a ¢* homozygotov aa. Tito truktiru viak
mozno rozsirit’ na gén s 'ubovolnym poctom alel: frekvencia 'ubovol'ného homozygota A;4;
je pi, frekvencia Tubovolného heterozygota Ai4; je 2p;p;. Takisto sa v populacii udrziava
konstantna alelickd Struktara, alelické frekvencie takisto zostavaju nemenné. Tato konsStan-
tnost’ alelickej a genotypovej Struktury je dovodom, preCo sa panmixia spravidla berie ako
Standard, voci ktorému sa porovnava genetickd Struktira realnej populéacie. Predpokladom
absencie zmien je, ze parovanie v populacii je ndhodné (teda neexistuje Ziadna preferencia pri
vybere partnera), vSetky genotypy st rovnako zivotaschopné a rovnako plodné (t.j. v popula-
cii neprebieha ziadna selekcia), Ze nedochadza k zmenam identity génov (mutaciam), k pre-
nosu génov z inych populécii (migrécii) a ze populdcia je dostato¢ne vel'ka na to, aby odola-
vala ndhodnym zmendm (genetickému driftu), pretoze len vo velkej populacii sa skutocné
podiely genotypov priblizuju o¢akavaniam zalozenym na binomickych (multinomickych)
pravdepodobnostiach.

Komplikovanej$ia je situacia v pripade gonozomalnych génov. Ak sa jedna o gén, lokali-
zovany Vv heterologickej ¢asti pohlavného chromozomu Y, dedi sa vylu¢ne otcovi (v pripade
cicavCieho typu dedi¢nosti pohlavia), a pri absencii evolu¢nych mechanizmov zostdva jeho
frekvencia konstantna. Pri géne viazanom na chromozém X sa mdze dedit’ od oboch rodi¢ov
(obr. 19).

Gény viazané na chromozom X sa vyskytuji u homogametického pohlavia (v pripade
cicavcov samice) v 2 exempldroch, zatial ¢o u heterogametického pohlavia len v jednom,
teda samice prispievaju k frekvencii génu v populaciami dvomi tretinami, samce jednou
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Tab. 8 Schéma zmien alelickych a genotypovych frekvencii v panmiktickej zivoc¢i$nej populacii.

Genotypové frekvencie rodiCov Alelické frekvencie
AA Aa aa A a
Generacia 0 P H Q p=P+H/2 | g=Q+H/2
Krizenie |Frekv Genotypové frekvencie potomstva
AA x AA |P° 0 0
AA x Aa |2PH Y% 2PH Y% 2PH 0
AA xaa |2PQ 0 2PQ 0
Aa xAa |H VaH* VoH* VaH*
Aaxaa |2QH 0 Y 2QH Y2 2QH
aaxaa |Q° 0 0 Q°
3 P°+PH+ViH | PH+2PQ+QH+YvH® | Q*+QH+VaH"

=(P+Y:H) * =2(P+Y.H)(Q+2H) =(Q+%H)* | p*+Ya2pq | g +Y-2pq
Generacia 1 =p° =2pq =q° =p*+pq=p | =q"+pq=q
Krizenie |Frekv Genotypové frekvencie potomstva
AA x AA | p°.p° ¢ 0 0
AA x Aa |2(p°.2pq) 2p°q 2p°q 0
AA xaa |2(p°.q°) 0 2p°q° 0
Aa x Aa |2pq.2pq Pq’ 2p°q° pq’
Aa xaa |2(2pq.q°) 0 2pq° 2pq°
aaxaa |q.q° 0 0 *

b3 p+20°q+p°q” | 2(p°q+20°q°+pq’) | p°Q’+2pg+q’
=p“(p*+2pq+q’) | =2pq(p’+2pq+q’) | =q"(p*+2pq+q’) | ,
=p~-1 =2pq-1 =q~-1 p~+%22pq | q"+"22pq

Generécia| 2 =p’ =2pq =q =p*+pq=p | =q"+pq=q

R AO

P AA

PR

OAAX3AD
0,52AA+0,55A0

HR
QAaxJA0

0,250 AA+0,25% Aa
+0,253 A0+0,253a0

HS
QAaxJdal
0,259 Aa+0,25%aa
+0,255A0+40,257 a0

QS

QaaxJdal
0,5%aa+0,57a0

Obr. 19 Pravdepodobnosti vzniku jednotlivych genotypovych rodicovskych kombinacii a zastupenie
genotypov v ich potomstve pri gonozomalnych génoch
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Obr. 20 Vyvoj frekvencie alely viazanej na X chromozém u samcov a samic v panmiktickej populécii.

tretinou. Ak pri bialelickom lokuse budu genotypové frekvencie u samic P homozygotov A4,
H heterozygotov Aa a Q homozygotov aa, zatial o frekvencia hemizygotov 4 bude R a
hemizygotov a bude S, potom frekvencia alely 4 u samic je py= P + H/2, u samcov p,, = R
(analogicky qr = O + H/2; q,, = S). Vzhl'adom na rozdielny prispevok samic a samcov
k alelickym frekvencidm bude zastupenie alely 4 v celej populacii

P=%pr+ Vs pw=Y5Qps + pw) = Q2P + H + R)

(analogicky g = 420 + H + S)).

Samce s chromozémovou konstelaciou XY dedia chromozom X od matky a Y od otca.
Gény viazané na gonozoém X teda mdze zdedit’ len od matky, teda frekvencia alely v sam¢om
potomstve je rovna frekvencii u samic v rodicovskej generacii (p’, = ps; q’m = qp). Samice
(XX) ziskavaju jeden chromozém X od matky, druhy od otca, teda nezavisle na pomere
pohlavi frekvencia alely v samicom potomstve je priemerom frekvencii v oboch pohlaviach
rodicovskej generacie (p’r ="2( pr + pw); q’r="2( gy + qm)). Priemernd frekvencia sa teda
nemeni, ale frekvencia v ramci pohlavi osciluje okolo rovnovéaznej frekvencie a pomerne
rychlo sa k nej priblizuje (obr. 20).

Rovnaké vzt'ahy samozrejme platia pri nielen pri urceni pohlavia typu Drosophila (XY),
ale pri vSetkych typoch dedicnosti pohlavia, u ktorych o pohlavi rozhoduju nehomologické
pohlavné chromozoémy alebo absencia pohlavného chromozému (ZW, X0, Z0, haplodiplo-
idné urcenie).

Vyvoj genetickej Struktiry autogamnej populécie

Autogamia je extrémnym pripadom pribuzenského krizenia, ked’ sa jedinec krizi sam so
sebou (pochopite'ne, mozna je len pri hermafroditnych organizmoch). Vyvoj genetickej
Struktary autogamnej populacie je odlisSny od pripadu panmixie. Opit, ilustracia na priklade
bialelického lokusu s tiplnou dominanciou: v prvej generacii je zastiipenych P dominantnych
homozygotov 44, H heterozygotov Aa a Q recesivnych homozygotov aa. V populacii pre-
bieha pri rozmnozovani vylucne samoopelenie, t.j. kazdy jedince sa krizi len so sebou
samym. U homozygotov samoopelenie produkuje vzdy homozygotné potomstvo rovnakého
genotypu. U heterozygotov vSak dochadza k Stiepeniu v zmysle Mendelovych zakonov:
ked’ze heterozygot produkuje dva typy samcich aj samicich gamét (gaméty s dominantnou a s
recesivnou vlohou) a gaméty sa do genotypov potomstva kombinuju ndhodne, tento typ
samoopelenia produkuje Stvrtinu dominantnych homozygotov, Stvrtinu recesivnych homozy-
gotov a len polovicu heterozygotného potomstva. Aj ked’ alelick4 Struktira populacie zostava
rovnaka, genotypova Struktira sa na rozdiel od panmixie meni. Podiel heterozygotov expo-

39



nencidlne klesa vzdy na polovicu podielu v predchadzajicej generacii (obr. 21). Populacia sa
rozpada na zmes homozygotnych ¢istych linii.

Seneracia AA Aa
1

2
3
4
]

]

Obr. 21 Schéma vyvoja genotypovej Struktiry populécie obligatorne autogamného organizmu

Tab. 9 Vyvoj genotypovej Struktiry populécie obligatdrne autogamného organizmu

Genotypové frekvencie

AA Aa Aa
Generacia 0 P H Q
Gaméty 1,0A 05A+05a 1,0a
Genotypy potomstva P AA HI4 AA + HI2 Aa + H/4 aa Qaa
Generacia 1 P+ Hi4 H/2 Q-+ Hi4
Gaméty 1,0A 0,5A+0,5a 1,0a
Genotypy potomstva P+ H/4 AA HI8 AA + H/4 Aa + H/8 aa Q + H/4 aa
Generacia 2 P+3/8 H Hi4 Q+3/8H
Gaméty 1,0A 0,5A+05a 1,0a
Genotypy potomstva P+ 3/8 HAA H/16 AA + H/8 Aa + H/16 aa Q+3/8Haa
Generacia 3 P+7/16 H H/8 Q+7M16 H

Efektivna vel’kost’ populacie

Vo vsetkych modeloch vztahov medzi velkostou populdcie ainymi parametrami (napr.
koeficientom inbreedingu) pouzitie nominalnej velkosti (teda skuto¢ného poctu jedincov)
predpokladé, ze vSetky jedince odovzdéavaju pri reprodukcii gény potomstvu v rovnakej
miere. Tento predpoklad zodpoveda realite len vynimocne. Pokial’ je podiel na tvorbe potom-
stva nerovnaky, je potrebné nahradit’ velkost’ populéacie N tzv. efektivnou velkost'ou populé-
cie N.. Koncept efektivnej velkosti (efektivneho poctu) zahfiia dva komponenty: koncept
idealizovanej populacie (ktorou je najCastejSie izolovana, ndhodne sa pérujuca populacia
s oddelenymi generaciami, v ktorej neprebieha ziadny vyber a nedochadza v nej k mutaciam
génov) akoncept parametra, vktorom sa spravanie redlnej populdcie porovnava
s idealizovanou. Efektivna velkost’ teda urCuje pocetnost’ panmiktickej populécie, ktora by
pri nahodnom krizeni vykazovala rovnakti mieru inbreedingu resp. rovnaku varianciu
alelickych frekvencii (t.j. rovnak mieru genetického driftu, vid’ nizSie) ako hodnotena realna
populacia. Vo vzt'ahoch pre vypocet prirastku inbreedingu ¢i variancie génovych frekvencii
by teda spravne velkost’ populacie N mala byt nahradena efektivnou velkost'ou N..

Odchylky od idealne panmiktického parovania, sposobujuce posun efektivnej velkosti
populacie oproti skuto¢nému poctu reprodukujucich sa jedincov, mozu byt désledkom viace-
rych faktorov. V populaciach s oddelenymi pohlaviami moze byt nevyvazeny podiel samcov
a samic. Je potrebné pripomenut, ze nech je ich pomer akykolvek, k tvorbe potomstva
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prispievaju obe pohlavia rovnakou mierou, teda ich prispevok k variancii alelickych frekven-
cii musi byt brany rovnakou vahou. KedZe prirastok inbreedingu je umerny polovici
prevratenej hodnoty velkosti populdcie (AF=1/2N,), efektivna pocetnost’ sa odvodzuje z
dvojnasobku harmonického priemeru pocetnosti oboch pohlavi (za predpokladu rovnake;j
reprodukénej schopnosti jedincov):
-1
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Takisto moze dochadzat’ ku kolisaniu pocetnosti populacie v réznych generaciach. Efek-
tivna vel'kost’ je opit’ odvodend z harmonického priemeru velkosti populécie v jednotlivych

generaciach:
-1
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NajbeznejSou pricinou odchylky od idealizovaného stavu populécie je nerovnaka velkost
potomstva (sposobena rozdielmi v plodnosti jedincov alebo zivotaschopnosti ich potomstiev).
Ak sa ma populdcia udrziavat' v konStantnej velkosti, v kazdej generacii musia prezit
v priemere 2 potomkovia kazdého rodicovského paru. Pri takejto velkosti potomstva je efek-
tivna vel'kost’ populécie rovna

4N -2

N
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kde a,% je variancia velkosti potomstiev.

MIKROEVOLUCIA

Geneticka Struktara populacii (alelickd, genotypova, haplotypovd) sa z generacie na
generaciu moéze menit. Ak st dve populicie navzijom reprodukéne izolované, teda
nevymienaju si pri reprodukcii navzajom gény, ich genetické Struktary budt s postupom casu
divergovat. V dosledku toho sa postupne bude menit’ aj ich fenotypova Struktara az natol’ko,
ze ich botanik alebo zoolog zaradi k rozdielnym taxénom. Rychlost’ procesu akumulécie
zmien nemusi byt v ¢ase konStantnd. V jeho ramci moze dojst k narazovej reorganizacii
genomu napriklad masivnym zvySenim frekvencie mutéacii po prirodnej katastrofe, zmenou
ploidie, zmenou chromozomovej Struktiry, u eukaryotov hybridizaciou, u prokaryotov
horizontalnym transferom génov, inkorporaciou gendému endosymbiontov (cyanobaktérie
zmenené na chloroplasty, a-proteobaktérie zmenené na mitochondrie) alebo endoparazitov
(Wolbachia) a pod. Ni¢ to nemeni na skutocnosti, Ze je tento proces spravidla postupny, a
preto oznacovany ako evolucia.

Evolu¢na bioldgia spravidla rozliSuje medzi mikroevoltciou, teda procesom postupnych
zmien zastapenia génov (alelickych frekvencii) v rdmci populécie, vedicim k vzniku novych
linii, variet az druhov, a makroevoliciou, ako procesom zisadnych zmien dedi¢ného
materidlu, sprevadzanych zmenou stavebnych planov tela a veducim k vzniku vysSich
taxénov. Rozdielna je aj casova mierka oboch procesov (aj ked v pripade evolicie skor
mozno hovorit’ o komplexoch procesov): mikroevolicia uvazuje v mierke generacii,
makroevolucia v mierke geologickych obdobi.

Biologicka realita je spravidla prili§ komplexna na to, aby boli synteticky popisané vSetky
jej aspekty. Populacné genetika preto stavia na modeloch popisujucich spravanie sa populacie
pod vplyvom konkrétnych evoluénych procesov. Aj ked tieto modely zjednodusuju
biologicku skuto¢nost’, umoznuju pochopit, ako rozdielne evoluéné mechanizmy a faktory
ovplyviiujui geneticku a nésledne fenotypovu Struktaru. V tomto zmysle poskytuju referenény
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Standard, voci ktorému sa porovnava spravanie konkrétnej redlnej populacie alebo suboru
populécii.

Mutacie ako zdroj dedi¢nej premenlivosti

Dedi¢néd premenlivost’ vznika dvomi mechanizmami. Jednym z nich je vytvaranie novych
kombinacii existujucich génov, proces oznaCovany ako rekombinécia. Dochaddza k nemu
jednak v dosledku ndhodnej segregacie chromozoémov do novovytvaranych gamét v priebehu
ich tvorby meiotickym delenim zarodo¢nych buniek, jednak vytvaranim novych kombinécii
alel v rdmci rovnakého chromozému, teda novych haplotypov, procesom crossing over (vid’
podkap. Struktira a bunkovy cyklus eukaryotickej bunky). Segregacia a rekombinacia vsak
len novym sposobom organizuju existujice alely. Nejedna sa o evolucné procesy: geneticka
informacia sa v ich dosledku v skutoCnosti nemeni, len sa pri zamene generacii vzdy uspo-
riada novym spdsobom, ktory je ovSem ndhodny, neumoziuje ziadne smerovanie. Z hl'adiska
evolucie dolezitejSim zdrojom genetickej premenlivosti je zmena genetickej informacie z
hl'adiska jej kvality (vznik novych alel) alebo kvantity (zmnozZenie alebo tbytok nukleotidov
alebo celych DNA molekul), oznacovana terminom mutécia.

Mutacie mézu ovplyvnit geneticky material v rozdielnom rozsahu. Fenotypovy efekt
mutacie nemusi byt’ nutne umerny jej rozsahu. Zmena jediného nukleotidu moze v zéavislosti
na kontexte gendému ovplyvnit’ fenotypovy prejav drastickejSie nez zmnozZenie celej chromo-
zomovej sady. Miera ovplyvnenia genetickej vybavy je zdkladom pre klasifikaciu mutacii.

Génové mutdcie

Génové mutacie zasahuji jeden alebo niekolko nukleotidov v rdmci jedného génu, menia
teda kvalitu génu. Zmena sekvencie moze spocivat’ v zmene kvality jedného alebo viacerych
nukleotidov, alebo v zmene ich kvantity (prirastok alebo ubytok poctu nukleotidov, teda
dizky sekvencie génu).

Zamena jedného nukleotidu za iny je oznaCovana ako bodovad mutéacia alebo substitucia.
Bodové mutacie sa rozliSuju na tranzicie (zamena purinovej bazy za purinovi, teda A—G,
alebo pyrimidinovej za pyrimidinova, teda C<T; tento typ substiticii je castejSi) a
transverzie (zdmena purinovej bazy za pyrimidinova alebo naopak, teda C/T—A/G;
zriedkavejsi typ substiticie). Takato zdmena mdze nastat’ aj spontanne v désledku tautomérie,
teda schopnosti organickych baz zaujat’ rozne priestorové konformacie spojené s presunom
elektrického néboja a teda aj parovacej schopnosti. Guanin v normalnej ketoforme (obr. 22)
sa paruje s cytozinom, zriedkavejsia enolforma sa paruje s tyminom. Cytozin v zriedkavejsej
iminoforme sa paruje s adeninom. Bodové mutidcie mézu byt spdsobené aj mutagénnymi
analégmi baz (5-bromouracil, 2-aminopurin) sposobujucimi castejSiu tvorbu tautomérnych
izoforiem, alkylacnymi cinidlami (yperit, alkylsulfaty) spdsobujicimi alkylaciu baz a
nasledné¢ chybné parovanie, alebo dusitanmi a reaktivhymi formami kyslika (peroxidy,

cytozin + adenin tymin + guanin
(imino) (enol)
H |'E3 «.
i
Newn N )
4 ”I H—H- -
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Obr. 22 Zriedkavé tautoméry baz sposobujice chybné parovanie
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superoxid, 0zon) spdsobujucimi oxida¢ni deaminaciu adeninu, guaninu a cytozinu. Bodové
mutacie spravidla zasahuji jediny nukleotid a mézu eventualne viest k zmene jednej
aminokyseliny zarad’ovanej do polypeptidového retazca. Ich dopad na fenotyp je tazko
odhadnut’. Velku cast’ z nich predstavuju synonymné mutacie (angl. synonymous mutation),
ktoré nemenia Strukturu produkovaného polypeptidu. Ako bolo uvedené, geneticky kod je
degenerovany, jedna aminokyselina je spravidla kodovana 2—6 tripletmi. Zmena bazy na 3.
pozicii spravidla nemeni zmysel kodonu, teda znamena zaradenie rovnakej aminokyseliny do
polypeptidového retazca. V niektorych pripadoch mutdcia meni zmysel kodénu (angl.
missense mutation). Nie vzdy takdto mutidcia meni funkciu polypeptidu (vid priklad).
Aminokyseliny mozno v principe klasifikovat’ podla zvySku. VSetky esencidlne
aminokyseliny maju rovnaky typ Struktary:
NH, — CH - COOH
|
R

odliSuju sa len zvySkom (R), ktory moze byt kysly (spravidla obsahuje d’alSiu karboxylova
skupinu), zasadity (d’alSia aminoskupina), elektricky neutralny, ale polarny a teda hydrofilny
(-OH alebo —SH skupina) alebo nepoldrny a hydrofobny (alifaticky alebo aromaticky
homocyklicky retazec) (vid’ tab. 4 Geneticky kod). Pokial méa zvySok pdvodnej amino-
kyseliny rovnaké vlastnosti ako zvySok aminokyseliny u mutovanej alely, spravidla neddjde k
zmene funkcie polypeptidu. Naopak, ak sa obe aminokyseliny zasadne chemicky odliSuju,
moze sa zmenit' tercidrna (3D) Struktara proteinu, jeho afinita k lipidovym membranam,
v pripade enzymu optimum jeho fungovania (teplota, pH) atd. Mutovany polypeptid moze
dokonca nadobudnut’ uplne novu funkciu. Bodové mutacie touto cestou prispievaju k tvorbe
novej uzito¢nej genetickej premenlivosti. Pochopitelne, efekt moze byt aj opacny, teda Ze
mutovany polypeptid strati schopnost’ plnit’ akukol'vek funkciu. Nakoniec, dojst moze aj
zamene funkéného tripletu za niektory z termina¢nych kodonov (nonsense mutation).

Zatial' ¢co bodova mutacia postihuje len jednu aminokyselinu, vsunutie alebo vypadnutie
nukleotidov (inzercia alebo delécia) spdsobujii posun Citacieho ramca; takéto muticie sa
oznacuju ako posunové (angl. frameshift mutation). Spravidla nevieme urcit, ktord z alel je
povodna a ktor& mutovana, preto sa ako skratka cCasto pouziva termin indel
(insertion/deletion). V dosledku posunu ¢itacieho rdmca sa zmenia vSetky aminokyseliny od
miesta mutacie po koniec retazca, a neoCakavany vyskyt termina¢ného kodonu moze retazec
skratit’ (s menSou pravdepodobnost'ou mozne nastat’ to, Ze zruSenie terminacného kodénu
naopak retazec predizi). V kazdom pripade je polypeptidovy retazec produkovany
mutovanym génom spravidla nefunkcny. To plati aj v pripade vypadnutia alebo vsunutia
jedného alebo niekolkych celych tripletov; identita aminokyselin sa sice nemeni, ale
posunutie ich polohy méze zmenit’ vyslednu 3D Strukturu proteinu.

Génové mutacie vznikaju s vysokou frekvenciou aj pri replikacii, chybovost DNA
polymerazy je radovo 1 na 10* az 10° nukleotidov. Pri celkovej velkosti genomu radovo
miliardy az desiatky milidrd bazovych parov (tab. 2) to predstavuje rddovo desattisice az
stotisice chybnych nukleotidov na kazdé buneéné delenie. Dalsie chyby vznikaju pdsobenim
exogénnych faktorov (vid® vysSie). Bunky si preto vytvaraju reparacné mechanizmy na
vyhladavanie a odstrafiovanie tychto chyb. Ich fungovanie zavisi od typu chyby. Cast’ chyb je
odstranend priamo DNA polymerdazou vd’aka jej aktivite kontroly sprdvnosti parovania
(proofreading: identita pridaného nukleotidu v novo syntetizovanom ret'azci je kontrolovana
oproti templdtovému retazcu jednym =z polypeptidov komplexy DNA polymerdzy III,
v pripade chybného parovania je nukleotid odstraneny a nahradeny spravnym). Dalsie
mechanizmy funguju po ukonceni replikacie. Pyrimidinové diméry (kovalentné vizby medzi
susediacimi cytozinmi alebo tyminmi) vznikajice v dosledku UV-B oziarenia su
odstraniované fotoreaktivaciou: Specificky enzym aktivovany viditel'nym svetlom tieto vdzby
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rozpoji. Dalsi, komplexnejsi mechanizmus predstavuje excizna reparacia. Poskodenia jednot-
livych nukleotidov (napriklad deamindciou purinov) sa odstrafiuji vystrihnutim bazy*
poskodend baza je rozoznand a odstranena DNA glykozyldzou, nukleotid zbaveny purinu ¢i
pyrimidinu je nasledne rozoznany AP-endonukleazou, fosforylovany cukrovy zvySok je
odstraneny fosfodiesterdzou, spravny nukleotid pridany DNA polymerazou, aretazec je
spojeny ligdzou). RozsiahlejSie 1ézie, ktoré spdsobuju deformdiciu sekundarnej Struktary
molekuly DNA (Spiraly) so opravované nukleotidovou exciznou opravou. Metylaciou riadena
postreplikacnd oprava parovania (mismatch repair) je zalozend na rozoznévani templatového
retazca vd’aka metylacii adeninu na nom. Chybne sparované nukleotidy na novosynte-
tizovanom (nemetylovanom) retazci su vystrihnuté a nahradené. Poslednym typom repa-
ratnych mechanizmov je rekombinacnd oprava, ktorej podstatou je vymena poSkodenych
Casti medzi dvomi molekulami DNA rekombinaciou (crossing-overom) tak, ze sa chybné
useky sustredia len na jednej z nich, teda vznikne jedna plne funk¢nd ajedna nefunkcéna
molekula DNA. Reparacné mechanizmy znizuji vyslednu frekvenciu mutacii na Uroven
10"°-10"" na nukleotid a generaciu.

Priklad: Hypoteticky gén, koédujuci polypeptid, ma sekvenciu
0 ; ! N

1 2 3 4 5
12345678901234567890123456789012345678901234567890123456789
3'...TTTACAGTCCATTCGACTTAGGGGCTAAGGTACCTGGAGCCCACGTTTGGGTCATCCAG. ..5"
5'...AAATGTCAGGTAAGCTGAATCCCCGATTCCATGGACCTCGGGTGCAAACCCAGTAGGTC. .. 3"

a) Do akej sekvencie aminokyselin v polypeptide sa tento gén bude exprimovat, ak prepisovany je
oCislovany retazec (zacinajuci zlava 3'-koncom), sekvencia DNA neobsahuje intrény a prepis zacina
od pozicie 0?

b) Ako sa zmeni sekvencia aminokyselin v polypeptide, ak ddjde v pozicii 23 k zamene bazového
paru GC za TA (bodova mutacia) a s akymi nasledkami?

c) Ako sa zmeni sekvencia aminokyselin v polypeptide, ak dbjde v pozicii 43 k zamene bazového
paru AT za CG (bodova mutacia) a s akymi nasledkami?

d) Ako sa zmeni sekvencia aminokyselin v polypeptide, ak déjde v pozicii 18 k zdmene bazového
paru TA za CG (bodova mutacia) a s akymi nasledkami?

e) Ako sa zmeni sekvencia aminokyselin v polypeptide, ak dbjde v pozicii 22 k delecii bazového paru
GC (posunoval/frameshift mutacia) a s akymi nasledkami?

Riesenie:
a) Pri transkripcii sa do retazca primarneho transkriptu (v tomto pripade totozného s retazcom
mRNA, ked’Ze v tejto Casti sekvencie nie st pritomné introny) zarad’uju nukleotidy komplementarne
k prepisovanému retazcu DNA:
0 1 2 3 4 5
12345678901234567890123456789012345678901234567890123456789
DNA: 3'TTTACAGTCCATTCGACTTAGGGGCTAAGGTACCTGGAGCCCACGTTTGGGTCATCCAGS'
mRNA: 5'AAAUGUCAGGUAAGCUGAAUCCCCGAUUCCAUGGACCUCGGGUGCAAACCCAGUAGGUC3!
Iniciacny kodon je AUG, pricom iniciacia zacina od vyskytu tohoto tripletu najblizSieho od konca 5'.
V tomto pripade sa triplet AUG nachadza od pozicie 3. Od tejto pozicie sa teda odvijaju triplety, na
zaklade ktorych sa zarad’uji aminokyseliny.

0 1 2 3 4 5

12345678901234567890123456789012345678901234567890123456789
mRNA : 5'"AAAUGUCAGGUAAGCUGCAUCCCCGAUUCCAUGGACCUCGGGUGCARAACCCAGUAGGUC3!
polypeptid: MetSerGlyLysLeuHisProArgPheHisGlyProArgValGlnThrGlnsTor

kedZe na pozicii 54 je triplet UAG, ktory je terminaénym kodénom, na tomto mieste sa syntéza poly-
peptidu ukoné&i. Pod¢iarknuté s aminokyseliny, ktoré su postihnuté mutaciami podla bodov b), c)
ad).

b) Ak déjde k bodovej mutacii v pozicii 23, pri ktorej sa zameni guanozin v prepisovanom retazci DNA
za tymidin, vretazci mRNA bude v tejto pozicii zaradeny nukleotid s bazou komplementarnou
k tyminu, teda adeninom. Sekvencia mRNA a zodpovedajuca sekvencia aminokyselin v polypeptide
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pokracovanie
bude nasledovna

0 1 2 ! 3 4 5

12345678901234567890123456789012345678901234567890123456789
mRNA : 5'"AAAUGUCAGGUAAGCUGCAUCCACGAUUCCAUGGACCUCGGGUGCARAACCCAGUAGGUC3!
polypeptid: MetSerGlyLysLeuHisProArgPheHisGlyProArgValGlnThrGlnsTor

Triplet CCA kéduje rovnako ako povodny triplet CCC prolin. Jedna sa teda o synonymnu mutaciu, pri
ktorej sa sekvencia aminokyselin Ziadnym spdsobom nemeni, teda takato mutacie neméze mat
Ziadne fenotypové nasledky.

c) Ak déjde v pozicii 43 k zamene adenozinu v prepisovanom retazci DNA za cytidin, v retazci mRNA
bude v tejto pozicii zaradeny opat’ nukleotid s bazou komplementarnou ku guaninu, teda cytozinom.
Sekvencia mRNA a zodpovedajuca sekvencia aminokyselin v polypeptide bude nasledovna

0 1 2 3 4 5

12345678901234567890123456789012345678901234567890123456789
mRNA : 5"'AAAUGUCAGGUAAGCUGCAUCCCCGAUUCCAUGGACCUCGGGCGCAAACCCAGUAGGUC3!
polypeptid: MetSerGlyLysLeuHisProArgPheHisGlyProArgAlaGlnThrGlnsTor

Triplet GUG, koédujuci valin, sa teda zmeni na triplet GCG, kédujuci alanin. Valin aj alanin su vSak
aminokyseliny s rovnakymi vlastnostami, obe maju alkylovy hydrofébny a nepolarny zvySok (Ala:
—CH,CHs;, Val: —-CH,CH,CH,CHs), teda vlastnosti a Struktura vytvaraného polypeptidu sa s najvaésou
pravdepodobnostou nezmenia.

d) Ak déjde v pozicii 18 k zamene tymidinu v prepisovanom retazci DNA za cytidin, v retazci mRNA
bude v tejto pozicii zaradeny nukleotid s bazou komplementarnou ku cytozinu, teda guaninom.
Sekvencia mRNA a zodpovedajuca sekvencia aminokyselin v polypeptide bude nasledovna

0 1 | 2 3 4 5

12345678901234567890123456789012345678901234567890123456789
mRNA : 5'AAAUGUCAGGUAAGCUGGAUCCCCGAUUCCAUGGACCUCGGGUGCAAACCCAGUAGGUC3!
polypeptid: MetSerGlyLysLeuAspProArgPheHisGlyProArgValGlnThrGlnsTor

Triplet CAU, koédujaci histidin, sa teda zmeni na triplet GAU, kédujuci kyselinu asparagovu. Zatial' ¢o
histidin je aminokyselina so zvy8kom obsahujucim aminoskupinu, a teda vo vodnom roztoku sa nabija
kladne, kyselina asparagova obsahuje dalSi karboxylovy zvySok, vo vodnom roztoku teda odStepuje
protén a nabija sa zaporne. Aj ked obidve aminokyseliny maju polarny a teda hydrofilny zvySok, elek-
tricky naboj vytvaraného polypeptidu sa zmeni o 2 jednotky. Takato zmena mdze viest k zmene funk-
cie proteinu, touto mutaciou méze teda vzniknut nova alela.

e) Ak dojde v pozicii 22 k delecii bazového paru GC, v retazci mRNA vypadne nukleotid zaradeny
pévodne v tejto pozicii ateda od nej dbjde k posunu celého gitacieho ramca. Sekvencia mRNA
a zodpovedajuca sekvencia aminokyselin v polypeptide bude nasledovna

0 1 2 ! 3 4 5

1234567890123456789012345678901234567890123456789012345678
mRNA : 5'AAAUGUCAGGUAAGCUGCAUCCCGAUUCCAUGGACCUCGGGUGCAAACCCAGUAGGUC. 3"
polypeptid: MetSerGlyLysLeuHisProAspSerMetAspLeuGlyCysLysProSerArgSer. .

Zacinajuc 7. aminokyselinou sa vSetky az do konca retazca mozu zmenit' (v tomto pripade nedo$lo
k zmene prolinu preto, lebo k mutacii doslo na 3. pozicii tripletu). Naviac, tym, Ze sa posunul €itaci
ramec, zanikol terminacny kodon na pozicii 54, teda syntéza polypeptidu pokrauje az kym sa
nahodne v mRNA nevyskytne niektory zterminaCnych kodénov, vytvoreny polypeptid bude teda
ovela dlh8i nez pdvodny. Je velmi malo pravdepodobné, Ze by takyto polypeptid bol schopny pinit
nielen pdvodnu funkciu, ale akukolvek biologicku funkciu. Alela, vznikajuca takouto mutaciou teda
vytvara nefunkény produkt, a ak ide o gén kédujuci zivotne dblezity proces (napriklad rozklad peroxi-
dickych vazieb), je takato alela letalna.

Chromozomové mutdcie

Chromozémové mutacie postihuju vacsi usek chromozoému, spravidla obsahujtci niekol'ko
génov. V tomto pripade sa teda nejedna o zmenu kvality, alebo o zmenu kvantity alebo
usporiadania génov. D1hs$i usek moéze vypadnut’ (delécia); v tomto pripade mozu byt niektoré
funkcie organizmu narusené stratou génov (najmia ak ide o gény existujuce v jedinej kopii
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v gendme; viaceré zavazné geneticky podmienené ochorenia u cloveka s sposobené deléciou
Casti chromozémov, napr. Williamsov alebo Jacobsenov syndrom). Naopak, cast
chromozému méze byt zduplikovand, takyto usek sa potom vyskytuje na jednom a tom istom
chromozdéme dvakrat. Najjednoduchsie sa duplikuji tandemové opakovania génov, t.J. ak sa
usek uz vyskytuje vo viacerych kopiach, ahko k nim pribudne alebo ubudne dalSia:
v takychto segmentoch mozu sa homologické chromozémy pri meidze (synapse) chybne
parovat’ a nasledne moze dojst’ k nereciprokej translokacii, pri ktorej je nesparovany usek
vystrihnuty z jedného chromozomu avlozeny do druhého. Opakovanymi duplikdciami
vznikaju génové rodiny (gene families). Génova davka, teda pocet kopii génu v gendme,
moze spoluurcovat’ biochemickt funkénost’ génu. Génova mutacia moze poskodit’ regulacnu
oblast’ niektorého z génov génovej rodiny — v tomto pripade sa Zivotaschopnost’ organizmu
nemusi vobec zmenit, kedZe ma k dispozicii rezervné kopie génu. Takéto sekvencie
a chromozomy, ktoré ich nesu, nie st teda vylucované prirodnym vyberom; Strukturalna Cast’
génu teda zostdva sucCastou gendomu, aj ked’ nefunguje. Takéto useky sa oznacuju ako
pseudogény. Duplikované gény tiez predstavuju surovinu pre evoliciu. Ak ma organizmus
k dispozicii viac kopii niektorého génu sa bodova mutacia sposobi v jednom z nich zmenu
funkcie alebo nadobudnutie uplne novej funkcie (a teda stratu tej povodnej), organizmus
zostava zivotaschopny a novy gén moze prispiet’ k zmene jeho fenotypu.

Zmena pozicie génu alebo useku na chromozoéme sa oznacuje ako translokdcia. Jednym
z jej typov je reciprokd translokacia, pri ktorej si dva chromozdémy vymenia medzi sebou
svoje Casti. Tento typ mutacii je mozné rozoznat’ pocas zygoténu meidzy vd’aka vytvoreniu
synapsy Vv tvare kriza, pozostavajucej zo Styroch chromozémov (namiesto dvoch), ktoré st
sparované vo svojich homologickych tsekoch. Pri transpozicii je isek DNA vystrihnuty zo
svojej pozicie avloZzeny na inu na rovnakom chromozéme. Translokacie st najCastejSie
dosledkom aktivity transponibilnych elementov (transpozénov), ,,molekularnych parazitov®,
ktoré sa v gendéme Casto mnozia v obrovskom rozsahu (vid’ tab. 3). Samy o sebe nemusia
ohrozovat’ Zivotaschopnost’ organizmu, ale predstavuji evolu¢ny balast a zvac¢Suji gendm,
takze zvacSuju ndroky na zdroje a energiu pri kazdom bunecnom deleni.
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Obr. 23 Typy chromozomovych mutécii
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Dal§im typom chromozoémovej muticie je inverzia, pri ktorej je segment chromozému
vystrihnuty a vloZzeny na rovnaké miesto s opacnou orientaciou. Rozsiahlu inverziu obsahuje
chloroplastovy gendm: okrem dvoch tsekov obsahujicich neopakované gény (LSC a SSC
segment) obsahuje dva oproti sebe postavené dlhé invertované useky, ktoré predstavuju svoj
vzajomny zrkadlovy obraz.

Preusporiadanie genému v doésledku inverzie alebo translokdcie nemusi nutne znizovat
zivotaschopnost’ organizmu ani pri vel'kom rozsahu, ale moze viest’ k reprodukénej izolacii
mutanta od zvysku populécie, pretoze meni poziciu homologickych usekov atym stazuje
parovanie chromozoémov pri meidéze. Rekombinacia pévodnych a mutovanych chromozéomov
(ak je vobec mozna) moze naviac vyvolavat’ rozsiahle delécie dlhych usekov a stratu génov;
takéto rekombinované chromozémy st spravidla nefunkéné a sposobuju stratu
zivotaschopnosti.

Dvojretazcové zlomy (teda preruSenie oboch retazcov DNA na rovnakom mieste;
prerusené useky nie st ni¢im spojené) vedil ku chromozémovym zlomom (teda rozpadu
chromozému na dve samostatné casti). Spravidla vedi k zavaznym porucham funkcie
organizmu, pretoze len jeden z isekov ma centroméru a teda normalne funguje pri bune¢nom
deleni. Homologické chromozémy alebo sesterské chromatidy sa moéze aj spojit’ (fuzia
chromozdémov). Takéto chromozémy dokdzu normalne fungovat’ len ak si zachovaji len
jednu centroméru; dicentrické chromozomy nie st schopné normalnej migracie pocas mitdzy.
Specifickym typom fizie chromozémov je Robertsonovska translokécia, pri ktorej sa spajaju
dva akrocentrické chromozdmy za vzniku jedného metacentrického chromozému.

Genomové mutdcie

Gendémové mutacie postihuji celé chromozomy resp. celé chromozémové sady, menia ich
pocet a tym zdsadne menia vel'kost’ genomu. Vznikajua v dosledku nepravidelnosti bunkového
delenia, ak sa chromozémy nerozidu spravne do dcérskych jadier. RozliSuje sa aneuploidia,
ak sa konkrétny chromozém nachddza v bunke v jednej alebo troch kopiach namiesto
v dvoch, a euploidia (polyploidia), pri ktorej je zndsobend celd chromozémové sada. Poruchy
bunkového delenia mozu byt’ napriklad vyvolané kolchicinom alebo nizkymi teplotami, ktoré
blokuju tvorbu deliaceho vretienka. Preto sa polyploidia u rastlin CastejSie vyskytuje vo
vysokych zemepisnych Sirkach ¢i nadmorskych vyskach, kde teploty Casto klesaju k nizkym
hodnotdm pocas obdobia kvitnutia. Na rozdiel od zivocichov, kde sa linia zarodo¢nych
buniek (germinalna linia) oddel'uje od somatickych buniek vel'mi skoro pocas ontogenézy
(eSte v embryondlnom S§taddiu), urastlin tieto bunkové linie oddelené nie su. Klon
polyploidnych buniek teda moze vytvarat reprodukéné organy, ktoré produkuji gaméty
s vy$§im nez haploidnym po¢tom chromozémov.

Pri aneuploidii jedna képia chromozému bud’ chyba (monozémia) alebo je naviac (trizo-
mia). U ZivoCichov je aneuploidia spravidla letdlna alebo vedie k zdvaznym vyvojovym
poruchdm; mnohé geneticky podmienené choroby u ¢loveka suvisia so zmenou poctu chro-
mozémov (trizomia ma fatalne nasledky uz v embryonalnom S$tadiu v pripade 16 z 22 auto-
zomov u ¢loveka, pri 4 ma plod vynimoc¢ne Sancu dozit’ sa porodu, a len pri chromozémoch 9
a2l je jedinec zivotaschopny, aj ked postihnuty — trizomia chromozomu 21 spdsobuje
Downov syndrom; monozémia je vzdy letdlna). Rastliny toleruju aneuploidiu podstatne lep-
Sie, nie vzdy méa zmena poctu chromozomov aj dopad na fenotyp.

Polyploidia je u zivocichov vynimocna, u rastlin naopak pomerne bezna, mnohé rastlinné
rody obsahuju sériu druhov s rozdielnymi stupfiami ploidie. Takisto vysoky pocet chromo-
zomov niektorych rodov (7ilia, n=81) naznacuje ich polyploidny poévod. Chromozémové
sady polyploidov nemusia byt’ identické povodom. Pri autopolyploidii bunky obsahuji nad-
byto¢né sady plne homologickych chromozdémov, spravidla v dosledku absencie delenia jadra
alebo cytokinézy. Autopolyploidy su spravidla sterilné v désledku nepravidelného parovania
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chromozémov pocas meidzy: namiesto bivalentov sa vytvaraju trivalenty a univalenty (teda
trojica homologickych chromozomov a jeden zostdvajlici navyse) a chromozomy nesegreguju
pravidelne do gamét. Pokial’ sa rozmnozuju nepohlavnou cestou (apomikticky), moéze aku-
mulacia mutacii (najmé reorganizacia chromozémov translokidciami a inverziami) znizit' stu-
pent homolégie a tym eliminovat’ problémy s parovanim chromozémov. V tomto pripade sa
moze obnovit’ schopnost’ pohlavného rozmnozovania.

Allopolyploidia (alloploidia) je spojend s hybridizaciou. Homoploidné hybridy (vznika-
juce spojenim paru gamét, pochadzajicich od rodicov patriacich k rozdielnym druhom, do
diploidnej zygoty) su casto sterilné, ak chromozomy vsetkych péarov nie su dostatocne
homologické (Casty pripad, ak st rodicovské druhy fylogeneticky vzdialené). Diploidizacia
prostrednictvom mitézy, za ktorou nenasleduje cytokinéza, vedie vtomto pripade
k pritomnosti dvoch sad perfektne homologickych chromozémov (kedze kazda dvojica je
tvorena replikovanymi molekulami DNA, teda su absolutne zhodné), o umoziiuje pravidelnti
ich segregaciu do gamét. Druhou, menej ¢astou moznostou je, ze rodicovské druhy produ-
kuju neredukované diploidné gaméty, ktoré sa spajaju do tetraploidnej zygoty. Ked'ze chro-
mozdémy pochéadzajuce od roznych rodicov nie st plne homologické a maju rozdielnu Struk-
turu, z funkéného hladiska sa takéto jedince spravaju ako diploidy (st oznacované ako amfi-
diploidy) a su spravidla plne fertilné. Tento proces sa modze opakovat’ aj viackrat a moze sa
na nom zucastnovat’ viac rodi¢ovskych druhov ako dva. Trojité hybridy boli identifikované
napr. v rode Sorbus a inych rodoch ¢elade ruzovitych. Najlepsim prikladom je vSak pSenica
(Triticum aestivum): siCasné najbeznejsie pouzivané kultivary su hexaploidné a obsahuju tri
rozli¢né genomy, vznikli najprv spontannou hybridizaciou Triticum urartu x Aegilops spel-
toides (= Triticum durum) a tento tetraploid sa nasledne spontanne krizil s Aegilops tauschii.

autopolyploid allopolyploid
A ~ AN T

\ \

\ . . / \ = 5 /
\_ trivalent + unlvalenf// \\bivalent +  bivalent /
\—//

e o

X .

Obr. 24 Schéma parovania chromozomov autopolyploida a allopolyploida pri meidze a tvorby gamét.
Svetlou farbou st oznafené useky na chromozome, ktoré urdéznych rodiovskych druhov nie su
homologické. Alloploid sa sprava ako funkény diploid.

Selekcia
Definicia selekcie, fitness

Alely polymorfného génu pritomné v populacii nemusia byt pri reprodukcii odovzdavané
generacii potomstva v rovnakej miere. Nositelia réznych genotypov sa mozu odliSovat’ San-
cou dozit’ sa veku dospelosti (definovaného ako vek, ked’ nadobudnti schopnost’ rozmnozo-
vania), alebo, ak sa im podari tento vek dosiahnut, svojou reprodukénou schopnostou. Ta
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nemusi byt definovand len schopnostou produkovat’ gaméty ako takou, ale aj schopnostou
gamét spajat’ sa do zygot, naCasovanim ich tvorby s porovnani s zvySkom populacie atd’. Oba
tieto faktory, teda zivotaschopnost’ a plodnost’ genotypu, urcuju jeho schopnost” odovzdavat
gény generacii potomstva, ktora sa oznacuje ako biologicka zdatnost’ (ang. fitness). Rozdiely
v biologickej zdatnosti st zakladom prirodného vyberu (selekcie). Na rozdiel od v§eobecného
laického chapania vyberu, ktory definuje vyber ako rozdielne prezivanie jedincov, prirodny
vyber sa vztahuje na gén, a spociva v rozdielnej miere resp. rozdielnej pravdepodobnosti,
s akou je konkrétny variant génu (alela) odovzdavany pri reprodukcii do ndslednej generécie.
Predmetom selekcie moze byt v principe akykol'vek znak, ktory suvisi s biologickou zdat-
nostou. Jej dosledkom je, Ze priemerna hodnota takéhoto znaku sa z generacie na generaciu
postva smerom k priaznivej$Sim hodnotam. Tento proces sa oznacuje ako adaptécia.

Tvrdy vyber Makky vyber

Generacia limitna fenotypova hodnota Generacia limitny podiel

pre prezZitie prezZivajucich
/\ Jedincov

1 \

| /\

Obr. 25 Schéma posobenia tvrdého a miakkého vyberu

7

Z hladiska mechanizmu vyberu, jeho biologického a ekologického zakladu, je potrebné
rozliSovat’ dva typy vyberu. Pri tvrdej selekcii (hard selection) je pre prezitie jedinca resp.
jeho uplatnenie v reprodukcii nutné dosiahnut’ urcita kriticki hodnotu znaku suvisiaceho
s biologickou zdatnost’ou. Ak jedinec tuto hodnotu nedosiahne alebo prekroci (v zavislosti na
tom, ¢i ide 0 minimum alebo maximum daného znaku), znemozni mu to dozitie sa dospelosti
alebo reprodukciu. Mikky vyber (soft selection) nezohl'adiiuje konkrétnu hodnotu znaku, ale
eliminuje z populacie konkrétny konstantny podiel jedincov s najhor§imi hodnotami znaku.
V tomto pripade o preziti ¢i reprodukceii nerozhoduje absolitna hodnota znaku, ale hodnota
relativna vo¢i populacnému priemeru. Miakky vyber (napriek svojmu oznaceniu) je vo
vSeobecnosti efektivnej$im selekénym mechanizmom, pretoZze neumoziuje populécii vyhnut
sa selekcii. Pokial’ sa v dosledku tvrdého vyberu hodnota znaku v populécii posunie nad
kritick hranicu, vyber v populacii prestava posobit, pretoze vietky jedince v nej spifiaju
selekéné kritérium (obr. 25; tvrdy vyber v principe prestdva po 4. generacii posobit’). Makky
vyber vSak nepozna ziadny limit ani ziadnu cielovu hodnotu, z populacie trvale vylucuje
,hajhorsie* genotypy a teoreticky posobi az do tpIlného vyCerpania genetickej premenlivosti.
Obr. 25 treba samozrejme chapat’ ako schematicky; proces vyberu je deterministicky len do
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urcitej miery, limit ako pri tvrdom, tak aj pri midkkom vybere nie je v skuto¢nosti pevna
hranica rozhodujuca o preziti ¢i nepreziti, priblizenie sa k tomuto limitu len zdsadne meni
pravdepodobnost’ prezitia.

Biologicka zdatnost’ vSak moze zavisiet' od zastipenia alely resp. genotypu v populécii
(frequency-dependent selection). Skodcovia alebo patogénne organizmy, ktoré sa adaptuju na
genotyp hostitel'skej rastliny (genotypy sa mézu odliSovat’ chemickym zloZzenim, obrannymi
mechanizmami a mnozstvom d’alSich vlastnosti, ktorym sa patogény musia prispdsobovat’),
mozu preferovat’ najcastejsi genotyp v populacii, pretoZze poskytuje najpristupnejsi zdroj; ak
sa populédcia Skodcu adaptuje na tento zdroj, najCastejSi genotyp zacne byt jej posobenim
potlacany, teda jeho frekvencia bude postupne klesat' a v populacii prevladne iny genotyp,
ktory si ¢asom pritiahne pozornost’ skodcu. Frekvencie genotypov teda osciluju okolo rov-
novaznej hodnoty; tento mechanizmus sa oznacuje ako negativna spdtna vézba. V inom pri-
pade mozu napriklad opel'ovace preferovat’ najcastejsiu farbu alebo vonu kvetov a teda zvy-
Sovat’ frekvenciu genotypov, ktoré ich urcuju. V tomto pripade frekvencia najcastejSieho ge-
notypu d’alej narastd, ide o mechanizmus pozitivnej spétnej vézby.

Mechanizmy selekcie v panmiktickej populdcii
Dopady selekcie na alelicku a genotypovu Strukturu populacie boli tradi¢ne st najlepSie pre-
Studované v vo velkych panmiktickych populaciach s oddelenymi generaciami, vystavenych
tvrdej selekcii.

Priemerna biologicka zdatnost’ populacie sa da odvodit’ od frekvencii a fitness genotypov,
ktoré su v nej zastipené: ak je v populacii alela A4; zastapena podielom p(4;) a fitness geno-
typu 4;4; je W(A;A4;), priemernd biologicka zdatnost’ populécie sa da odvodit’ ako

W =3, p(A) W (A A) + 25, p(A)p(A)) W (A A))

Z ¢oho vyplyva, ze oCakavand frekvencia génu A4; v potomstve po ndhodnom parovani
v rodi¢ovskej generacii bude

P4 = (P42 W (4,4) 40525 . p(A) p(A)) - W (4:4)))/ 7

= pANPAIW (4, 4) + 3, p(A)) - W (A4, A7)/

Pre zjednodusenie vypoctov sa biologickd zdatnost’ nahradza selekénym koeficientom,
ktory vyjadruje silu selekéného tlaku voci jednotlivym genotypom v porovnani s genotypom
s najvysSou biologickou zdatnost'ou (ktory teda selekcii vystaveny nie je):

S(A4id;)) = 1 — W(A:A)/ W -

Selekcny koeficient genotypu sa teda pohybuje v intervale /0, 1/ a vyjadruje podiel jedincov
genotypu, ktory za jednu generaciu z populécie vypadne (teda nedozije sa dospelosti alebo sa
nezucastni reprodukcie). Pre najzdatnej$i genotyp nadobuda hodnotu 0, pre Gplne neplodny
alebo nezivotaschopny genotyp nadobtida hodnotu 1.

Vysledok selekcie mozno merat’ zmenou zastipenia génu za 1 generaciu. Smer a rychlost’
vyvoja frekvencie alely vystavenej selekcii pochopitel'ne zavisi od fenotypového ucinku génu
(Gplna, netiplnd dominancia, superdominancia, aditivita) a od alelickej Struktiry rodicovske;j
generacie. V principe mozno odvodit’ zmeny frekvencie selektovaného génu aj pre multiale-
licky lokus, ale jednoduchs$im rieSenim je sledovat’ selektovanu alelu v porovnani s celym
komplementom (t.j. vSetky zostdvajuce varianty brat’ ako jednu alelu s jednou priemernou
biologickou zdatnost'ou). Rychlost’ zmien je vo vSetkych modeloch funkciou vychodiskove;j
frekvencie génu vystaven¢ho selekénému tlaku ¢ a selekénym koeficientom jednotlivych
genotypov s.

Skodlivé gény (vratane letalnych génov, teda génov spdsobujucich smrt’ svojho nositel’a)
vSeobecne maju tendenciu spravat’ sa ako recesivne. Diploidnd bunka obsahuje dve kopie
kazdého autozomalneho génu. Ak je jedna z tychto kopii poskodena (neexprimuje sa, alebo
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vytvara nefunkény protein), bunka ma stale k dispozicii ,,rezervni* kopiu, ktord sa exprimuje
do ziadaného produktu. Nositel' jednej defektnej kopie sa teda fenotypovo (ani zdatnost'ou)
nemusi nijako 1iSit’ od jedinca s obidvomi funkénymi alelami. Postihnuty je len jedinec, ktory
ma obe alely defektné. V takomto géne sa teda uplatiiuje Gplna dominancia: prezivajuceho
(teda dominantného) homozygota nemozno fenotypovo odliSit’ od heterozygota (ich selekéné
koeficienty su teda nulové: s44 = s4, = 0), len postihnuty (recesivny) homozygot je fenoty-
povo odlisny (znizend alebo nulova zivotaschopnost’ alebo plodnost’; s,, = s > 0). Zmena
frekvencie recesivneho skodlivého génu sa jednu generaciu je

Aq =—s(1-q)q*/(1 - 5¢7).

V pripade letdlneho génu st recesivne homozygoty v kazdej generacii uplne eliminované; pre
Sqa = 1 sa tento vzt'ah zjednodusi na Ag = —¢*/(1 + g).

Ako vyplyva z tychto vzt'ahov, silna selekcia pri vysokej vychodiskovej frekvencii nevyhod-
né¢ho génu vyvolavaju jeho rychly ubytok z populacie. Recesivne gény podmieniuju cely rad
dedi¢nych chordb (u Cloveka cysticka fibroza, spinalna svalova atrofia, G6PDH deficiencia
atd’.), Casto podmieniuji odumretie organizmu uz v embryondlnom §tadiu (u ¢loveka st pova-
zované za hlavnu pri€inu spontdnnych potratov v prvom trimestri, u rastlin za hlavnt pri¢inu
vyskytu prazdnych semien).

Aj ked’ menej Casto, nevyhodné gény mozu byt’ aj dominantné. Pokial’ mutacia spdsobi,
ze produkt novej alely narusi fungovanie organizmu, tak k tomuto naruSeniu dojde aj
v pripade, ak je v genotype pritomna len jedna képia novej alely — heterozygot aj homozygot
v novej alele trpia postihnutim v rovnakej miere, a naopak recesivny homozygot mé vyssiu
fitness (544 = S40 =5 > 0, 54,0 = 0). Ak je dominantny gén letalny, je z populacie eliminovany
hned’ v nasledujlicej generacii, pretoze Ziadny z jeho nositelov (heterozygot ani homozygot)
sa dospelosti nedozije. Ak letalny nie je, jeho zastupenie klesa resp. frekvencia vyhodnej
recesivnej alely stupa rychlostou Ag = s(1—¢)g*/(1-s+sq”) za generaciu. Opit’ existuje rad
prikladov dedi¢nych chorob c¢loveka stymto pozadim (neurofibromatéza, Huntingtonova
chorea atd’.).

V pripade aditivity sa fenotypové ucinky alel s¢itavaju, z ¢oho vyplyva, Ze heterozygotny
nositel’ jednej nevyhodnej alely je z populacie vylucovany s polovi¢nou pravdepodobnostou
oproti homozygotnému nositel'ovi dvoch nevyhodnych alel: s 4 = 0, 54, = 5/2, 54, = 5. Frek-
vencia nevyhodného génu v tomto pripade klesa rychlostou Ag = —sq(1—q)/[2(1 — sq)] za
generaciu.

Poslednou moznost'ou je superdominancia, pri ktorej zdatnost’ heterozygota prevysuje fit-
ness oboch homozygotov: s4, = 0, 544 = 51, Saa = $2. Vyvoj alelickej frekvencie zavisi od vza-
jomného pomeru selekénych tlakov oproti obom homozygotom:

Aq = q(1-q)[s1(1-9) — 529)/[1- 51(1-9)*~ 529°)

Pri vSetkych ostatnych mechanizmoch selekcia vedie v konecnom dosledku k elimindcii
jednej alely a fixacii druhej. Selekcia v prospech heterozygotov je vynimkou, vedie
k ustanoveniu rovnovaznej frekvencie g, = 51/(s1 + 52). Dobrym prikladom tohoto typu selek-
cie je vyskyt recesivne letalnej kosacikovitej anémie. Ide o dedi¢nt chorobu ¢loveka, sposo-
benl bodovou muticiou v B-globinovom retazci hemoglobinu. Homozygoti trpia t'azkou
anémiou s vysokou mortalitou. Heterozygoti si rezistentni voc¢i malarii a klinické prejavy
anémie su u nich vel'mi mierne; v porovnani so zdravymi jedincami sii nimi mierne znevy-
hodneni, ale rezistencia voci potencidlne fatalnej parazitarnej chorobe (ktorou maléria nepo-
chybne je) im v oblastiach z vysokym vyskytom malarie poskytuje nespochybnitel'nt
vyhodu, maju teda najvyssiu vysledni biologicku zdatnost’ v porovnani s homozygotnymi
genotypmi.

Heterozygoty mézu byt samozrejme aj znevyhodnené oproti obom homozygotom.
Matematicky model v tomto pripade predpokladéd ustanovenie rovnakej rovnovaznej frekven-
cie, ako pri zvyhodneni heterozygotov. Tato rovnovaha je vSak extrémne labilna, akékol'vek
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nahodné vychylenie v prospech jedného z homozygotov sposobi, ze druhy je z populécie
rychlo eliminovany.
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Obr. 26 Zmena frekvencie znevyhodnenej alely v zavislosti na vychodiskovej frekvencii a mode
dedi¢nosti. a) g=0,97, b) ¢=0,3.

Ako je viditeIné z obr. 26, osud alely vystavenej selekcii zavisi od jej vychodiskove;j
frekvencie. Teoreticky je nevyhodny gén z populacie vytlaceny v kazdom pripade (s vynim-
kou superdominancie). Ak je vychodiskové zastipenie nizke, najrychlejSie z populacie
vymizne dominantnd alela, pri vysokej vychodiskovej frekvencii je alela najrychlejSie vytla-
¢ena pri Cistej aditivite. V pripade, Zze nevyhodny gén je recesivny, ubytok je najprv rapidny,
ale neskor sa vyrazne spomali a nevyhodna alela sa v dostato¢ne vel'kej populacii moZze udr-
zat’ po mnozstvo generacii. Toto plati dokonca aj pre recesivne letalne gény, vdaka comu sa
gény veduce k tomuto typu dedi¢nych portuch v l'udskej populacii udrziavaju prakticky per-
manentne.

Stabilizacny, disruptivny, usmerneny vyber

Predmetom vyberu je vzdy fenotyp jedinca, nie jeho gény. Aj v pripade letdlnych génov
jedinca nezabija dedi¢né informacia v jeho gendéme, ale klinické prejavy choroby, ktoru gén
sposobuje. Je ddlezité uvedomit’ si, Ze selekcia proti génom je vzdy sprostredkovand fenoty-
pom, pretoze biologicka zdatnost je komplexny fenomén (fitness ako takii nemozno povazo-
vat’ za znak, ale je zalozend na mnozstve morfologickych ¢i fyziologickych znakov, z ktorych
kazdy moze mat’ vlastny dedi¢ny zaklad), z Coho vyplyva, Ze je z principu polygénna. Selek-
cia vdaka svojmu dopadu na rozdelenie akéhokol'vek znaku podielajiceho sa na biologicke;j
zdatnosti moze teda mat’ dopad na viacero génov sucasne.

V populécii mdze prirodny vyber preferovat’ ¢i naopak potlacat’ nositelov roznych feno-
typov v zavislosti na biologickom mechanizme, ktorym pdsobi. V principe mozno z tohoto
hladiska rozliSovat’ tri typy selekcie. Pri stabilizacnom vybere (obr. 27) maju vysSiu Sancu na
prezitie a reprodukciu jedince s hodnotami znaku blizko priemeru populacie. Alely pod-
miefiujuce extrémne hodnoty znaky (vysoké alebo nizke) su z populédcie odstraiiované, v
dosledku ¢oho premenlivost’ z generdcie na generaciu klesa, aj ked’ populaény priemer zos-
tava rovnaky. Prikladom moze byt selekcia na poérodni hmotnost’ u cicavcov: primalé mla-
d’ata v prirode nepreziju, porod privelkych mlad’at neprezije ich matka. Naopak, pri disrup-
tivnom (divergentnom) vybere si potlaCané priemerné jedince a vySSiu Sancu na prezitie
a rozmnozenie maju oba extrémy, ¢im su preferované aj gény, ktoré extrémne prejavy pod-
mietiuju. Sirka premenlivosti v takejto populacii z generdcie na generaciu narastd, moze sa
dokonca vytvorit® dvojvrcholové rozdelenie znaku. NajcastejSou pricinou je heterogénne
prostredie, v ktorom su rozne segmenty populacie vystavené roézny (niekedy az opacnym)
selekénym tlakom. Pokial’ tok génov nedokdze efektivne posobit’ proti disruptivnej selekcii,
moze rozne segmenty populdcie dalej divergovat a vyvinut sa na samostatné taxony.
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Poslednym typom je usmerneny vyber, pri ktorom je vysoka biologick4 zdatnost’ podmienena
jednym z extrémov, teda vysokou (lebo naopak nizkou) hodnotou znaku. Pri tomto type
selekcie sa priemernd hodnota znaku v populdcii postupne postva smerom k preferovanym
hodnotam, premenlivost’ postupne klesa.

rodi¢ovska a) b) c)
generacia

potomstvo

Obr. 27 Zmena rozdelenia fenotypového znaku, podlichajiiceho selekcii, pri stabilizacnom (a),
disruptivnom (b) a usmernenom (c) vybere. Sedou farbou st znazornené prezivajuce a mnoziace sa
jedince.

Geneticky drift

Nahodné procesy v populdcii

Osudom vécsiny novych alel v populécii je vymiznutie, nezavisle na ich adaptivnej hodnote.
Pri¢inou st zékony pravdepodobnosti. Ak heterozygot, ktory je nositelom novej mutacie,
produkuje k uspesnych (realizovanych) gamét (teda gamét, ktoré sa uplatnili v genotypoch
potomstva), pravdepodobnost’, ze v potomstve sa nova mutacia neobjavi (teda ze potomstvu
odovzda vzdy druhu alelu) vyplyva z binomického rozdelenia aje (1/2)*. V nekoneénej
populécii sa pravdepodobnost, ze pocet nositel'ov novej alely klesne na nulu, riadi Poissono-

k k
vym rozdelenim a bude P, =(%}e_2(%j pre pocet potomkov k. Celkova pravdepodob-

nost’, ze nova mutécia v priebehu jednej generacie vypadne je dand sumou pravdepodobnosti

pre vSetky mozné pocty potomkov od 0 po nekoneéno: P=) P, = Z[%]e_z (%) . Bolo
0 0\ &

by mozné dokézat’, e tento vyraz po uprave dava P = ¢ ' = 0.368. Kumulativna pravdepo-

B-1 ;o 1 e
=177 ¢o sa pre vysoky pocet generacii blizi

dobnost’ straty alely v generacii ¢ je P, =¢
k hodnote 1 (po 18 generaciach tato pravdepodobnost’ presiahne 90%). Je potrebné pripome-
nut’, ze ak alela raz z populdcie vypadne, modze sa v nej nanovo objavit' len vd’aka novej
nahodnej mutécii, o je malo pravdepodobny jav. Tato tivaha nutne vedie k zaveru, ze po
dostato¢nom pocte generacii z populdcie vypadne akakol'vek novovytvorena alela. Pochopi-
tel'ne, uvedené hodnoty sa vztahuju len na neutralne alely, ktoré nepodliehaju prirodnému

vyberu; selekcia preferujica alebo naopak odstraiiujicu novu alelu tento proces brzdi alebo
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naopak urychl'uje.

Realita nie je az natol’ko tristnd, a to aj s ohl'adom na skutocnost’, Ze realne populacie nie
su nekonecné. Stochasticky element v urCeni zmien génovych frekvencii je tym vyraznejsi,
¢im je populacia mensia.

V diploidnej populécii konecnou velkostou N (obsahujucej 2N kopii kazdého génu) je
binomickd pravdepodobnost’, Ze alela obsiahnuta v podiele p sa v potomstve objavi vn
képiach je

2N
P(n) = ( ; jp"(l -p)*

Extrémny priklad pre ilustraciu, ¢o z tohoto vztahu vyplyva: v populdcii pozostavajucej z 2
jedincov (2N=4), ma alela zastupena 2 kopiami (p=0.5; jeden z rodicov je homozygot v tejto
alele alebo obaja su heterozygoti) pravdepodobnost’ 6.25%, ze v potomstve nebude zastu-
pend, pravdepodobnost’ 25%, Ze sa v potomstve objavi v 1 alebo 3 kopidch, pravdepodob-
nost’ 37.5%, ze sa jej zastiipenie nezmeni, a pravdepodobnost’ 6.25, ze bude v populécii fixo-
vana (t.j., Ze sa jej zastupenie zvysi na 100%). Znamena to, ze pravdepodobnost’ zachovania
povodne;j alelickej Struktary (0.375) je mensSia, nez pravdepodobnost’ zmeny (celkovo 0.625).
Tento proces nahodnych fluktuécii v zastipeni génov, ktory v konecnom dosledku nutne
vedie k vymiznutiu alebo fixacii alely, sa oznacuje ako geneticky drift. Variancia zmien ale-
lickych frekvencii zévisi od vychodiskového zastipenia génu avelkosti populécie:

O-ip = p(1-p)/ N ; knajvac§sim zmendm dochiddza v malych populaciach so zastipenim

génu okolo 0,5.
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Obr. 28 Simulacia zmien zastipenia alely v populacii v dosledku genetického driftu. Etablovana alela
s intermedidrnou frekvenciou g, = 0,5: a) velkost’ populacie N, = 10, b) velkost’ populacie N, = 1000.
Novovznikajuca mutacia (raz za 50 generacii): c¢) vel'kost populacie N, = 10, d) velkost populacie N,
=1000.
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Dopady driftu na alelickt Struktru ilustruje obr. 28. V malych populéciach su aj alely
s frekvenciou blizkou 50% dotlacené k fixacii alebo vymiznutiu behom par generacii. Nové
mutécie spravidla vymiznua rychlo z genofondu populécie. Samozrejme, obCas sa moze stat,
ze zastupenie novej alely ndhodne stipne a alela sa stane normalnou stcastou genofondu,
dokonca mdze byt fixovand. Vo velkej populacii sa alely s intermedidrnymi frekvenciami
spravidla v populacii udrzia, ale ¢asom ich zastipenie koliSe a v rozdielnych subpopuléciach
sa moéze vyvinut' rozdielnymi smermi. Naopak, nové mutdcie vo velkej populacii maji
minimdlnu Sancu na udrzZanie. Pravdepodobnost’ vymiznutia novej mutacie po 1 generacii
(odvodena z binomického rozdelenia) v populécii s 1000 jedincami je az 36,8%. Aj ak ide
o vyhodnt dominantnu alelu, selekcia spravidla nestaci na zvySenie jej frekvencie. VacSina
mutacii je teda genofondu vytlatenych behom niekolko generacii, nezavisle na tom, ¢i su
vyhodné, neutralne alebo Skodlivé.

Efekt zahrdlenia, efekt zakladatela

Nahodné posuny alelickej Struktary st v principe spojené s dvomi mechanizmami. Prvy sa
oznaCuje ako zahrdlenie (angl. bottleneck): pocetnost povodne velke] populédcie poklesne
v dosledku prirodnej katastrofy alebo Cinnosti ¢loveka. Druhou moznostou je vznik novej
subpopulédcie z malej skupiny kolonistov (v extrémnom pripade z jediného obojpohlavného
a autokompatibilného jedinca) pocas expanzie aredlu druhu. Ked’Ze kolonisti obsahuju len
mali ndhodnu vzorku genofondu pévodnej populacie, alelické frekvencie novej subpopulacie
sa modze od zdroja zasadne odliSovat’; tento mechanizmus sa oznacuje ako efekt zakladatel'a
(angl. founder effect). Oba procesy ovplyviuju rozdelenie alelickych frekvencii v populacii:
tzv. minorpolymorfizmy (zriedkavé alely) sa spravidla stracaju, pretoze maju mensiu Sancu
byt’ zastlipené v genotypoch prezivajicich resp. zakladajucich jedincov. Naopak majorpoly-
morfizmy (Casté alely) nie su spravidla driftom zasadnejSie postihnuté, najmid ak sa
v dosledku obsadenia uvol'nenej ekologickej niky povodna vel'kost populacie rychlo obnovi.
Zahrdlenie aj efekt zakladatela teda primarne redukuju pocet alel v populécii, ale nepostihuju
génovu diverzitu.

Migracia a tok génov
Mechanizmy migrdcie
Migracia ako prenos génov v Sirokom zmysle slova zahfnia dva procesy: kolonizaciu, teda
expanziu arealu spojentl so Sirenim druhu na lokality, na ktorych sa predtym nevyskytoval,
a tok génov, teda prenos génov medzi uz existujucimi, etablovanymi populaciami. Gény sa
pochopitelne nedokazu Sirit' samotné, ich Sirenie prebieha vdaka pohybu ich nositelov.
K toku génov teda dochédza len vtedy, ak sa migranti krizia s jedincami lokalnej populacie.
Rastliny mézu migrovat’ vo vsetkych Stadiach zivotného cyklu, teda ako gametofyty aj
ako sporofyty. U vysSich rastlin (paprad’orasty a cievnaté rastliny) je gametofyt redukovany
na utvar pozostavajuci z niekol'’ko malo buniek. Pelové zrnd, predstavujice samci gametofyt,
su spravidla vysoko pohyblivé a moézu byt prenaSané roznymi vektormi. Vac¢Sina drevin
a vel'ka Cast’ bylinnych druhov (predovsetkym travy) je vetroopelivych. Opel'ovanie hmyzom
je u drevin zriedkavejsie, ale bezné u bylin. Viaceré druhy kombinuji oba mechanizmy (napr.
rody Salix, Tilia). Opelovanie vodou je podstatne zriedkavejsie, v strednej Eurépe obme-
dzené na niektoré¢ vodné rastliny, napr. rod Potamogeton. Sporofyt moéze byt prendSany
v embryonalnom S$tadiu (migracia semien), ale aj v dospelom Stddiu vegetativnym Sirenim.
Semena vyuzivaju SirSie spektrum vektorov prenosu v porovnani s pelom. Druhy s malymi
a lahkymi semenami su spravidla anemochdrne, teda Sirené vetrom. Semend vodnych rastlin
a rastlin v blizkosti tokov mézu byt’ Sirené vodou. Mnohé rastliny st zavislé na Sireni semien
zivoCichmi. Pri viacerych druhoch su plody konzumované vtdkmi a po prechode traviacim
traktom vylucené s trusom. Vtaky a hlodavce semend prendsaju a niekedy skladuji (sojka,
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oresnica atd’.). Semend alebo plody mozu byt’ adaptované na prichytenie sa o kozusinu zvie-
rat. Specificky spdsob rozptylu semien sa vyvinul u tzv. stepnych beZcov: po dozreti semien
sa nadzemna Cast’ rastliny odlomi, a pri undSani vetrom sa semend postupne uvolnuju. Pri
vegetativnom (asexualnom) Sireni sa gény rastlin prendsaju ¢astami spojenymi alebo oddele-
nymi od materskej rastliny. Dreviny sa moézu $irit’ koreiovymi vymladkami (osika, Ceresia),
u bylinnych druhov (najmd klonalnych trav) sa moézu tvorit’ rizomy, nadzemné poplazy,
u drevin moZzu zakorenit’ konare, dotykajuce sa povrchu pody (kry, smrek). Zakorenit’ moze
aj oddeleny konar, transportovany napriklad riekou, ak je schopny utvarat’ adventivne korene
(topole). Teoreticky, hl'uzy, cibul’ky a podobné organy mozu prezit’ prenos v traviacom trakte
zivoc¢ichov, aj ked’ takyto mechanizmu zrejme nebude Casty.

Tok génov prostrednictvom pel'u je pri rastlinach najbeznejSim a najefektivnejSim mecha-
nizmom, ked’ze pelové zrna si produkované spravidla vo velkom mnozZstve a prendsané
Casto na vel'ké vzdialenosti, najmé pri vetroopelivych druhoch. Rozptyl semien je efektivnym
mechanizmom kolonizacie, ale k toku génov medzi existujicimi populaciami spravidla pri-
spieva v podstatne mensej miere. Pravdepodobnost, Ze prenesené semeno vyklici, etabluje sa
a dorastie do dospelosti v uz existujucej populacii, v ktorej je takyto jedinec vystaveny
masivnej kompeticii miestnych jedincov, je pomerne nizka, najmé u druhov tvoriacich vel'ké
populécie s vysokou hustotou. Vegetativne Sirenie v dospelom Stadiu sa obvykle uskutociiuje
na malé vzdialenosti, aj ked’ pri niektorych druhoch méze byt masivne a rozsahom prevySo-
vat’ pohlavné rozmnozovanie (napr. klonéalne travy).

Pri vicsine zivocichov je poradie efektivnosti mechanizmov toku génov presne opacné.
Najbeznejsi mechanizmus, uplatiiujici sa aj na najvacsie vzdialenosti, je prechod dospelych
jedincov zjednej populdcie o druhej (zéroven ide o mechanizmus kolonizacie). Migracia
v embryondlnom $tadiu je zriedkavejSia, moze sa uplatnit’ len pri skupinach Zivoc¢ichov, kde
s vajicka samostatnym organizmom a st schopné prinajmensom kratkodobo prezit’ transport
(ikry ryb, vajicka hmyzu a pod.). Prenos v haploidnom §tadiu (spermie) s vynimkou najpri-
mitivnejSich skupin zivoc¢ichov prakticky neprichadza do tivahy.

Modely migrdcie

Intenzita a smer toku génov medzi subpopulaciami sa méze 1iSit’ v zavislosti na vzdialenosti,
geografickych prekdzkach, casovému posunu kvitnutia a pod. Preto pre odhad dopadu toku
génov na genetickl Struktiru pouziva populacnd genetika zjednoduSené modely. Pre dis-
krétne subpopulacie oddelené fyzickou bariérou (t.j. fragmentovani populaciu) boli vypraco-
vané tri zakladné modely, ktoré sa pre svoju jednoduchost’ obvykle pouzivaju aj
v kontinudlnych populéciach, kde ostré hranice medzi subpopuldciami neexistujii a pojem
subpopulacia sa pouziva len ako pracovny koncept. Kontinentalno-ostrovny model (angl.
continent-island model) sa vztahuje an malt subpopuldciu oddelent od velkej populacie
(napr. ostrov oddeleny od kontinentu). Tok génov je v tomto pripade v principe jednosmerny,
migracia z ostrova na pevninu je zanedbatel'né a nie je nutné s fiou uvazovat’. Ostrovny model
(angl. island model) uvazuje s populdciou rozdelenou na subpopulacie srovnakou resp.
porovnatel'nou velkostou, ktoré si navzajom vymienaju migrantov ndhodne v rovnakej miere
m jedincov na generaciu medzi ktoroukol'vek dvojicou subpopulécii. Krokovy model (angl.
stepping-stone model) predpoklada, ze migranti prichadzaji len zo susednych subpopulécii,
¢o je pripad najmé organizmov s nizkou migra¢nou schopnost'ou. Povodny linearny krokovy
model, ktory sa vztahuje napr. na rastliny pozdiz vodnych tokov, pobrezi, horskych masivov
a pod., bol neskor rozsireny na dvojrozmerny model (obr. 29).

Kontinualnu populaciu nemozno rozdelit’ na diskrétne subpopulacie sposobom, ktory by
mal biologické zdovodnenie. Aj v tomto pripade vSak plati, Ze jedince oddelené vacsou
vzdialenost'ou si spravidla pri reprodukcii vymienaji gény menej ¢asto nez jedince vzadjomne
blizke. Tento jav sa oznacuje ako izolacia vzdialenost'ou (angl. isolation by distance). Model
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izolacie vzdialenost'ou vychddza z podobného zakladu ako krokovy model v tom zmysle, ze
genetickd koreldcia medzi jedincami (teda podiel spolocnych génov) klesd s narastajicou
vzdialenost'ou medzi nimi.

a) b)

0000

Obr. 29 Schematické zndzornenie modelov toku génov vo fragmentovanej populacii:  a)
kontinentalno-ostrovny model, b) ostrovny model, c¢) jednorozmerny krokovy model, d) dvojrozmermy
krokovy model

Reprodukéna izolacia

Pod izolaciou sa rozumie nemoznost alebo neschopnost dvoch jedincov vyprodukovat
zivotaschopné a plodné potomstvo. Samotnd schopnost’ dvoch jedincov navzajom sa krizit
eSte neznamena, Ze ich potomstvo nebude zakonite slepou ulickou evolucie.

Mechanizmy reprodukénej izolacie stvisia v principe so Styrmi faktormi: priestorom,
¢asom, spravanim a dedi¢nostou. S priestorovymi prekazkami je viazana geograficka izola-
cia: subpopulécie st oddelené fyzickou prekazkou (more, horstvo, nizina a pod.), ktord brani
toku génov. Vzdialenost” v tomto pripade nie je primdrnym faktorom: populacie pstruha
v dvoch potokoch, z ktorych jeden je v povodi Vahu a druhy v povodi Dunajca, méze odde-
Tovat’ vzdusna vzdialenost’ par kilometrov, ale vzhl'adom na rozdielne imoria je migracia
z jednej do druhej fyzicky nemozna (relativne; ikry moze byt prenesené na peri alebo konca-
tindch vodnych vtdkov). Druhym faktorom je vzdialenost samotnd, ktord hra rolu aj
v kontinudlnych populaciach: buk v Malych Karpatoch neoddeluje od buka na Vihorlate
ziadna geograficka prekazka, medzi tymito pohoriami je areal buka takmer suvisly, ale prav-
depodobnost’ doletu pel'u medzi nimi je prakticky nulova (vid’ izolacia vzdialenost'ou).

Dal$im faktorom izolacie je &as, kedy sa reprodukcia uskutoéiiuje. Populacie sa odliduju
dobou kvitnutia v prvom rade v dosledku rozdielov v nadmorskej vyske (vyskova izoldcia) —
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doba kvitnutia je zavisld na klimatickych pomeroch a s rasticou nadmorskou vyskou sa
postupne oneskoruje. Aj pri malych fyzickych vzdialenostiach je teda prenos génov
limitovany ¢asovou synchronizéaciou kvitnutia (aj ak je pel vetrom preneseny do subpopula-
cie vo vacsej nadmorskej vyske, nie su tam este k dispozicii receptivne samicie kvety, ktoré
by mohol oplodnit’, a vice versa), ide teda o mechanizmus analogicky izolécii vzdialenost'ou
a najlepsie ho mozno modelovat’ krokovym modelom migracie. NacCasovanie kvitnutia je
vSak okrem klimy determinované aj geneticky, dva jedince mézu kvitnut’ v rozdielnom case
aj ak sa nachadzaji par metrov od seba. V tomto pripade sa pouZziva termin fenologickd izo-
lacia.

V pripade Zivocichov je parenie nutne spojené s rozoznavanim vhodného partnera, ktoré
modze byt zalozené na rozlicnych typoch stimulov: vizudlnych (Specificky typ spravania,
,tance®, predvadzanie peria u vtakov apod.), zvukovych (spev vtakov, zvukové signaly
hmyzu) ¢i chemickych (feromény). Primarne tieto mechanizmy funguju na Grovni druhu, ale
ritudly parenia ¢i iné typy spravania sa mozu odliSovat’ aj na vnutrodruhovej urovni. Tento
typ izoldcie sa oznaCuje ako behaviordlna alebo etologicka izoldcia. U niektorych druhov
zivoc¢ichov (€lankonozce) sa vyvinuli mechanizmy morfologickej izolacie: kopula¢né organy
maju Specificky tvar a funguji na principe zamku a kI'i¢a, takze pre nekompatibilné jedince
existuje mechanickd zabrana parenia. Aj samotna fenotypova rozdielnost’ rodi¢ov (napr. tele-
sna velkost’) moze fakticky branit’ vzijomnému krizeniu (aj keby sme uskutocnili umelé
oplodnenie ¢ivavy bernardinom, je malo pravdepodobné, ze by matka dokazala plod vynosit’
az do vrhu).

Poslednt skupinu prekézok parovania predstavuji genetické mechanizmy, ktoré mozno
rozdelit’ na prezygotické (faktory znizujuce pravdepodobnost’ vytvorenia hybridnej zygoty,
teda posobiace pred jej vznikom) a postzygotické (faktory znizujice pravdepodobnost’, ze sa
existujiica hybridna zygota vyvinie na zivotaschopného a plodného dospelého jedinca, teda
poOsobiace po vzniku zygoty).

V pripade rastlin je najcastejSim dovodom vzajomnej nekrizitelnosti (teda prezygotického
mechanizmu) niektory z mechanizmov autoinkompatibility. PredovsSetkym krytosemenné
rastliny si v priebehu evolucie vytvorili mechanizmy bréniace samoopeleniu (ako procesu
vedicemu spravidla k postihnutému potomstvu). Tieto mechanizmy st spravidla pod gene-
tickou kontrolou skupiny génov lokalizovanych v tesnom susedstve na jednom lokuse (S-
lokus), tvoriacich jednu vézbovu skupinu. RozliSuje sa gametofyticka (rozsirenejsia, uplat-
fiuje sa napr. u druhov ¢el'ade Rosaceae a v rode Corylus) a sporofyticka autoinkompatibilita
(uplatiiuje sa napr. v Cel'adiach Betulaceae, Ulmaceae, Tiliaceae). V pripade gametofytickej
autoinkompatibility je S-lokus spravidla v ramci populdcie vysoko polymorfny (rddovo
desiatky alel). Produktom S-lokusu su tri proteiny: v ¢nelke materskej rastliny je to RNaza
(RNA nukledza; enzym odburavajuci RNA), v pelovom zrne inhibitor RNéazy a S-protein.
Pokial’ haploidné pelové zrno nesie rovnaku alelu v S-lokuse ako je jedna z alel diploidne;j
materskej rastliny, S-protein je kompatibilny s RNazou, viaze sa na flu atym zabrani je
zablokovaniu inhibitorom. RN&za zostava aktivna a odbuirava molekuly RNA v rasticom
pelovom vrectisku, ¢im brani expresii génov pelu a teda aj syntéze bielkovin, ktoré su pre
rast a normalne fungovanie pel'ového vrecuSska nevyhnutné. Rast pelového vrecuska je tym
zablokovany a nemdze dojst’ k oplodneniu (obr. 30). Pre oplodnenie je teda v tomto pripade
rozhodujuci haplotyp pel'ového zrna (samcieho gametofytu): krizenie dvoch jedincov nezdie-
'ajacich ziadnu alelu v S-lokuse (515> x S$354) je uspesné vzdy, krizenie jedincov zdielajicich
jednu alelu je uspesné v polovici pripadov (515, x S183 — $,53; pel'ové zrna s haplotypom S
nekli¢ia), krizenie jedincov zdielajucich obe alely je vzdy neuspesné (S15; x S15, — O;
pelové zrna s haplotypom S; ani S, nekli¢ia). Mechanizmy sporofytickej autoinkompatibility
su komplikovanejSie a nie su Uplne prestudované. Takisto je kontrolovana jednym lokusom, a
pre jej spustenie je rozhodujuci diploidny genotyp otcovského jedinca (sporofytu). Otcovska
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rastlina s genotypom S;5, sa teda vObec nekrizi nielen s materskou rastlinou rovnakého
genotypu, ale ani s genotypmi S1S, a $2S\. Len kriZenie s genotypom S,S, bude uspesné (x, y
# 1, 2). Pre upresnenie je potrebné uviest’, ze tento popis plati len v pripade kodominancie S-
alel, v pripade dominancie su pomery komplikovanejSie.

Cnelka pefové zrno

3 E+@=("
(I

@3 chromozém RNaza inhibitor [\ S-protein blokovana aktivna
RNaza RNaza

Obr. 30 Schéma fungovania gametofytickej autoinkompatibility. Rovnaké farby chromozomu, RNazy
a S proteinu znamenaju rovnakt alelu S-lokusu. Aktivna RNé4za (hore) odburava RNA pelového
vrecuska a brani jeho prerasteniu k vajicku.

Postzygotické mechanizmy sa spstaji po oplodneni. Z ¢asového hladiska prvym moz-
nym mechanizmom je odumretie zygoty alebo embrya. Jeho pri¢iny moézu byt rozmanité:
rozdielny pocet chromozémov u rodicov (aj ked’ u viacerych krytosemennych rastlin rozdiely
v ploidii sice spdsobia odumretie endospermu, ale inak nemaju Ziadny negativny dopad),
pritomnost’ recesivnych letdlnych alel, pripadne cytonukledrna inkompatibilita, teda nezhoda
medzi jadrovymi a organeldrnymi génmi (je treba pripomenut’, ze aj ked’ povod mitochondrii
a chloroplastov je endosymbioticky, teda na zaciatku islo o baktérie s kompletnym gendémom,
v sucasnosti tieto organely nie st plne autonémne, teda mnohé ich gény sa presunuli do jadra;
ich normdlne fungovanie si vyZzaduje kompatibilitu s jadrovym gendémom). NeZzivotaschop-
nost’” hybridov v neskorsich §tadidch ontogenézy moéze byt spdsobend autoimunitnym syn-
dromom oznaCovanym ako hybridnad nekrdza: produkty konkrétnych génov pochéadzajicich
od jedného z rodicov mozu byt organizmom chybne identifikované ako cudzie a patogénne
a tym vyvolaju postupnit apoptozu v rastlinnych pletivach. Sterilita hybridov je najCastejSie
spojend s chromozémovymi mutaciami: rozsiahlejsie translokacie alebo inverzie mézu branit’
normalnemu parovaniu chromozémov pocas meidzy (synapse) a tym branit’ vzniku funk-
¢nych gamét. Posledny mechanizmus sa oznacuje ako hybridny rozpad: aj ked’ hybridy F,
generdcie su zivotaschopné aj plodné, spitné krizence (B;) alebo F, generdcia mozu byt
nezivotaschopné. Jednou z pri¢in hybridného rozpadu moze byt rozpad koadaptovanych
génovych komplexov (vid® d’alej), druhou aj samotnd rekombinacia chromozémov pri
meidze. Pri hybridoch generacie F; genom vzdy obsahuje kompletnt sadu chromozémov od
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kazdého rodica. V naslednych generaciach sa vSak do zygoty moze dostat’ jeden chromozo-
movy par od jedného a druhy od druhého z rodicov, priCom kompatibilita medzi produktmi
ich génov v zmysle schopnosti plnit’ svoju funkciu nemusi byt zarucend, pretoze funkénost’
proteinov Casto zavisi od ich vzajomnych interakecii.

Mutacny, molekularny a meioticky t’ah

Vzhl'adom na chemicku povahu nositelov genetickej informacie s jej zmeny v priebehu
evolucie, ktoré sa odrazaju v zmenach fenotypovych znakov, ovplyvnené fungovanim bio-
chemickych mechanizmov riadiacich jej zmnozovanie a prenos. Tieto mechanizmy sa nie-
kedy povazuju za kategoriu mutacii, ale vzhl'adom na to, ze nemusia byt’ nutne stochasticke,
su vacSinou uznavané sa samostatnil kategoriu mikroevolué¢nych procesov ozna¢ovanu ako
evoluéné tahy (angl. evolutionary drives).

Mutacie su spravidla povazované za ndhodné javy, ¢o modze byt pravda s ohl'adom na ich
biologicky vyznam, teda typ arozsah ich fenotypového ucinku, ale nemusi to byt Uplne
pravda s ohladom na ich lokalizdciu v genéme a molekuldrne mechanizmy v ich pozadi.
Mutaéné procesy sa moézu odliSovat’ napr. medzi kontinudlne a preruSovane replikovanym
retazcom DNA, medzi Usekmi priliehajicimi k nukleozémom a medziasekmi, medzi
prepisovanymi a neprepisovanymi usekmi atd’. Naviac typ muticie a pravdepodobnost’ jej
vyskytu na konkrétnej pozicii zavisi od nukleotidu na tejto pozicii a na jeho kontexte, teda
sekvencnych motivoch v jeho okoli. Tieto rozdiely vedu k preferencnému vyskytu
konkrétnych typov mutacie na konkrétnych miestach retazca DNA, oznaCovanému ako
mutacny tah (angl. mutation bias).

Rekombinécia v znacnej miere vyuziva molekularny apardt reparacie DNA, ktory
opravuje jeden retazec pouzitim druhého ako templatu. V désledku toho méze rekombindcie
viest’ ku génovej konverzii: ak sa na nesesterskych chromatidach nachadzaju odlisné alely
génu, moze byt reparatnym mechanizmom alela na jednej znich ,,prepisand™ na druhq,
pretoze rekombina¢ny mechanizmus pouzije retazec druhej alely ako templat.

Podstatni Cast’ gendmu tvoria repetitivne sekvencie (satelitna DNA, transpozony atd’.).
Procesy zodpovedajice za ich Sirenie v gendme sa oznacuju ako molekuldrny tah. Zmeny
genomu spojené s tymto typom procesov ¢asto sticasne ovplyviiuja viac jedincov v populacii,
preto sa zvykni oznaCovat ako synchronizovana evolucia (angl. synchronized alebo
concerted evolution). S spdsobené génovou konverziou (reparaciou nesparovanych baz po
crossing-overe), translokdciou (vystrihnutim segmentu DNA zjedného miesta a jeho
vloZenim na in¢; niekedy je motiv len vloZeny, ale nie je vystrihnuty, tym sa zduplikuje),
nerovhym crossing-overom (parovanim navzajom komplementarnych ale nehomologickych
usekov DNA pocas crossing-overu), posunom templatového retazca DNA pocas replikacie
(template slipping) atd’.

Pocas meidzy by gény heterozygota mali segregovat’ do gamét presne v pomere 1:1, €o nie
vzdy plati. Rozdielna miera prenosu génov do gamét sposobend rozdielnou mierou prenosu
chromozémov, na ktorych su lokalizované, sa oznaCuje ako meioticky t'ah, a najCastejSie
postihuje gonozdémy, akcesorické chromozomy a chromozémy vytvorené Robertsonovskou
faziou, ktoré sa ¢asto spravaju inak ako autozomy.

Interakcie medzi evoluénymi mechanizmami, geneticka homeostaza

Na rozdiel od vSeobecne rozsirenych predstav prirodzenym stavom prirody nie je rovnovaha
a harmonia, prave naopak. Obvykle precefiovana uloha prirodného vyberu vedie k predstave,
ze pre kazdy znak existuje gén alebo gény, a fenotyp nezodpovedajuci aktudlnemu prostrediu
je dosledkom toho, Ze jedinec nesie nevhodné varianty tychto génov. Vyber, umoziujici
prezit arozmnozit' sa len najlepSie adaptovanym genotypom by potom logicky mal viest
k tomu, ze v priebehu niekol’kych generacii ,,nevhodné* gény z populacie vypadnt. Evolu¢né
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mechanizmy ovSem ovplyviiuji genetickt Struktaru populdcie vo vzajomnych interakciach
a vzajomnej synergii. Vo vSeobecnosti mozno povedat, Ze muticie atok génov vedu
k narastu genetickej variability v populacii, naopak selekcia a drift vedu k jej redukcii. Toto
vSeobecné konStatovanie sa vzt'ahuje aj na tu Cast’ genetickej premenlivosti, ktora ma adap-
tivny vyznam. Ako bolo konstatované, nové mutacie su spravidla z genofondu populacie
vytlacené, aj ked’ su pre svojho nositel'a v danom prostredi vyhodné; naopak, Skodlivé muta-
cie sa vd’aka ndhodnym procesom moézu najmd v malych populacidch udrzat' a v krajnom
pripade aj ohrozit’ ich existenciu. Tok génov tym, ze do genofondu populacie trvale vnasa
gény vyhodné v inom kontexte prostredia (¢im ,,rozried'uje” lokalny genofond) predstavuje
v konkrétnej subpopulécii protivahu lokalnej adaptacie prirodnym vyberom a stabilizuje
geneticku Struktiru populacie ako celku.

Efektivnost’ prirodného vyberu sa v populdcii meni aj v désledku mechanizmov spoje-
nych s organiziciou gendmu. Gény, kontrolujice navzijom prepojené biochemické funkcie
maju tendenciu preskupovat’ sa v ramci gendmu a sustredit’ sa v jednej viazbovej skupine,
pretoze vyber uprednostiiuje jedincov vybavenych komplexom navzajom kompatibilnych
alel. Touto cestou vznikaju koadaptované génové komplexy. Niekedy je aktivita celého kom-
plexu riadena spolo¢nou predradenou regula¢nou oblast'ou, v tomto pripade sa takyto kom-
plex oznacuje ako supergén (prikladom médze byt S-lokus, vid’ vysSie). Pri medzidruhove;j
alebo geograficky vzdialenej hybridizacii méze u F; hybridov dojst’ k rekombinacii génov
v ramci tychto komplexov, ¢im sa na jeden chromozém dostant vzdjomne nekompatibilné
alely (resp. alely kodujice vzajomne nekompatibilné proteiny). V ddsledku toho sa v d’alSich
generaciach znizuje zivotaschopnost’ jedincov (hybridny rozpad).

Schopnost’ populéacie odpovedat’ na prirodzeny alebo umely selekény tlak nie je neobme-
dzena. Casto sa stava, Zze po par generaciach populdcia prestane reagovat’ na vyber tplne
a napriek selekénému tlaku si udrziava konstantnu geneticka Struktiru. Tento stav sa ozna-
cuje ako genetickd homeostdza. Jednou z jej pricin, aj ked’ zriedkavou, moze byt vyCerpanie
genetickej variability, t.j. Uplné vytlacenie alel nevhodnych v danom kontexte prostredia
z genofondu populacie. Castej$im dovodom st epistatické interakcie medzi génmi &i pleio-
tropné Ucinky génov, ktoré su vystavené selekénému tlaku. ZvySenie frekvencie konkrétnej
alely moze vyvolat’ zlepSenie priemernej hodnoty jedného znaku, ktoré je ale sprevadzané
zhorSenim iného znaku alebo znakov. Vysledny dopad na biologicku zdatnost’ jedincov aj
priemernu biologickl zdatnost’ populacie moze byt neutrdlny, niekedy dokonca negativny.
Existencia koadaptovanych génovych komplexov takisto timi odozvu na selekény tlak, pre-
toze akakol'vek zmena konSteldcie génov nutne vedie k znizeniu biologickej zdatnosti.
V tychto pripadoch si populédcia sice zachovava variabilitu, ale ta je viazand v génovych
komplexoch a nemoéze byt vyuzitd pre adaptaciu. Ako bolo demonstrované v kapitole Selek-
cia, dals$im zdrojom homeostdzy mdze byt superdominancia (teda vysSia priemernd biolo-
gicka zdatnost’ heterozygotov), ktora tiez vedie k ustaleniu rovnovahy. Tento mechanizmus
nemusi byt vynimo¢ny — vysoko heterozygotné jedince sa vyznacuji vySSou vnutornou
genetickou variabilitou, produkuju SirSiu paletu proteinov, a preto mézu byt schopné lepSie
odolavat’ fluktuaciam podmienok prostredia. Tato skutocnost’ mdze byt obzvlast’ vyznamna
pre dlhozijuce organizmy, ktoré su v priebehu ontogenézy vystavené kolisaniu prostredia
a vzhl'adom na neskory nastup plodnosti nait nemoZu pruzne reagovat’ adaptaciou prirodnym
vyberom. Zvyhodnenie heterozygotov udrziava polymorfizmus populacie a vedie
k zastupeniu alel, ktoré sa udrziava na intermediarnych hodnotach.

GENETICKA VARIABILITA

Pojem genetickej premenlivosti bol spominany a ¢iasto¢ne vysvetleny v ivodnych kapito-
lach. Je potrebné pripomenut, Ze tento pojem vzdy vzt'ahuje na populaciu, nie jedinca. Pou-
ziva sa ovSem v dvoch zmysloch — jednak pre oznacenie tej Casti variability fenotypovych
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znakov, ktord je podmienend geneticky (teda skutocnostou, Ze rézne jedince maji rozny
genotyp), a jednak pre popisanie skutoCnosti, Ze v populacii sa nachadzaji nositelia r6znych
genetickych typov (alel, haplotypov, genotypov). Tato kapitola je venovanad druhému z tychto
dvoch konceptov genetickej variability. Aj tento koncept ma vSak niekolko aspektov.
Z hl'adiska popisu a kvantifikacie genetickej premenlivosti nds mdze zaujimat’, aky je cel-
kovy pocet genetickych typov zastipenych v populacii, bez ohl'adu na ich pocetnost’; tento
aspekt sa oznacuje ako genetickd multiplicita resp. alelicka (haplotypova, genotypova) boha-
tost’ populécie. Druhym aspektom je charakter rozdelenia frekvencii genetickych typov, ktory
berie do uvahy nielen ich celkovy pocet, ale aj rovhomernost’ ich zastupenia; tento aspekt
popisuje rozmanitost, réznorodost’ v zastipeni genetickych typov a oznacuje sa terminom
geneticka diverzita. Poslednym aspektom su rozdiely medzi populéciami, teda miera, v akej
sa populacie navzdjom odliSuju zastapenim genetickych typov; oznacuje sa terminom gene-
ticka diferencicia.

Pri pouziti akéhokol'vek nastroja na identifikdciu genotypov analyza vychadza z vybero-
vych vzoriek. Vyber sa uskutocniuje dvomi smermi — z populdcie je vybrand vzorka N jedin-
cov a z genomu je vybrany subor M markérovych génov. Vysledkom analyzy je matica
genotypov rozmerov N x M. Zakladnou vychodiskovou charakteristikou genetickej Struktury
su genotypové a alelické frekvencie (podiely, v akych st zastapené jednotlivé genotypy a
alely). V pripade kodominantnych markérov, u ktorych sa vSetky homozygotné a heterozy-
gotné genotypy daju navzajom rozoznat, genotypovu frekvenciu mozno odhadnut’ ako podiel
jedincov daného genotypu z celkového poctu jedincov vyberovej vzorky:

P(AZAJ) = Pz] = N(AZAJ)/N

Frekvenciu alely 4; je mozné odhadnut’ ako

p(Adi) = pi = [N(4id;) + 2 Zzy N(A:iA)) /N

(Py — frekvencia genotypu 4,;4;, p; — frekvencia alely 4;, N(4;4;) — pocet jedincov genotypu
A;A;j, N — celkovy pocet jedincov vo vyberovej vzorke).

Genetické a génové markéry
Pre popis a kvantifikaciu genetickej premenlivosti v ramci populacie a charakteru genetickej
variability medzi populdciami potrebujeme znaky, u ktorych z ich fenotypového prejavu sme
schopni odvodit’ ich genotyp. Takéto znaky nazyvame genetickymi markérmi. Ide o fenoty-
pové znaky, ktoré nie su ovplyvnené prostredim (resp. vplyv prostredia je len minimalny), t.j.
su prakticky uplne kontrolované geneticky. Z hl'adiska hodnotenia genetickej premenlivosti
su najdodlezitejSou podskupinou genetickych markérov tzv. génové markéry: znaky, ktoré
maju jednoduchu geneticku kontrolu (maly pocet génov, v idedlnom pripade len jeden), ktort
je mozné metddami genetickej analyzy urcit, t.j. kazdému fenotypu sme schopni jednoznacne
priradit’ genotyp. Sposob dedi¢nosti ma pre pouzite'nost’ génovych markérov rozhodujici
vyznam, v pripade uplnej dominancie (dominantny homozygot a heterozygot nie si fenoty-
povo rozliSite'ni) st moznosti pouZzitia markéra obmedzené, naopak vyhodna je neuplna
dominancia alebo kodominancia alel.
Podl'a charakteru mozno genetické markéry klasifikovat na:
o morfologické (u drevin najcastejSie morfologické odchylky v tvare a farbe listov ¢i
kvetov/strobilov, habite, u Zivoc¢ichov albinizmus a pod.)
e biochemické
o sekundarne metabolity (monoterpény, sesquiterpény, fenolické latky)
o zasobné bielkoviny
e molekularne
o proteinové
* izoenzymy
»  krvné skupiny
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o DNA markéry
= zalozené na restrikénych fragmentoch
= zalozené na amplifikacii PCR

Z uvedenych skupin predov$etkym molekuldrne markéry spiiaju poziadavky pouzitelnosti
na vacsinu praktickych ucelov, dnesny geneticky vyskum a expertnd ¢innost’ sa spoliehaju
primarne na tento typ markérov.

Izoenzymy st rdézne molekularne formy toho istého enzymu. Enzymy ako bielkovinné
molekuly predstavuju priamy produkt transkripcie a translacie genetickej informacie, vztah
medzi priméarnou Struktirou enzymu a poradim nukleotidov v kodujucej €asti DNA je bez-
prostredny. Ak dojde v Strukture génu k mutécii, zmeni sa jedna alebo niekol’ko aminokyselin
v produkovanom enzyme (pokial nejde o synonymnu muticiu). Od primarnej Struktiry
enzymu (poradia aminokyselin) zavisia d’alSie vlastnosti — vysledny trojrozmerny tvar enzy-
movej molekuly (terciarna Struktara), jej velkost, pocet a typ funkénych skupin (-COOH,
—NH,, —SH) na jej povrchu a teda aj jej povrchovy elektricky naboj vo vodnom prostredi v
zavislosti na pH roztoku. Na zdklade tychto vlastnosti je mozné pdvodni a mutovanu enzy-
movu molekulu od seba odlisit’ elektroforeticky, t.j. separaciou v elektrickom poli. Extrakt z
rastlinného pletiva sa vlozi do Skrobového alebo polyakrylamidového gélu s konkrétnym pH
a pripoji sa na jednosmerny elektricky prad. Po wukonCeni migracie sa prud
vypne a gél sa vlozi do farbiaceho roztoku, obsahujuceho substrat, na ktory zistovany enzym
poOsobi, kofaktory nutné pre priebeh biochemickej reakcie ktora enzym katalyzuje (NAD,
NADP, ATP, Mg®" a pod.) a farbiva reagujiice s produktmi reakcie. V miestach, kde sa v géle
molekuly enzymu nachadzaji, prebehne reakcia a dojde k vyzrazaniu farbiva, teda tieto
miesta sa na géle prejavia ako farbené pruzky — kazdy pruzok zodpovedd jednej frakcii
enzymu. Genetickd interpretacia zymogramu sa hl'add metodami genetickej analyzy. V naj-
jednoduchsom pripade (monomérny enzym produkovany len 1 génom) kazdy pruzok zodpo-
veda jednej alele génu, ktory kontroluje syntézu enzymu. Pocet alelickych variant sa pri
izoenzymoch pohybuje spravidla v rozmedzi 1-4 (vynimocne nad 10) alel na populéciu.
Pocet izoenzymovych génov, ktoré je mozné v pletivach drevin identifikovat’ (t.j. enzymy je
mozné extrahovat’ bez straty biochemickej aktivity, separovat’ a farbit) je spravidla 10-20.

DNA markéry vychadzaji priamo z analyzy molekuly DNA, ktora je nositel’kou dedi¢ne;j
informacie. M6Zu byt’ zalozené na dvoch metodickych postupoch:

o restrikénd analyza (RFLP — restriction fragment length polymorphism) — rozdelenie mole-
kuly DNA na definované useky pomocou Specifickych enzymov. Restrikéné endonukledzy
(restriktdzy) su bakteridlne enzymy, ktoré vyhl'adavaji na molekule DNA konkrétnu sek-
venciu nukleotidov, a pokial’ ju najdu, molekulu DNA rozdelia (napr. endonukledza
EcoRl, izolovand z Crevne] baktérie Escherichia coli, vyhladdva sekvenciu
GJAATTC/CTTAA|G a deli molekulu DNA na oboch komplementdrnych retazcoch
medzi guaninom a adeninom). Nazov konkrétnej endonukledzy je odvodeny od skratky
rodového a druhového nazvu baktérie (Eco = Escherichia coli), pripadne konkrétneho
bakteridlneho kmena, z ktorého bola restriktaza izolovana (kmeii R), a Cislované st rim-
skymi Cislami v poradi, ako boli popisané (poradové Cislo I). Existuju 3 typy restrikénych
endonukleéz, pre ticely molekularnej bioldgie aj génového inzinierstva sa najcastejSie vyu-
zivaji endonukledzy typu II, ktoré vyhladavaji konkrétny sekvencény motiv a retazec
DNA prerusia v jeho rdmci. Vicsina endonukledz vyhladdva tzv. palindromické sekven-
cie, t.j. motivy, ktoré st v smere ¢itania (5'—3') identické (napr. spominana endonukledza
EcoRI vyhladava sekvenciu 5'GAATTC3', tj. komplementdrna sekvencia v druhom
retazci 3'CTTAAGS' je v smere Citania 5'—3' (t.j. odzadu) identickd). Niektoré z endo-
nukledz prerusuji obe vldkna DNA na rovnakom mieste, teda vytvaraju tzv. hladky koniec
(blunt end), iné prerusuju vlakna DNA na rozdielnych miestach, na konci teda vytvaraju
jednoretazcovy previs (overhang). Enzymy, schopné spajat’ prerusenia na retazci DNA
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(ligdzy) vyzaduju prave previs (tato vlastnost’ sa vyuziva napr. pri vkladani fragmentov
DNA pri génovych manipuléciach). Strihanim restrikénymi endonukledzami sa cely ret’a-
zec DNA rozdeli na fragmenty, ktoré je mozné separovat’ elektroforeticky a nésledne far-
bit’ réznymi technikami. DiZka fragmentov sa meria potom bazovych pérov (bp).
Pri jadrovej DNA je mnozstvo fragmentov ziskanych Stiepenim ktoroukol'vek z moznych
endonukleaz velmi velké, pricom zavisi od dizky sekvenéného motivu. Cisto §tatisticky,
pri dizke n nukleotidovych parov v sekvenénom motive endonukledza striha v priemere
kazdych 4" nukleotidov (t.j. endonukledza EcoRI, u ktorej je vyhladavany motiv 6-
bazovy, vytvéra fragmenty s priemernou dizkou 4° = 4096 fragmentov). Pri celkovej dizke
genomickej DNA drevin meranej v miliardach nukleotidov teda jedna analyza produkuje
radovo miliony fragmentov, ktoré po elektroforéze nie je mozné ich navzajom odlisit’ (na
géle sa nachadzaji husto pri sebe, takze vytvaraju jednoliaty vyfarbeny pas. Preto sa na
identifikaciu konkrétnych génov pouziva tzv. Southernova hybridizacia (DNA sa po elek-
troforéze prenesie z gélu na nylonovii membranu, denaturuje vysokou teplotou a nasledne
hybridizuje s radioaktivne znacenou jednoret'azcovou znamou sekvenciou. Znacend DNA
sa naviaze len na tie fragmenty, na ktorych sa nachadza komplementarna sekvencia. Hyb-
ridizované fragmenty sa daju identifikovat’ autoraddiograficky).

e amplifikdcia — zmnoZenie usekov DNA metodou PCR (polymerase chain reaction —
polymerdzova retazova reakcia). PCR vlastne kopiruje mechanizmus replikdcie DNA.
Tato metoda predstavuje cyklické opakovanie troch reakcii: denaturdcie DNA vysokou
teplotou (denaturation; rozdelenie dvojitého ret'azca na dve jednoretazcové molekuly pri
cca 95 °C), pripojenie dvojice oligonukleotidov, tzv. primery, s dizkou cca 1020 bp
(annealing; pri teplote ~45-60 °C, optimalna teplota zavisi od diZky a zloZenia primerov),
a syntéza komplementarneho retazca (extension; 72 °C, ¢o je optimalna “pracovnd” tep-
lota termostabilnej DNA polymerazy). Tato trojica reakcii sa cyklicky opakuje cca. 40—60-
krat. Reakénd zmes teda okrem analyzovanej DNA (tzv. templat) a primerov musi obsa-
hovat voI'né nukleotidy (presnejSie deoxynukleozidtrifostaty — dATP, dTTP, dGTP,
dCTP) a DNA polymerazu, ktord ovSem musi byt schopna uchovat’ si aktivitu aj po
zahriati na teplotu blizku bodu varu poc€as denaturatného kroku. NajcastejSie sa pre tento
ucel pouziva termostabilnd Tag-polymeraza, izolovana z archebaktérie Thermus aquaticus,
zijucej v horacich pramenoch. Primery sa na denaturovanom retazci DNA pripoja na
miesta s komplementarnym poradim nukleotidov a od tychto miest sa jednym smerom
(5" — 3, t.j. na —OH skupinu na 3’-konci posledného nukleotidu primera) za¢ne dopliiat
druhy retazec. Od druhého cyklu tymto spdsobom exponencialne narastd pocet fragmen-
tov s dizkou zodpovedajucou vzdialenosti medzi dvomi komplementdrnymi miestami.
Fragmenty je opdt’ mozné separovat’ elektroforézou a identifikovat’ farbivami, ktoré sa
viaZzu na DNA.

Ako bolo spomenuté, pre separdciu fragmentov DNA sa pouziva pohyb v elektrickom
poli, ¢ize elektroforéza. Zdrojom elektrického naboja nukleovych kyselin a oligonukleotidov
vo vodnom prostredi su voI'né elektronové pary na atdémoch dusika a kyslika v heterocyklic-
kych bazach nukleotidov (A, T, G, C). Sumarny naboj dvojice A=T a G=C je prakticky rov-
naky, takze naboj pripadajuci na jednotku dizky DNA fragmentu je v podstate konitantny
nezavisle na sekvencii. Fragmenty st teda pri pohybe triedené podla dizky, dlhsie fragmenty
sa cez pory gélu predieraju mensou rychlost'ou ako kratsie.

Ako gélovy nosi€ sa pri DNA pouziva najCastejSie agardza alebo polyakrylamid. Agar6oza
je vhodnym médiom pre rychle a hrubsie analyzy, ked’ze separacia v nej je menej dokonala.
Je mozné ju pouzit’ aj pre rutinné analyzy, pokial’ rozdiely vo velkosti medzi fragmentmi,
ktoré st predmetom zaujmu, st velké (viac ako 10 bp). Pre jemnejSie analyzy sa ako gélovy
nosi¢ pouziva elektroforéza v polyakrylamidovom géle (PAGE). DNA je mozné aj farbit
fluorescenénymi farbivami alebo striebrom. Vel'mi efektivna je separdcia fragmentov DNA v
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automatickych DNA-sekvenatoroch. Elektroforéza tu neprebieha na plochom géle, ale v
dlhych kapilarach naplnenych polyakrylamidovym gélom. Pri PCR sa pouzivaju znacCené
primery (oligonukleotidy s naviazanym farbivom) a farbivo je vybudzované laserovym
la¢om.

Oproti inym typom markérov maju DNA markéry ti vyhodu, Ze pre konkrétny ucel
mozno vybrat’ konkrétny markér, ktorého vlastnosti sa pren najlepsie hodia. R6zne molekuly
DNA a ich rozne segmenty sa odliSuji sposobom dedi¢nosti (biparentdlna, materndlna, pater-
nalna), mierou polymorfizmu, ktord sa odvija od rychlosti mutacii, adaptivnym vyznamom
a pod. Kombinaciou horeuvedenych zakladnych postupov analyzy DNA mozno vybrat’ mar-
kér alebo skupinu markérov, optimalne sluziacich k definovanému ucelu.

Ako bolo spomenuté, len malu ¢ast DNA eukaryotov tvoria sekvencie, zodpovedajice
funkénym génom, teda koédujice nejaky funkény produkt (polypeptid, tRNA, rRNA,
snRNA). Znac¢nu cast’ gendému predstavuji nekddujuce sekvencie, ktoré spravidla vykazuji
vacsiu premenlivost’. Ich funkcia nie je objasnena, mozu sa podielat’ na regulacii génove;j
aktivity ¢i stabilizacii Struktiry chromozomu. Je vSak mozné, Ze viaceré takéto sekvencie
ziadnu funkciu nemaju a predstavuju len balast evolucie. Mutacie, ktoré sa v nich hromadia,
neovplyviluju zZivotaschopnost’ jedincov a nie su z populacii vylucované prirodzenym vybe-
rom. K nekddujucim sekvenciam patria predovsSetkym intrény a spacery, ¢o su useky odde-
Tujiice gény. Dalsiu skupinu tvoria tzv. pseudogény, teda gény, ktoré v dosledku mutacie v
regulacnej oblasti stratili schopnost’ expresie. Vel'ku cast DNA tvoria repetitivne (opakujuce
sa) sekvencie. K nim patria tandemové opakovania dlhsich tisekov cca 20 baz (VNTR —
variable number of tandem repeats; minisatelity), ktoré sa vyskytuja predovsetkym v oblasti
centroméry a telomér. Vykazuju vysoku variabilitu a daju sa vel'mi vyhodne vyuzit’ pre iden-
tifikdciu jedincov (napr. su vyuzivané pre sudnolekarske ucely na identifikaciu jedincov).
Druhu skupinu tvoria tzv. mikrosatelity (SSR — simple sequence repeats), t.j. tandemové opa-
kovania kratkeho motivu cca. 1-6 baz, ktoré sa vyskytuju nielen v jadrovej, ale aj v mito-
chondrialnej a chloroplastovej DNA. Jednotlivé “alely” sa u tychto markérov odliSuju poctom
opakovani motivu, a tiez vykazuju velku variabilitu (nezriedka 15-30 alel v populacii), takze
je mozné ich vyuzit’ najmi pre sledovanie toku génov a systému parenia. Ich nevyhodou su
vysoké inicidlne ndklady pre konstrukciu tychto markérov (identifikaciu okrajovych sekven-
cii pre definovanie primerov).

Pre stadie vyzadujuce vel’ky stibor analyzovanych génov dobre pokryvajaci cely jadrovy
gendm bol vyvinuty typ markérov oznaCovany RAPD (Randomly Amplified Polymorphic
DNA) zalozeny na PCR technolégii, zalozeny na pouziti kratkych ndhodnych primerov.
Polymorfizmus (teda rozdiely medzi jedincami) pri RAPD vyplyva bud z rozsiahlejSich
posunovych mutacii (insercii/delécii) medzi dvomi komplementdrnymi miestami pre primer
alebo v mutécii v komplementdrnom mieste, ktord spdsobi, ze primer nie je schopny sparovat’
sa s templatovym retazcom a teda namiesto dvoch kratkych retazcov vznikne jeden dlhsi.
RAPD st dominantné markéry, na zaklade pritomnosti konkrétneho fragmentu sa neda urcit,
¢i sa nachadza na oboch homologickych chromozdémoch (homozygot) alebo len na jednom
(heterozygot). Dal$ou nevyhodou RAPD je slaba reprodukovatelnost, metodika pouzivana v
jednom laboratériu sa neda spol'ahlivo zopakovat’ v inom.

Ako zdokonalenie RAPD bola vyvinutd metéda AFLP (amplified fragment length polymor-
phism — polymorfizmus dizky amplifikovanych fragmentov), ktora takisto umozituje mapo-
vat’ variabilitu vel'kého poctu lokusov dobre reprezentujucich cely jadrovy gendém. Je zalo-
zend na kombindcii restrikénej analyzy a PCR amplifik4cie: templatovd DNA sa Stiepi na
fragmenty dvojicou endonukledz vytvarajucich previs, nasledne sa pomocou DNA ligazy na
jeden aj druhy koniec tychto fragmentov pripoja adaptéry, teda kratke oligonukleotidy so
znamou sekvenciou a komplementarnym previsom, a fragmenty sa namnozia PCR (sekvencie
primerov = sekvencie adaptérov + previs). AFLP st takisto dominantné markéry, ale technika
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je vysoko reprodukovatelna.

V pripade, ak sa ktorykol'vek RAPD ¢i AFLP fragment pri $tadii ukdze ako zaujimavy
(napr. jeho vyskyt vykazuje korelaciu s faktormi prostredia alebo s délezitym fenotypovym
znakom a pod.), je mozné ho z gélu izolovat’ a sekvenovat,, teda urcit' poradie nukleotidov
v iom, na zaklade sekvencie zadefinovat’ primery Specifické pre tento fragment a nasledne
Studovat’ len variabilitu tohoto konkrétneho useku DNA. Tento typ markéra sa oznacuje ako
SCAR (sequence-characterized amplified region), a je kodominantny.

Pre niektoré ucely (predovSetkym pre rekonstrukciu migracie a kolonizacie, sledovanie
toku génov a pod.) sa s vyhodou pouzivaju fragmenty mimojadrovej, t.j. chloroplastovej a
mitochondridlne] DNA, ktord ma uniparentdlnu dedi¢nost’ (spravidla po matke, vynimoc¢ne
po otcovi, napr. cpDNA v Celadi Pinaceae). Molekuly organeldrnej DNA sa nerekombinuju,
haplotyp sa zasadne dedi ako celok. Sekvencie v mtDNA a cpDNA su spravidla vysoko kon-
zervativne, teda identické aj pri taxonomicky vel'mi rozdielnych organizmoch. Ked'Ze orga-
neldrny genom je neporovnate'ne mensi v porovnani s jadrovym, pri analyze organelarnej
DNA mozno kombinovat’' PCR a RFLP analyzu: pouzitim $pecifickych primerov sa amplifi-
kuje prislusny sek cpDNA alebo mtDNA, a pokial’ nevykazuje premenlivost’ (t.j. u réznych
organizmov ma rovnaku dizku), mozno polymorfizmus v jeho ramci hladat’ jeho §tiepenim
restrikénou endonukledzou.

Separacia fragmentov DNA gélovou elektroforézou je zalozena na ich rozdielnej velkosti,
nie je teda schopna identifikovat’ bodové mutécie, pri ktorych sa nemeni velkost’ fragmentu,
ale len konkrétna baza v jeho ramci. Jednotlivé alely (najmd alely funkénych génov, teda
usekov DNA exprimovanych do RNA alebo do bielkoviny) sa vSak Casto odliSuju prave
bodovymi muticiami. Pre identifikaciu takychto polymorfizmov jednotlivych nukleotidov
(SNP; single nucleotide polymorphism) sa daji pouzit’ viaceré¢ metddy, pomerne jednoduchou
a lacnou moznostou su polymorfizmy konformdcie jednoretazcove] DNA (SSCP; single-
strand conformation polymorphisms). Tato metdoda vyuziva skutoCnost, ze jednoretazcové
molekuly nukleovych kyselin maji velmi silni tendenciu k parovaniu komplementarnych
baz. Jednoretazcova molekula nezostava v linearnej forme, ale poprehyba sa a vytvori troj-
rozmerny Utvar stabilizovany vodikovymi vdzbami medzi nukleotidmi v rdmci rovnakého
retazca. Jej trojrozmerny tvar je teda zavisly na sekvencii baz, sta¢i aj jedna zdmena bazy na
to, aby vysledny tvar bol odlisny. Rychlost’ pohybu takychto molekul pri elektroforéze je od
tvaru zavisla (¢im blizsie ku gul'ovitému tvaru, tym je pohyblivost’ vyssia). Pri SSCP sa kon-
krétny usek DNA namnozi PCR, fragmenty sa denaturujt (teda rozdelia na dvojice jednore-
tazcovych molekul) vysokou teplotou a formaldehydom, a nasledne za normalnych nede-
naturujicich podmienok separuji elektroforézou. Pocas migracie jednoret'azcové molekuly
zaujmu trojrozmernt konformaciu, ktora ovplyviiuje ich mobilitu v géle.

Casto je ddlezité poznat’ priamo sekvenciu baz v konkrétnom tiseku DNA. Pre sekvenova-
nie (teda urcenie poradia baz) sa dnes najcastejSie vyuzivaji postupy zalozené na PCR, pre-
dovsetkym Sangerova metdéda ukoncovania retazca dideoxynukelotidmi (chain-termination
method). Sekvenovanie vyuziva skutocnost, ze pri replikacii DNA (t.j. aj pri PCR) DNA-
polymeraza pracuje vzdy smerom 5'—3’, teda vol'né nukleotidy vzdy pripaja na —OH sku-
pinu na 3" uhliku deoxyrib6zy posledného nukleotidu. Ak teda reakéna zmes pre PCR obsa-
huje aj 2'3’-dideoxynukleotidy, po ich zaradeni sa dalSie predlzovanie retazca zastavi.
Ked'Ze DNA-polymeraza ,,siaha* po jednotlivych nukleotidoch ndhodne, je dielom nahody,
v ktorom S$tadiu siahne po 2’-deoxynukleotide (ktory umozni d’alSie predlZzovanie retazca)
akedy po 2'3’-dideoxynukleotide (ktory predlZzovanie zastavi). Pri vhodnej koncentracii
dideoxynukleotidov sa teda budu vytvarat’ retazce rozliénych dizok, ktoré st vzdy ukondené
dideoxynukleotidom. Klasicky Sangerov postup vyuzival radioaktivne zna¢ené dideoxynuk-
leotidy alebo znacené primery, vyzaduje teda 4 PCR (kazdl s pridanim iného dideoxynukle-
otidu), po ktorych boli fragmenty separované a identifikované autoradiograficky.
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V sucasnosti sa vyuzivaju automatické pristroje (DNA-sekvenatory), ktoré pracuji na mierne
odliSnom principe. Dideoxynukleotidy st znacené kazdy inym farbivom, ktoré je vybudzo-
vané laserovym li¢om. PCR sa teda robi naraz (reakéna zmes obsahuje vsetky 4 typy rozne
farebne znaCenych dideoxynukleotidov), fragmenty st nasledne separované elektroforézou
(starSie sekvenatory pouzivali ploché gély, v modernych pristrojoch je elektroforéza robena
v kapilarach) a identita dideoxynukleotidu, ktory ukoncuje kazdy fragment, je identifikovana
na zéklade farebného signalu.

Pre potreby sekvenovania celych gendmov alebo ich rozsiahlych casti je sekvenovanie
Sangerovou metddou prili§ pomalé, drahé a pracovne naro¢né. Preto sa objavili metody dru-
hej generacie (next-generation sequencing; NGS), ktoré umoziuju v jednom behu analyzy
paralelne sekvenovat’ rddovo milidony az stamiliony kratkych usekov, ktoré sa nasledne zosta-
vila do suvislej sekvencie (alignment), aj ked’ chybovost’ tychto postupov je zakonite vyssia
v porovnani so Sangerovou metddou. Jednym z moznych postupov NGS je sekvenovanie
syntézou, napriklad tzv. pyrosekvenovanie (pyrosequencing), ktoré je zalozené na detekcii
aktivity DNA-polymerazy chemoluminiscenciou. Zaradenie konkrétnej bazy je identifiko-
vané na zaklade uvolneného pyrofosfatu, sliziaceho ako zdroj energie pre luminiscencnu
reakciu, vyvolavajucu svetelny zablesk detekovany CCD kamerou. Dalsim postupom je sek-
venovanie syntézou vyuZzivajice reverzibilé terminatory retazca (napr. technoldgia Illu-
mina). Reakénd zmes obsahuje dNTP s naviazanym fluorescenne zna¢enym termindtorom
blokujucim d’alSie predlzovanie retazca. Po zabudovani takéhoto nukleotidu sa zaznamena
jeho fluorescenény signal a nasledne je terminator odbérany, ¢o umozni prediZenie retazca
zabudovanim d’alSieho nukleotidu. Vsetky spominané metody vyzaduji zastavenie reakcie po
zabudovani nukleotidu, vymenu reaktantov a pripadnt deaktivaciu nadbyto¢nych fluorescen-
¢nych znaciek. Ide o metody, ktoré st v porovnani so Sangerovou metdédou podstatne rychlej-
Sie a v prepocte na 1 bazu aj podstatne lacnejSie. Umoznuju sekvenovat’ velké mnozstvo
DNA, dokonca aj celé gendmy vyssich organizmov.

V sucasnosti su vyvijané metddy tretej generdcie, ktoré na uréovanie poradia baz vyuzi-
vaju jednotlivé molekuly DNA bez nutnosti zastavenia procesu medzi jednotlivymi krokmi
detekcie. Patria sem metddy sekvenovania pomocou nanoporov, vyuzivajuce prechod frag-
mentov DNA cez nanopory membran a poradie baz detekuji na zéklade ich vplyvu na elek-
trické pole, priame zobrazovanie pomocou pokrocilych mikroskopickych technik (elektro-
nova mikroskopia, skenovacia tunelova mikroskopia) a d’alSie techniky, ktoré by v budicnos-
ti mohli podstatne rozsirit’ moznosti analyzy genémov.

Dodnes boli kompletne sekvenované gendmy velkého poctu druhov. Pochopitelne,
sekvenovanie postupovalo od malych genémov smerom k velkym: prvym bol vr. 1977
genom bakteriofaga ©-X174 (5,386 bp), prvy prokaryoticky genéom (teda gendm zivého orga-
nizmu sensu stricto) bol gendém baktérie Haemophilus influenzae (1995; 1,83 Mbp), prvy
sekvenovany eukaryoticky genom patril kvasinke Saccharomyces cerevisae (1996; 12,1
Mbp), sekvenovanie genomu ¢loveka bolo ukoncené v r. 2006 (3,2 Gbp). Pocty kompletne
sekvenovanych gendmov sa v sucasnosti poc€itaju na tisice (aj ked’ vacSinou ide o virusy a
prokaryoty, teda baktérie a archebaktérie) a koncentruju sa najméd na modelové organizmy (z
rastlin Arabidopsis thaliana, Populus trichocarpa, Oryza sativa, zo zZivo¢ichov Caenorhab-
ditis elegans, Drosophila melanogaster, Mus musculus). Sekvenovanie vSak postupuje aj k
obrovskym genomom (Picea abies 19,6 Gbp; 2013).

Udaje ziskané sekvenovanim st ukladané v databazach. V sucasnosti najznamejsia a naj-
pouzivanejSia je databaza GenBank (nemylit’ si s génovymi bankami, kap. Genetické zdroje),
ktora spaja databazy troch najvacSich laboratorii, zaoberajucich sa touto problematikou:
European Laboratory of Molecular Biology (EMBL), National Center for Biotechnology
Information (sucast’ National Institute of Health, NIH, USA) a DNA DataBank of Japan
(DDBYJ). Prenos tudajov medzi tymoito tromi databdzami sa deje denne. Udaje v GenBank st
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verejne pristupné. Pri sekvenovani ktoréhokol'vek tiseku DNA je moznost’ hl'adat’ homolo-
gické sekvencie v GenBank pomocou nastroja BLAST (Basic Local Alignment Search Tool),
ktory umoznuje identifikovat' sekvencie v referenénych gendémoch s maximalnou zhodou
(pod referenénym gendmom sa rozumie sekvencia uznana ako reprezentativny stibor génov
konkrétneho modelového druhu; nepredstavuje gendém konkrétneho jedinca, ale mozaiku
usekov od viacerych donorov). Mnohé sekvencie v GenBank su anotované, teda je im prira-
dend biologicka informécia. Anotacia genému spociva v troch krokoch: identifikacii nekodu-
jucich tsekov, identifikacia kodujtcich Casti (génov) a priradenie biologickej funkcie tymto
tisekom. Ciastoéne je mozné vyuzitim nastrojov bioinformatiky vykonavat' ju automatizova-
ne (vyuzitim BLAST na hl'adanie podonosti v znamych gendémoch), ale pripadné rozpory je
mozné redigovat’ v databazach manudlne. Anotacia zahfiia dva prvky: Strukturdlnu anotaciu
(identifikacia a lokalizacia exénov, popis Struktary génu, identifikacia a lokalizacia regulac-
nych oblasti génu) a funkénu anotaciu (urcenie biochemickej a nasledne biologickej funkcie
génu, identifikdcia interakcii sinymi génmi a mechanizmu reguldcie génovej aktivity).
Pochopitel'ne, identifikdcia homoldgie sledovanej sekvencie v skiimanom organizme s anoto-
vanou sekvenciou v referenénom gendme nie je zarukou, Ze produkovany protein vykonava
v skimanom druhu rovnakt funkciu a ovplyviiuje rovnaké fenotypové znaky ako homologic-
ky protein referenéného modelového druhu. Databédza je dostupna cez http://www.ncbi.nlm.
nih.gov/genbank/.

Geneticka multiplicita

NajjednoduchSou mierou genetickej multiplicity je celkovy pocet alel, resp. priemerny pocet
alel pripadajuci na 1 lokus (n,). Pokial’ je populacia v danom géne monomorfna (t.j. nie je
v lom pozorovatel'na variabilita) pocet alel (aj pocet genotypov) nadobuda minimalnu hod-
notu, teda n, = 1, pri polymorfnych lokusoch je pocet pozorovanych alel (a nésledne aj pocet
pozorovanych genotypovych kombinacii) vyssi. Problémom takéhoto hodnotenia je, ze vybe-
rova vzorka nemusi zachytit’ vietky typy, ktoré sa v populacii vyskytuji. Sanca, Ze konkrétna
alela bude zastipena vo vyberovej vzorke, je tym mensia, ¢im je alela zriedkavejsia, t.j. ¢im
nizsia je jej frekvencia. Nie je teda mozné priamo porovnavat pocty alel medzi vzorkami,
ktoré maju podstatne rozdielny rozsah. Ked’ze analogicky problém je v ekoldgii pri hodnoteni
druhovej bohatosti spolocenstiev, bol vyvinuty prepocet poctu zachytenych typov na rovnaky
rozsah vyberu, ktory bol nasledne adaptovany pre hodnotenie alelickej bohatosti populacie
(Petit et al. 1998):

e ) o

kde A[g] je pocet alel, ktoré mozno ocakavat’ v stibore g génov (t.j. g/2 diploidnych jedin-
cov), ak n; je poCet zachytenych vyskytov i. alely v celkovej vzorke N = Z; n; (g < N). Ako
spolo¢ny rozsah vyberu pre vsetky vzorky, na ktory sa prepocet vykonava (g) sa spravidla
voli vel'kost’ najmensej populacnej vzorky.

Geneticka diverzita a genotypova Struktira

Pod genetickou diverzitou rozumieme roéznorodost’ zastipenia genetickych typov. Kazda
miera diverzity ma dva komponenty, reflektuje bohatost’ (angl. richness) aj vyrovnanost
(angl. evenness) zastupenia typov. Existuje velké mnozstvo roéznych indexov diverzity.
Z praktického hladiska sa javia ako optiméalne tie, ktoré su vyjadrované analogickym sposo-
bom ako multiplicita, teda poc¢tom typov. Z indexov pouzivanych v ekoldgii ma tuto vlast-
nost’ skupina tzv. Hillovych indexov, ktor¢ sa daji odvodit’ zo spolocného vzorca
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y 1/(1-a)

= > pf
i=1

kde p; je frekvencia i. typu (v pripade genetickej diverzity i. alely) a 4 je celkovy pocet
najdenych typov (napr. alel). Hillov vzorec je univerzalny v tom, ze ma matematicky defino-
vatelny vztah prakticky ku vSetkym indexom diverzity bezne pouzivanym v synekologii ¢i
populacnej genetike. Velkost’ koeficienta a urcuje doraz indexu na jednotlivé komponenty
diverzity: pri nizkej hodnote @ index kladie doraz na bohatost’, pri vysokej na vyrovnanost’.
Ako optimalna hodnota sa javi @ = 2. Index v, sa oznacuje aj ako efektivny pocet alel:
Ne = 1/ Ei pi2

Alelicka diverzita sa odraza v genotypovej Strukture, predovSetkym v heterozygotnosti, t.j.
podiele heterozygotnych genotypov v populécii. Heterozygotnost’ predstavuje vlastne mieru
variability v ramci genotypov jedincov (teda najniz§iu moznu Groven genetickej variability).
Aktudlny podiel heterozygotov sa oznacuje ako pozorovand heterozygotnost a da sa jedno-
ducho odhadnut’ na zaklade genotypovych frekvencii:
HO = 2i<jN(AiAj)/N = Zi<jP(AiAj) = 2i<jPij
teda ako podiel poctu heterozygotov (N(4,4;), i<j) z celkového poctu analyzovanych genoty-
pov (N) resp. ako suma frekvencii heterozygotov (P;).

Skuto¢ny podiel heterozygotov moze byt odlisSny od podielu, ocakavaného pri idealnej
panmixii. Ako uz bolo spomenuté v kapitole Genetika populdcii, pri panmiktickej rovnovahe
je alelicka aj genotypova Struktaira populacie konStantna, nemeni sa z generacie na generaciu,
preto sa panmixia zvykne vyuZzivat’ ako referen¢ny stav, Standard, voci ktorému sa porovnava
Struktara ¢i spravanie redlnej populécie. Zastupenie jednotlivych genotypov v rovnovaznej
populacn mozno odvodit’ z alelickych frekvencii na zdklade Hardy-Weinbergovho zakona:
P'i=pl, P’ = 2pp;, i# (P’ je o¢akavana frekvencia genotypu 4;4;). Rovnovazna, ocaka-
vana heterozvgotnost je vlastne sucet ocakavanych frekvencii vSetkych heterozygotnych

genotypov: Hg = 2i<j P’j. Z praktického hl'adiska je ovSem jednoduchsie vypocitat’ ju ako:
Hp=1-2;p}
ked’ze ocakéavanad frekvencia homozygotného genotypu je Stvorcom frekvencie prislusnej

alely. Tento vzorec vSak pri malych vyberovych vzorkach poskytuje vychyleny (podhodno-
teny) odhad ocakavanej heterozygotnosti populécie, takze sa pouziva v upravenom tvare:
Heg=(1-2;p?)2NI(2N-1)

Pozorovana heterozygotnost’ teda popisuje skutocny stav, je charakteristikou genotypovej
Struktary existujucej populacie. Ocakavand heterozygotnost’ naopak kvantifikuje potencial
populacie pre tvorbu heterozygotov v d’alSej generacii za predpokladu panmixie, je charakte-
ristikou alelickej Struktiry existujicej populacie a odraza geneticki diverzitu. Diverzita
zavisi nielen od poctu alel v danom géne, ale aj od ich frekvencii — ¢im viac alel sa v popula-
cii vyskytuje, a ¢im rovnomernejSie st zastipené, tym je genetickd roznorodost’ populécie
vyssia. Efektivny pocet alel kvantifikuje, kol'kym rovhomerne zastipenym alelam zodpoveda
skuto¢ny pocet alel, ktoré sa v populécii vyskytuju. Medzi efektivnym poctom alel a ocaka-
vanou heterozygotnost'ou existuje matematicky aj logicky vztah — ¢im viac alel sa v popula-
cii efektivne nachadza (t.j. v ¢im viacSom pocte a ¢im rovnomernejSie su zastupené), tym
vy$si bude pocet ich kombinacii v gamétach a tym vacsi je potencial pre tvorbu heterozygot-
nych (vo vSeobecnosti vitalnejSich) genotypov.

Mieru odchylky genotypovej Struktiry populdcie od panmiktickej (Hardy-Weinbergov-
skej) rovnovahy kvantifikuje index fixécie:

F=1-H o/H E
Pokial’ je v populacii deficit heterozygotov oproti rovnovaznemu stavu (napr. v dosledku
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pribuzenského krizenia), je index fixacie kladny (F > 0), pri nadbytku heterozygotov (napr.
po selekcii v prospech heterozygotov) je naopak zaporny (F < 0).

Geneticka diferenciacia

Pre posudzovanie rozdielov alelickej Struktury medzi dvoma populaciami sluzia genetické
vzdialenosti. Existuje cely rad mier genetickej podobnosti ¢i nepodobnosti, najcastejSie sa
pouziva genetickd vzdialenost’ podl'a Neia:

D :_ln(ny/m)

kde: J, =2, p.i° (oakavana homozygotnost' v populécii x)
Jy= 2 py,-2 (oCakavana homozygotnost’ v populacii y)

ny = 2ipxi pyi

(pxi @ pyi su alelické frekvencie i. alely v populdciach x a y). Podobne ako pri heterozygot-
nosti, pre ziskanie nestranného odhadu genetickej vzdialenosti je potrebné zohl'adnit’ rozsah
vyberu:
Jo =2 pxit 2NJ(2N, — 1)
J, =2 p,i’ 2N,J2N, - 1).

Dalsi z asto pouzivanych indexov nepodobnosti genetickej struktiry, geneticka vzdiale-
nost’ podla Gregoria, je jednoducho sumou absolutnych hodnét rozdielov vo frekvenciach
jednotlivych alel medzi populdciami.

do =" L | pxi — Py

Koncept genetickej vzdialenosti v principe mozno aplikovat’ aj na urovei jedinca, ked’ze
aj v tomto pripade sa daji kvantifikovat’ alelické ,,frekvencie®: u homozygota 4,4, je frekven-
cia 4; rovna 100%, u heterozygota A4;4; 50%, vo vSetkych ostatnych pripadoch 0%.
V mnohych pripadoch, naymé pri pouziti dominantnych alebo uniparentadlnych DNA marké-
rov, vSak nie sme schopni identifikovat’ genotypy a DNA profil poskytuje len subor frag-
mentov, ktoré u konkrétneho jedinca mézu byt pritomné alebo nepritomné (RAPD, AFLP,
cyDNA RFLP profily a pod.). Na kvantifikaciu rozdielov medzi jedincami sa tu da vyuzit’
Tanimotov index:

N(xAy)

N(xvy)
kde N(x A y) je pocet fragmentov, ktoré sa vyskytuju sticasne u jedincov x aj y, a N(xV )
je pocet fragmentov, ktoré sa vyskytuju aspoil u jedného z jedincov x a y.

Geneticka vzdialenost’ sa vzdy vzt'ahuje na dvojicu populécii. Predmetom genetického
screeningu vSak spravidla byvaju rozsiahle stibory raddovo desiatok, niekedy stoviek popula-
cii. V mnohych pripadoch nés zaujima diferenciacia konkrétnej populédcie oproti ostatnym
ako celku, resp. rozdiely v miere diferencidcie v réznych suboroch populacii ako celkoch. Pre
kvantifikaciu diferenciacie konkrétnej k. populdcie oproti komplementu (teda zostavajucim
populdciam v subore) mozno pouzit’ charakteristiku:

Dy =% | pix = Pi |

kde p;. je priemer frekvencii i. alely vo vSetkych ostatnych populaciach v subore okrem k.,

DTZI

vazeny velkostou populacii (resp. velkost'ou vyberovych vzoriek).

Miera diferencidcie v rdmci celého suboru sa potom da odvodit’ ako priemer diferenciacii
Dy, cez vSetky subpopulacie, opit’ vazeny velkost'ou subpopulacii:
o= Zk Ck Dk
kde ¢ je relativna velkost’ k. subpopulécie (podiel poctu jedincov patriacich ku £. subpopulé-
cii zo vsetkych analyzovanych jedincov).
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Castejsie pouzivanou mierou diferenciacie v ramci suboru populacii je Wrightova F-§ta-

tistika. V najjednoduchsSsom pripade sa pre bialelicky lokus da vyjadrit’ ako:

Fsr= o’ p/[pr(1 - p7)]

kde ¢’ je variancia alel (v pripade bialelického lokusu je logicky rovnaka pre obe alely,
ked’ze frekvencia jednej je doplnkom do 1 k frekvencii druhej) medzi subpopuléciami a pr je
priemernd frekvencia alely v celom stubore (z ¢oho vyplyva, ze py(1 — pr) je variancia frek-
vencie alely v celom stubore). Analyza variancie umoznuje rozsirit’ tato Statistiku aj na pripad
viac nez dvoch alel a vacSieho poctu lokusov.

Ako technicky jednoduchsia ndhrada Fgr sa da pouzit Statistika Gz, ktord mozno odvodit’
z oCakavanych heterozygotnosti:

Gsr= (Hr— Hs)/Hr

kde Hr je oCakavand heterozygotnost’ celého suboru, vypocitana na zaklade priemernych
alelickych frekvencii, a Hy je priemer ocakavanych heterozygotnosti jednotlivych subpopula-
cii.

Fsr aj Ggr bert jednotlivé alely sledovanych génov ako kvalitativne stavy, ktoré st
navzajom rozdielne v rovnakej miere (t.J. rozdiel medzi alelou A4, a A, je rovnaky ako medzi
Ay aAs). V konkrétnych pripadoch je pri kvantifikacii diferenciacie potrebné zohladnit’ aj
rozdiely medzi alelami. Pokial’ interpretujeme diferenciaciu medzi populaciami ako vysledok
evoluéného procesu, teda jednotlivych mechanizmov, ktoré vedi k zmenam v zastupeni
génov v populéaciach (selekcia, drift, migracia), je potrebné zohl'adnit’ skuto¢nost’, Ze na pre-
chod stavu konkrétneho génu medzi jednotlivymi alelickymi stavmi méze byt potrebny roz-
dielny pocet muta¢nych krokov. Rozdiely v pocte alebo kvalite v sekvenciach nukleotidov v
DNA alebo v sekvenciach aminokyselin ich proteinovych produktov, pokial’ st zname,
mozno pouzit pri kvantifikacii diferenciécie:

Nsr=2X; 2 m; cov(pi p)) | Xi X i pri pry

kde cov(p; p)) je kovariancia frekvencii i. aj. alely cez vSetky populacie, z; je miera rozdielu
medzi i. aj. alelou (pocet rozdielnych nukleotidov alebo aminokyselin, pocet mutacnych kro-
kov (substitucii, insercii/delécii) potrebny na prechod medzi i. aj. alelou a pod.), a p; resp.
prj su priemerné frekvencie i. aj. alely v celom stibore populécii.

PREMENLIVOST A JEJ KOMPONENTY

Premenlivost’ a jej meranie

Ako je uvedené v ivodnych kapitolach, premenlivost’ spo¢iva na najnizsej (individualnej)
urovni vo vzajomnej odliSnosti jedincov v individudlnych znakoch a vlastnostiach, a patri k
zakladnym charakteristikdm Zzivej hmoty. Fenotyp jedinca je vysledkom realizacie jeho
genotypu (suboru dedi¢nych vloh) v konkrétnych podmienkach prostredia. Fenotypova pre-
menlivost’ mé teda dve zlozky — premenlivost’ podmienent geneticky (vyplyvajicu z odlis-
nosti genotypov u roznych jedincov) a premenlivost’ podmienent prostredim (vyplyvajicu z
variability podmienok prostredia, v ktorych sa rozne jedince vyskytuju).

Mendelove zékony popisuju dedi¢ny prenos diskrétnych kvalitativnych znakov. Jedinec
ma kvety biele alebo fialové, semend hladké alebo zvraskavené, internodia dlhé alebo kratke
atd’. Pri tomto hodnoteni sit hodnoty znaku rozdelené do diskrétnych tried a hoci variabilita
v ramci triedy je zanedband, neznamena to, Ze neexistuje. Oznacenie internddii ako ,,dlhé*
neznamena, ze su vSetky presne rovnako dlhé. Aj u znakov, ktoré na prvy pohlad vyzeraju
ako typicky kvalitativne, existuje moznost' hodnotit’ ich kvantitativne — pri farbe kvetu by
bolo mozné merat’ priemerni sytost’ fialového zafarbenia analyzou obrazu, alebo merat
mnozstvo kvetného pigmentu. Rozdiely v ramci tried st aj u takychto znakov podmienené
variabilitou podmienok prostredia, ktorym su vystavené. Pri znakoch s jednoduchou mono-
génnou dedi¢nou kontrolou vSak tieto rozdiely nestieraji hranice fenotypovych tried, tieto
hranice zostavaji jasne identifikovatelné. V pripade polygénnej kontroly znaku, alebo ak je
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znak vo vyraznej miere ovplyvneny prostredim, sa vSak hranice fenotypovych tried stieraju
a znak nadobuda kontinuélne rozdelenie.

Urcenie fenotypu dedi¢nymi vlohami a prostredim samozrejme nie je deterministicky
proces. Najma v pripade polygénnych znakov ide o kaskadu biochemickych a fyziologickych
procesov, z ktorych kazdy je riadeny inym génom. Regulécia aktivity tychto génov moze
zéavisiet' od stimulov z prostredia a zmena aktivity jedného z nich méze ,,prepnut™ celu kas-
kady na alternativnu drahu. Jeden a ten isty genotyp teda moze byt schopny exprimovat’ sa
do viacerych vyrazne odliSnych fenotypov v zavislosti na prostredi. Tento jav sa oznacuje
ako fenotypova plasticita. Klasickym pripadom jej prejavu v morfologii je tvar listov
u vodnych druhov iskernikov (podrod Batrachium), kde ponorené listy su nitovité, zatial’ co
plavajuce listy st dlanovito lalocnaté. Fenotypova plasticita sa vSak moze prejavovat aj
v rastovych, fyziologickych, biochemickych a d’alSich znakoch, a v pripade dlhozijucich
organizmov mdze byt jednou zo stratégii, ako sa vyrovnavat’ s kolisanim prostredia pocas
ontogenézy.

Na popis priemernych fenotypovych hodnoét a fenotypovej premenlivosti sa pouzivaju
bezné Statistické charakteristiky. Vzhl'adom na to, ze pri praktickom hodnoteni premenlivosti
fenotypovych znakov pracujeme takmer vylucéne s vyberovymi subormi, si uvedené vzorce
pre bodovy nestranny odhad jednotlivych charakteristik a interval spolahlivosti pre aritme-
ticky priemer.

Aritmeticky priemer: X=Y,x;/n
—\ 2 2
(x; —X X
Rozptyl (variancia): s% = 2% =) = 2% R .
n—1 n n—1

Smerodajna odchylka: Sy = \/g

Varia¢ny koeficient: sy, =100%- s, /X
Strednd chyba priemeru: sy ==, / Jn

95% interval spol'ahlivosti: 95%1S =X+ ¢ o5 - 5%

(x; je fenotypova hodnota i. jedinca, n rozsah vyberu, s kritickd hodnota Studentovho ¢ roz-
delenia pre a=0,05 a n — 1 stupiiov vol'nosti).

Zlozky fenotypovej premenlivosti
Miera a charakter premenlivosti fenotypového znaku, rozdelenie pocetnosti podl'a fenotypo-
vych tried, zavisia nielen na pocte génov, ktoré dany znak kontroluja, a ich alelickych frek-
vencii, ale aj na interakciach medzi alelami v rdmci génu (dominancia, superdominancia)
resp. interakcidch medzi génmi (epistdza). Geneticky podmienent premenlivost’ znaku teda
mozno rozdelit na zlozku aditivhu, dominanéni a epistaticki. Aditivny komponent je
zakladnou zlozkou premenlivosti, je podmieneny aditivnym ucinkom alel, ktoré sa podiel'aji
na kontrole znaku. Predpoklada linearny vzt'ah (priamu umeru) medzi fenotypovou hodnotou
jedinca a poctom alel zvySujtcich hodnotu znaku v jeho genotype:

PAa: 1/2(PAA+Paa)
Komponent dominan¢ny predstavuje sumu odchyliek od tohoto linearneho vzt'ahu, ktoré st
podmienené uplnou resp. netiplnou dominanciou ¢i superdominanciou
PAa> 1/Z(PAA +Paa)
Epistatickd zlozka predstavuje sumu odchyliek od tohoto linearneho vzt'ahu, ktoré st pod-
mienené epistazou, t.j. nadradenost'ou jedného génu inému (napr. ak gén B je epistaticky nad-
radeny génu 4, potom P g > Py 4y > Puapp).

Premenlivost’ podmienena prostredim mdze byt modifikaéné (spdsobend trvalymi modifi-
kujacimi vplyvmi prostredia na fenotypovy znak) a fluktuacnd (spdsobena ndhodnou variabi-
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litou prostredia).

Hodnotenie zloziek premenlivosti vzdy vychadza z experimentu. Ak sledujeme unikétne
genotypy v ich povodnom prostredi, nie je mozné z ich fenotypovych prejavov odvodnit,
nakol’ko sa na fenotype podiela dedicnost’ anakolko prostredie. Hodnotenie vychadza
z r6znych typov biologickych pokusov (presadzovacie pokusy, testy potomstiev), v ktorych
su pribuzné a teda geneticky podobné skupiny jedincov (klony, plnosesterské ¢i polosesterské
potomstva, populdcie) opakovane testované v roznych prostrediach (testovacie plochy,
chovné podmienky). Najjednoduchs§i model, z ktorého genetika kvantitativnych znakov
vychadza, je linedrny aditivny vztah medzi fenotypovou hodnotou, vplyvom genotypu a
vplyvom prostredia:

P i Gl’ + E} + Eij

tJ. fenotypova hodnota konkrétneho znaku (napr. vysky, datumu raSenia, uhla vetvenia,
obsahu chlorofylu a pod.) i. jedinca v j. prostredi (P;) je dand genotypovou hodnotou (pri-
spevkom i. genotypu k velkosti fenotypového znaku; G;), odchylkou od tejto hodnoty, ktora
je vyvolana j. prostredim, t.j. testovacou plochou (£)) a rezidualnu zlozku g; sposobenu varia-
bilitou mikrostanovista v ramci testovacej plochy. Inymi slovami, podl'a tohoto modelu
genotyp prispieva ku fenotypovej hodnote daného znaku nezavisle na prostredi, t.j. vo vSet-
kych prostrediach rovnako, a naopak, konkrétne prostredie vyvola pri vSetkych genotypoch
rovnaku reakciu.

V skuto¢nosti si mnohé rastlinné ¢i zivocisSne populéacie Specializované na konkrétne
podmienky prostredia, a na prenos do iného prostredia reaguju inac¢, nez by zodpovedalo vse-
obecnému trendu. Tento jav sa oznacuje ako interakcia genotypu a prostredia (GXE interak-
cia), takZe uvedeny model by mal byt’ rozsireny na

PU':Gi+E}+GEZ'J'+8U'
kde GEj; je odchylka vyvolana Specifickou reakciou i. genotypu v j. prostredi. GXE interakcia
vSak vnasa do modelu komplikacie ako z hl'adiska matematického, tak aj z hl'adiska inter-
pretacie a aplikacie vysledkov s§lachtitel'skych experimentov, preto sa s fiou Casto v praxi
neuvazuje.

Hodnota i. genotypu G; mé niekol’ko komponentov:

Gi =4 i + Di + 1 i
kde A4; je aditivna zlozka (vyplyvajuca z aditivneho ucinku génov resp. alel, vid’ kap. Mende-
love zakony), D; je odchylka od aditivity spdsobena dominanciou a /; je odchylka spdsobena
medzigénovymi interakciami, teda epistazou.

Odvodenie velkosti tychto odchylok a komponentov variancie znaku, ktoré z nich vyply-
vaju, vyzaduje definovanie fenotypovych hodnot pre jednotlivé genotypy. Za predpokladu, ze
fenotypova hodnota nie je ovplyvnena prostredim (£ = 0, t.j. P = G), obr. 31 ilustruje adi-
tivne a neaditivne efekty roznych genotypov na hodnotu fenotypového znaku. Ak pritomnost’
alely 4 zvysuje fenotypovy znak o hodnotu +a a pritomnost’ alely a ju v rovnakej miere zni-
7uje, genotypova hodnota homozygota 44 bude predstavovat +a genotypova hodnota geno-
typu aa bude —a. Genotypova hodnota heterozygota Aa je d, priCom hodnota d vyjadruje
mieru dominancie. Pri aditivite génov (t.j. absencii dominancie) je d = 0, t.j. genotypova hod-
nota heterozygota 4a je presne v strede medzi homozygotmi 44 a aa. Genotypova hodnota
jedinca (t.j. prispevok jeho genotypu k hodnote fenotypového znaku) teda zavisi od len poctu
alel 4 pritomnych v genotype, kazda alela 4 zvySuje fenotypova hodnotu o +a oproti jedin-
com genotypu aa, U¢inky alel sa teda jednoducho sc¢itaju (odtial’ nazov aditivita). V pripade
dominancie d # 0, t.j. heterozygot Aa odliSuje od priemeru oboch homozygotov. Ak d < a, ide
o neuplnu dominanciu, pre d = a (t.J. heterozygot je fenotypovo totozny s homozygotom A4A4)
o uplnti dominanciu, pre d > a (t.J. heterozygot fenotypovo prevysuje oboch homozygotov)
o superdominanciu. Pri epistaze prichadza do uvahy vel'ké mnozstvo r6znych medzigénovych
interakcii, pripad na obr. 31 je len jednym z nich. V tomto pripade, ak gén B je epistaticky
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nadradeny génu A4, vplyv génu 4 na fenotypovi hodnotu sa prejavi len v pripade, ak je jedi-
nec recesivny homozygot bb. Genotypova hodnota jedincov BB a Bb nezavisi od genotypu v
géne A. Namiesto Styroch hodndt fenotypového znaku, ktoré by sa objavili pri nezavislosti
génov 4 a B auplnej dominancii je teda mozné pozorovat’ len tri (pre skupiny genotypov
aabb, A _bb, B ).

BB, Bb
i A
S d g bb
=] — mmmmmpm e memeefm——————
Aditivita Neuplna Uplna Superdominancia Epistaza
dominancia dominancia

T
aa Aa AA aa Aa AA aa Aa AA aa Aa AA aa Aa AA

Obr. 31 Hodnoty fenotypového znaku u jednotlivych genotypov v bialelickom lokuse pri jednotlivych
typoch interakcie medzi alelami resp. génmi pri absencii vplyvu prostredia (£=0).

Ak stredovli hodnotu medzi obidvomi homozygotmi oznacime x’, potom priemernu hod-
notu fenotypového znaku vrovnovaznej populacii mozno vypocitat z frekvencii
a genotypovych hodnét jednotlivych genotypov. Genotypovéa hodnota homozygota 44 bude
x'+a, homozygota aa bude x'—a, a heterozygota Aa bude x'+d. V panmiktickej populécii
bude teda zastupenie jednotlivych fenotypov zodpovedat’ hodnotdm podra tab. 10.

Tab. 10 Hodnoty fenotypového znaku, zodpovedajice jednotlivym genotypom, aich zastupenie
v panmiktickej populacii

Genotyp | Frekvencia | Genotypova Pocletnost’
hodnota
AA p° X'+a p‘(x'+a) =x'p° +ap’
Aa 2pq x+d 2pq(x’+d) =x"2pq + 2pqd
Aa q x'-a g(x-a) =xq -aq’
Suma 1 X'(p°+2pg+q°) + a(p*~q°) + 2pqd = e
. e bialelick
= X (o-0) + 80N p-0) + 2000 - ks plati
=X+ a(p—q) + 2pqd -
p+q=1
Vztah medzi priemernou hodnotou znaku v populacii, alelickymi frekvenciami

a ucinkami genotypov je teda
x=x"+alp—q) +2pqd

pricom prispevok kazdého génu k priemeru fenotypového znaku v populacii sa da rozdelit’ na
dve zlozky: prispevok homozygotov v danom géne a(p — ¢) a prispevok heterozygotov 2pgd.
Takto odvodené genotypové hodnoty sa vzt'ahuji na genotypy, nie na gény. V kazdej genera-
cii v8ak pri diploidnych, pohlavne sa mnoziacich organizmoch gény obsiahnuté v genotypoch
nahodne segreguju do gamét a v naslednej generacii sa usporiadaji do novych genotypovych
kombinécii. Ak chceme kvantifikovat' ,,geneticki hodnotu® jedinca, musime vychadzat
z génov, nie genotypov, teda urcit’ priemerny vplyv alely na fenotypovi hodnotu. Priemerny
vplyv alely 4 sa d& kvantifikovat' ako odchylka potomstva od populaéné¢ho priemeru, ak
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potomstvo obdrzi od jedného zrodicov alelu A4 a druhd je vybrand z dostupnych gamét
nahodne (tab. 11). Zamena jednej alely za int teda vyvola zmenu fenotypu o hodnotu:
a=a—ay=[a+dg-p)llg—(p)]=latdqg-plgtp)=a+dq-p).

pricom z porovnania vzt'ahov pre vypocet a, a; a o, vyplyva: a; = qa; a, = —pa.

Ked’Ze rodicia pri pohlavnom rozmnoZzovani odovzdéavaju potomstvu gény, nie genotypy, pre
priemernu fenotypovi hodnotu potomstva st urujice priemerné efekty génov rodicov. Hod-
notu jedinca zhladiska Slachtenia urCuje priemernd vykonnost’ jeho potomstva.
Aditivnu hodnotu (breeding value) je teda mozné priamo merat’: ako konkrétneho rodica kri-
zime s d’al§imi jedincami ndhodne vybranymi z populdcie, aditivna hodnota (4) predstavuje
dvojnasobok rozdielu medzi priemerom potomstva a priemerom populacie (len polovica
génov potomstva pochadza od testovaného rodica, preto dvojnasobok). Aditivna hodnota teda
nie je vyluCne vlastnostou jedinca, ale je zaroven zavisld na populécii, v ktorej sa jedinec
vyskytuje. Mozno ju vyjadrovat’ aj v absolutnych jednotkach (t.j. v jednotkach, v akych je
merany fenotypovy znak), ale z matematického hl'adiska je praktickejSie vyjadrovat’ ju
odchylkou od popula¢ného priemeru.

Tab. 11 Vypocet efektu jednotlivych alel v géne s dominanciou v panmiktickej populacii

Gaméta |Genotypové hodnoty a |Priemerné Priemerny efekt alely
frekvencie genotypov |genotypové
potomstva hodnoty
AA Aa aa |9enotypov
- - - potomstva —priemer populécie | (rozdiel priemeru potomstva
X+a | x+d | x-a (odpogitat) a priemeru populacie)
A p q (x"+a)p+(x+d)q | —(x+a(p—q)+2pqd) | X -x+pa+qd-pa+qa-2pqd =
=x'(p+q)+pa+qd qla + d(q - p)] = a4
a p q | (x+d)p+(x—a)q|—(x"+a(p—q)+2pqd) | X —x —qa+pd-pa+qa—2pqd =
=x"(p+g)—qatpd -pla+d(g-p)] =0

Aditivna hodnota jedinca je dana aditivhou Castou ucinku alel v rdmci génu. Je teda
mozné vypocitat' ju ako sumu priemernych efektov vSetkych alel v genotype jedinca, ktoré
dany znak kontrolujt. Pre bialelicky lokus budu teda aditivne hodnoty jednotlivych genoty-
pov (vyjadrenych ako odchylka od popula¢ného priemeru) nasledovné:

AA 201 =2qa
Aa o1 +ay=a(q—p)
aa 200 =—-2pa

Priemer aditivnych hodnot v populacii je rovny nule: p>2qa + 2pg-a(q — p) + ¢*(-2pa) =
= 2p2qa + 2pq2a - 2p2qa - 2pq2a =0.

Rozdiel medzi aditivnou hodnotu a genotypovou hodnotou predstavuje odchylku, sposo-
bent dominanciou (D; dominance deviation): G = A + D (obr. 32). Priamo je meratel'na roz-
dielom medzi fenotypom jedinca a priemernou fenotypovou hodnotou jeho potomstva, ak je
testované v rovnakom prostredi (za predpokladu monogénnej kontroly znaku, alebo vylu-
¢enia premenlivosti v dalSich génoch, ktoré znak kontroluji). Odchylky podmienené domi-
nanciou su spdsobené efektom kombindcie konkrétnej dvojice génov, ktord sa moze fenoty-
povo prejavit’ inak nez jednoduchy sucet efektov oboch génov. Odvodenie velkosti domi-
nancnych efektov pre jednotlivé genotypy vyplyva z porovnania genotypovej a aditivnej
hodnoty pre jednotlivé genotypy. Ked’ze populacny priemer je x= x" + a(p—q) + 2pqd,
genotypove hodnoty vyjadrené ako odchylky od priemeru budu nasledovné:

A4 x +ta-(x"+ap—q)+2pgd)=a(l —p + q)—2pgd = 2q(a — dp)

Aa  x"+d-(x"+alp—q) +2pqd) =—a(p —q) +d—2pqd = a(q — p) + d(1 — 2pq)

aa X —a—(x"ta(p—q)+2pqd)=—a(l —q+p)—2pqgd = -2p(a + dp)

Z tab. 11 vyplyva pre vzt'ah medzi efektom alely a genotypovymi hodnotami: o = a + d(g — p),
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z ¢oho a = a — d(q — p). Ak tito hodnotu dosadime do vzt'ahov pre vypocet genotypovych
hodnét (vyjadrenych ako relativne hodnoty, teda odchylky od popula¢ného priemeru)
a vyrazy zjednodu$ime, dostaneme hodnoty v tab. 12. Rozdiel medzi relativnou genotypovou
hodnotou a aditivnou hodnotou predstavuje odchylku podmienenti dominanciou.

Rovnako ako aditivne hodnoty aj odchylky podmienené¢ dominanciou su zavislé od kon-
textu populacie, ktorej je testovany jedinec ¢lenom. Z obr. 34 vyplyva, ze pokial’ sa zmeni
zastupenie génov v populdcii, posunud sa pri nezmenenych genotypovych hodnotach aditivne
hodnoty (leziace na priamke) a teda aj dominan¢né odchylky (vyjadrené Sipkami). Zaroven
z toho vyplyva, Ze nezavisle na velkosti medzialelickych ¢i medzigénovych interakcii je vzdy
urCitd Cast’ premenlivosti aditivna, t.j. pristupna pre selekciu. V priebehu viacerych generacii
systematickej selekcie sa vSak tato aditivna variabilita moze vycerpavat’ (t.j. frekvencie
génov sa posunu v prospech tych alel, ktoré su v danych podmienkach alebo pri umelom
vybere z hl'adiska poziadaviek ¢loveka vyhodné), ateda odozva populacie na prirodzeny
alebo umely vyber sa méze zmensovat’ aj uplne zastavit. Na druhej strane velkost” dominan-
¢nych odchylok je zavisla len na miere dominancie d, nie je zavisla na aditivnych hodnotéach.
Pre d = 0 st teda genotypové a aditivne hodnoty totozné.

Tab. 12 Genotypové aaditivne hodnoty adominancné odchylky jednotlivych genotypov
v panmiktickej populacii

Genotypy AA Aa aa
Absolutne genotypové x +a x +d x'—a
hodnoty
Frekvencie p° 2pq q
Relativne genotypové 2q(a - dp) a(g-p) + d(1-2pq) —2p(a + dq)
hodnoty = 2q(a-dg+dp—dp) | =(a-dg+dp)(q-p)+d(1-2pq) | =-2p(a-dg+dp+dq)
=2q(a-dq) = qa—dq”+dpg—-pa+dpg—dp = —2p(a + dp)
+d-2pqd o
= a(q-p) + d(1-p°—q")
= a(g—p) + d-2pq
— Aditivne hodnoty —(2qa) —[a(q — p)] —(—2pa)
Dominanéné odchylky —2dg* 2dpq —2dp”
G P A G p—— A
. A /l rA a4 * A
+5 - o +a
a / d
o- A Aa o LA i
"4 Aq
—g A as —-a A EE]
aa Aa AA aa Aa AA

Obr. 32 Genotypové (G) a aditivne (4) hodnoty hypotetického fenotypového znaku jednotlivych
genotypov v bialelickom lokuse v panmiktickej populécii s alelickymi frekvenciami p(4) = 0,4
(vI'avo) a p(4) = 0,8 (vpravo) pri hodnotach a = 1 ad = 0,8. Sipky vyjadruju velkost’ odchylky pod-
mienenej dominanciou.

Rovnakym sposobom by bolo mozné odvodit’ aj velkost’ odchylky spdsobenej interak-

ciou medzi génmi, epistazou (/; interaction deviation), t.j. ako rozdiel medzi genotypovou
hodnotou jedinca a genotypovymi hodnotami, ktoré mozno pripisat’ u¢inkom jednotlivych
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génov, medzi ktorymi existuje epistatickd interakcia. Celkova genotypova hodnota jedinca je
teda stctom vsetkych troch zloziek: G = 4 + D + I, kde A4 je suma aditivnych hodnot pripi-
satelnéd jednotlivym aleldm, D je suma odchyliek spdsobenych dominanciou (vyplyvajuca
z konkrétnej kombinacie alel v ramci rovnakého génu) a/je efekt epistatickej interakcie
(vyplyvajuca z konkrétnej kombinacie alel roznych génov).

Dedivost’
Analogické vztahy, ako sa uplatiiujua pri hodnoteni fenotypovych znakov konkrétnych jedin-
cov, je mozné uplatnit’ aj pri hodnoteni ich premenlivosti. Ako je zndme zo Statistiky, rozptyl
(variancia) suctu hodnot dvoch znakov sa rovna suctu ich rozptylov a dvojnasobku ich kova-
riancie. Ak teda pre fenotypovu hodnotu plati, Ze je suctom hodnoty podmienenej genotypom
a hodnoty podmienenej prostredim (P = G + E), tak pre fenotypovl varianciu musi platit’:
Vp = VG + VE +2 COVGE
kde Vp je celkova fenotypovéa variancia (rozptyl; ¥V = s% variancia hodndt fenotypového
znaku u jedincov populécie), Vg je variancia podmienena genotypom (t.j. variancia genoty-
povych hodnét jedincov populacie), Vg je variancia podmienena prostredim a Covgg je kova-
riancia genotypu a prostredia (nie je totoznd s GxE interakciou!), ktord vznikd vtedy, ak v
doésledku nespravneho usporiadania biologického pokusu nie su vplyvy genotypu a prostredia
nezavislé (napr. ak pri vysadbe nezabezpecime jedincom dostatocny rastovy priestor, rozdiely
v raste budu podmienené nielen genotypom, ale aj kompeticiou, t.j. pomalSie rastice geno-
typy budl v raste naviac spomal’ované aj zatienenim rychlejSie rastucimi susedmi). Aditivna
(4) a neaditivne (D, I) zlozky genotypovej hodnoty jedinca si navzdjom nezavislé, preto pre
ich variancie plati:
Vo=Vat+Vya=Va+Vp+ 1

Kedze variancia je sumou Stvorcov odchylok znaku od priemeru populacie delend pocet-
nostou, mozno jednotlivé komponenty variancie urcit’ jednoducho z aditivnych hodnot
(vyjadrenych odchylkou od priemeru) resp. dominancnych odchylok jednotlivych genotypov
a ich frekvencii (tab. 13).

Tab. 13 Vypocet aditivnej a dominanciou podmienenej genetickej variancie fenotypového znaku

Genotyp [Frekvencia | Aditivna Zlozka variancie Dominanéna |Zlozka variancie
hodnota odchylka
P A P-A® D P-D?
AA p° 2qa 4a°p°q” —2dq* 4d°p’qt
Aa 2pq a(g - p) 2pqa‘(q - p)° 2dpq 8d°p’q’
aa q —2pa 4a°p*q” —2dp* 4dp*q”
y 1 Va = | 2pga’(2pq+p*-2pq Vb = |4d'p"q (g +2pq+p’)=
*q+2pg)= = (2pqd) (p + q)
= 2pqa’(p + q) = (2pqd)
=2pq

Opét teda plati, ze komponenty variancie zavisia vylu¢ne od prislusného typu dedi¢nosti
znaku: aditivna variancia zavisi len od aditivnych hodndét, variancia podmienenda dominan-
ciou vyluéne od dominan¢nych odchylok. Oba komponenty variancie vSak zaroven zavisia na
genetickej Struktire populacie, maximalnu hodnotu dosahuju pri p = ¢ = 0,5. Ak sa alelicka
Struktura populacie v désledku ¢i uz prirodného vyberu alebo §lachtenia postiva smerom
k vysSiemu zastupeniu zvyhodnenych alel, geneticka variancia (jej aditivna aj dominan¢na
zlozka) sa zmensSuje a tym sa zmensuje aj odozva populdcie na selekciu.

Ked’Ze jednotlivé komponenty variancie sa jednoducho s¢itavaji, mé zmysel pytat’ sa, aka
cast’ z celkového suctu kazdy z nich predstavuje. Podiel genotypovej premenlivosti (meranej
varianciou) na celkovej fenotypovej premenlivosti daného znaku nazyvame dedivostou
(heritabilitou) znaku, aurcuje, nakolko je variabilita znaku podmienend dedicne, teda
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nakol’ko sa vlastnosti rodi¢ov (dané nielen geneticky, ale aj ovplyvnené prostredim, v ktorom
sa rodi¢ia vyskytuju) buda prenéasat’ na ich potomstvo:
H2 = VG / Vp

Symbol H* sa pouziva preto, lebo ide o podiel rozptylov, ktoré sa pocitaju so sumy §tvorcov
odchylok hodnét od aritmetického priemeru, H* je teda symbolom pre dedivost’ samotnu, nie
pre jej druhtt mocninu. Tento typ dedivosti sa oznacuje ako dedivost’ v SirSom zmysle (broad-
sense heritability).

Podiel aditivnej genotypovej variancie ku celkovej fenotypovej variancii sa oznacuje ako
dedivost’ v uzSom zmysle (narrow-sense heritability):

h2 = VA / Vp

Dovodom pre definovanie dedivosti v uzSom zmysle ako samostatného parametra je skutoc-
nost, ze pri pohlavnom rozmnozovani genotypy (teda konkrétne kombinacie alel) rodicov-
skej generacie zanikaju a v potomstve sa vytvaraju kombinacie nové. Pokial je populacia
panmiktickad, alelické frekvencie v potomstve su totozné s alelickou Struktirou rodicovske;j
generacie (vid Hardy-Weinbergov zakon). Pokial’ vSak aj rodiCovskd generacia nevznikla
nadhodnym pérovanim, genotypové frekvencie sa zmenit mézu. Aditivna Cast’ genetickej
premenlivosti sa teda zachové, sumarne efekty jednotlivych alel zostanu aj v naslednej gene-
racii rovnaké, naopak, odchylky podmienené medzialelickymi ¢i medzigénovymi interak-
ciami (teda zavislé na konkrétnych kombinaciach alel) zanikaju a utvéaraji sa nové. Efekty
podmienené aditivitou teda mozno do d’alSej generacie predikovat’, neaditivne efekty nie.

Odozva na selekciu

Ako uz bolo povedané, od dedivosti, teda miery genetickej podmienenosti fenotypového
znaku, zavisi odozva na selekciu v d’alSej generacii, teda posun rozdelenia pocetnosti vo
fenotypovych triedach v potomstve selektovanej Casti populacie oproti rodicovskej generacii.
Tento posun sa spravidla meria rozdielom priemernych hodnét znaku (aritmetickych prieme-
rov).

Opit’ je potrebné zdoraznit, ze kritériom vyberu, ¢i uz prirodzeného alebo umelého, je
vzdy fenotyp jedinca. Priroda ani ¢lovek nevyberaji jedincov podla genotypu, pretoze ten
nepoznaju. V pripade umelého vyberu spravidla nepoznadme ani len geneticki kontrolu
znaku, ktory je predmetom nasho zdujmu, t.j. nevieme, kol’ko génov dany znak kontroluje
a ktor¢ to st, kde v genome st lokalizované.

Kritériom vyberu je znak samotny, t.j. vyselektovanu Cast’ zakladnej populacie predsta-
vuju jednoducho jedinci s optimalnou (spravidla najvyssou alebo najnizSou) hodnotou znaku,
ktory sa podiel'a na biologickej zdatnosti alebo je kritériom Sl'achtenia. V pripade prirodze-
ného vyberu su to len tieto jedince, ktoré sa doziju dospelosti a budi schopné sa rozmnozo-
vat. Rozdiel medzi priemerom hodnoty znaku v zdkladnej populacii a v selektovanej (teda
prezivajicej a rozmnozujucej sa) ¢asti populacie sa nazyva selekény rozdiel alebo selekény
diferencial: S = X g — X p. Nie je mozné olakavat, Ze sa cely selekény rozdiel prenesie do

d’alSej generacie, t.j. ze priemer znaku v d’alSej generacii sa od priemeru rodiCovskej genera-
cie bude odlisSovat’ o rovnaku hodnotu ako rodicovské jedince. Pretoze kritériom vyberu je
fenotyp, ktory zavisi nielen od dedi¢nych faktorov, ale aj od prostredia, medzi prezivajucimi
jedincami nutne budu zastipené aj také, ktorych vynikajuci fenotyp nie je sposobeny
prispevkom genotypu, ale je dosledkom zvyhodnenych podmienok prostredia (napr. stromy,
ktorych susedia boli v mladSom veku poskodené zverou, su zvyhodnené v kompeticii), t.j.
determinovany prostredim. ZlepSenie priemernej hodnoty potomstva selektovanych jedincov
oproti priemeru rodi¢ovskej generdcie, t.j. odozva na selekciu, je teda umerné selekénému
rozdielu (¢im viac selektované jedince fenotypovo predstihuju priemer celej rodicovske;j
generacie, tym vacsi efekt mozeme ocakdvat) a dedivosti (¢im viac je znak podmieneny
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geneticky, tym vécSia Cast’ selektovanych jedincov bude fenotypovo nadpriemernid vdaka
genotypu, a teda bude schopna svoje vlastnosti prenasat’ na potomstvo). Odozva na selekciu
teda predstavuje rozdiel medzi potomstvom jedincov, ktoré boli vyselektované na zéklade ich
fenotypu, a hypotetickym potomstvom jedincov, ktoré by boli ndhodne vybrané zo zdrojovej
populacie, a ktorych fenotypovy priemer by sa rovnal priemeru zdrojovej populécie (pocho-
pitel'ne o ,,zlepSeni* mozno hovorit’ len v kontexte podmienok prostredia, ktorym je popula-
cia vystavend, teda v kontexte konkrétneho selekéného tlaku) (or. 33).

Rodi¢ovska :5 »
generacia \ PreZivajlca
a plodna
cast
/ populacie
Xp |R Xg
=
Generacia
potomstva ™
X n

Obr. 33 Schéma ur¢enia odozvy na selekciu

Selekcny diferencial je mozné odvodit’ z velkosti variability znaku v zdrojovej populécii
(meranej smerodajnou odchylkou znaku resp. varianym koeficientom) a intenzity selekcie,
ktora je merana hodnotou odchylky od priemeru zodpovedajucou prislusnému kvantilu prav-
depodobnostného rozdelenia: S = i.s,. Spravidla vychddzame z predpokladu, Ze kvantitativny
znak ma v populacii normalne rozdelenie (t.j. rozdelenie zodpovedajuce Gaussovej krivke).
Pri normalnom rozdeleni plati, ze v intervale x s, sa nachadza 68% hodn6t, mimo tohto
intervalu sa teda nachadza 32% hodnét, z toho 16% nad jeho hornou hranicou a 16% pod
jeho spodnou hranicou. Ak teda preziva a rozmnoZuje sa 16% najlepSich jedincov, limit
selekcie sa nachadza za hranicou x +1- s, , intenzita selekcie je teda rovna i = 1.

Pri organizmoch s kratkou genera¢nou dobou mozno odozvu na selekciu priamo merat’:
R =X, — Xp. Pri dlhozijucich organizmoch sme viak odkazani na predikciu genetického
zisku na zéklade selek¢ného rozdielu a dedivosti. Vo vSeobecnosti sa v evolucnej biologii pri
predikcii vyvoja populacie vychadza ztoho, Ze potomstvo vznika ndhodnym krizenim
v rodi¢ovskej generacii. Genotypy potomstva su oproti genotypom rodi¢ovskych jedincov
(selektovanej Casti populacie) nanovo usporiadané nahodnym sposobom, pretoze pri genera-
tivnom mnozZeni dochadza k segregécii a rekombinacii alel. Odchylky podmienené dominan-
ciou alebo epistazou sa teda v potomstve objavia iba v miere Umernej zastipeniu alel.
V odozve na selekciu sa preto uplatiiuje len aditivna zlozka genotypovej premenlivosti, preto
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pre predikciu odozvy musi byt’ pouzitd dedivost’ v uzZSom zmysle:

R=SnK
Pri umelom vybere (Sl'achteni) vSak mdze nastat’ aj odliSna situacia: ak je potomstvo ziska-
vané spdsobom, pri ktorom pozndme oboch rodiov (zamerné krizenie u Zivoc¢ichov, hro-
madné kontrolované opelenie (mass controlled pollination) pri lesnych drevindch a pod.),
v odozve na selekciu (oznacovanej v tomto pripade ako geneticky zisk) sa uplatnia vSetky
komponenty genotypovej premenlivosti, aditivne aj neaditivne, preto pre predikciu odozvy
mozeme pouzit’ dedivost’ v SirSom zmysle:

R=S.H
Pri vegetativnom (klonadlnom) rozmnozovani rastlin su genotypy rodicovskych jedincov
presne kopirované, v potomstve sa zachovava Specifické usporiadanie alel v genotypoch,
ktoré moze podmienovat’ odchylky sposobené dominanciou alebo epistazou, teda teoreticky
by odozva na selekciu mala zodpovedat’ dedivosti v SirSom zmysle. Vegetativne rozmnoZzo-
vanie je vSak spojené s fyziologicky podmienenymi rozdielmi, klony predstavuju ontogene-
ticky starSi material oproti semenacikom, teda aj z hl'adiska vlastnosti, ktoré su predmetom
vyberu, sa mozu spravat’ odliSne. Preto sa pre stanovenie odozvy na selekciu vychadza
z dedivosti, zistovanej klondlnymi testmi, ktord moze byt odlisnd od dedivosti v SirSom
zmysle (klonalna dedivost’; clonal heritability).

Interakcia genotyp X prostredie
Niektoré genotypy reaguju na podmienky konkrétneho prostredia inak, nez by zodpovedalo
vSeobecnému trendu. Spravanie sa konkrétneho genotypu v konkrétnych podmienkach pro-
stredia (P) nezodpoveda ocakévaniu, ktoré vyplyva zo vSeobecnej vykonnosti daného geno-
typu (G) a vSeobecnej vhodnosti daného prostredia (£). Tento jav oznacujeme ako interakcia
genotypu a prostredia (GxE interakcia).

Hodnotenie GXE interakcie vychadza zo zakladného Statistického modelu kvantitativnej
genetiky: ak je m genotypov vysadenych na n lokalitach v r opakovaniach, fenotypova hod-
nota ma nasledujuce zlozky:

Pijkz,u + Gi'f‘E/-'f‘GEij'f‘Sijk
kde Pjj je fenotypové hodnota £. jedinca i. genotypu v j. prostredi, u je priemerna fenotypova
hodnota vsetkych jedincov na vsetkych lokalitach, G; je priemerny efekt i. genotypu cez
vSetky lokality, E; je priemerny vplyv j. prostredia, GEj; je odchylka vyvoland interakciou i.
genotypu a j. prostredia a g je rezidualna odchylka, vyvolana neidentifikovatelnymi fak-
tormi (chyba merania, heterogenita prostredia v ramci lokality a pod.).

Existenciu GXE interakcie je mozné testovat’ dvojfaktorovou analyzou variancie. Tato
metoda vSak umoziiuje len otestovat, ¢i vplyv GXE interakcie na fenotypovi hodnotu vobec
existuje (Ci je Statisticky vyznamny, t.j. ¢i jeho existenciu mozeme predpokladat’ aspon s
pravdepodobnostou 95%) a poskytuje kvantitativny odhad podielu fenotypovej variancie
viazanej na efekt GXE interakcie. Potvrdena existencia GXE interakcie vSak vyvolava d’alSie
otazky: Existuje v GXE interakcii biologicky interpretovatel'ny a teda prakticky aplikovatel'ny
trend? Ako sa jednotlivé genotypy odliSuju v reakcii na zmenu prostredia?

V odpovedi na tieto otazky sa vyuZziva regresna analyza. Pokial’ kvantifikujeme klimatické,
pddne a iné vlastnosti prostredia na jednotlivych lokalitdich pomocou kvantitativnych cha-
rakteristik, méZzeme pouzit’ regresny model zavislosti efektu GXE interakcie na tychto cha-
rakteristikéach:

GEjj =X P xj + &
kde xj; je hodnota /. charakteristiky prostredia na j. lokalite, f; je parcidlny regresny koefi-
cient GXE efektu i. genotypu na x;; a ¢; je rezidudlna chyba. Vyhodou tohoto pristupu je moz-
nost” identifikacie vplyvu Specifickych vlastnosti prostredia na fenotypovu reakciu jednotli-
vych genotypov. Jeho problematickou strankou je nutnost’ merat’ vel'’ké mnozstvo charakte-
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ristik prostredia, z ktorych védc¢sina je pravdepodobne irelevantna.

Vhodnym vychodiskom je Finlay-Wilkinsonova metoda hodnotenia GXE interakcie (joint
regression analysis), pouziteI'na pri fenotypovych znakoch, ktoré su zlozkou biologickej
zdatnosti. Pri tomto postupe je priemerna fenotypova hodnota vSetkych genotypov na kon-
krétnej lokalite pouzitd ako charakteristika prostredia tejto lokality. Pokial’ vychadzame z
predpokladu, Ze testované genotypy predstavuji ndhodny vyber z jedincov danej dreviny,
potom plati, ze ¢im vyssiu fenotypovil hodnotu zastipené genotypy na jednotlivej lokalite v
priemere dosahuju, tym je pravdepodobne prostredie danej lokality pre testovant drevinu
vhodnejsie. Regresny model mozno v tomto pripade modifikovat’ nasledovne:

GEj=pi (1) + &

kde u; je priemerna fenotypova hodnota vSetkych genotypov na j. lokalite, ¢; je rezidualna
chyba a regresny koeficient f; vyjadruje stabilitu i. genotypu. Ak f; = 1, znamena to, Ze dany
genotyp reaguje na prenos do iného prostredia rovnako ako priemer vSetkych testovanych
genotypov, t.j. v sulade s o¢akavanym vSeobecnym trendom. Ide teda o genotyp, u ktorého je
GXE interakcia nulova. V pripade, ze f; > 1, genotyp na prenos do lepSich podmienok pros-
tredia reaguje vyraznejSim zlepSenim fenotypovej hodnoty, nez je u danej dreviny bezné,
naopak, v hor$ich podmienkach prostredia zaostava vyraznejSie nez iné genotypy, teda ide
o podpriemerne stabilny genotyp. Ak f; < 1, genotyp vykazuje naopak nadpriemernu stabi-
litu, t.j. jeho fenotypova hodnota zavisi na podmienkach prostredia menej, nez je u danej dre-
viny bezné (obr. 34).

nestabilny genotyp (3>1)

priemerne stabilny genotyp (3=1)

stabilny genotyp (3<1)

vykonnost’konkrétneho genotypu

-2.5

1s 0 - -05 0 05 1 15

priemerna vykonnost genotypov

Obr. 34 Ilustracia hodnotenia stability genotypov (GXE interakcie) Finlay-Wilkinsonovou
metddou

MAKROEVOLUCIA

Speciacia

Druh, koncepcie druhu

Systematika ako veda o triedeni organizmov pouZziva taxény rozli¢nych urovni. Z nich ovSem
len uroven druhu je vSeobecne povazovana za ,realnu“, teda uroven, ktord vyzaduje
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a zasluhuje si Specifické biologické zdévodnenie svojej existencie a zaroven biologicky pod-
loZzenu definiciu kritérii, na zdklade ktorych sa organizmy do nej zarad’'uju. Vyssie taxony st
Castou nahliadané ako do istej miery umelé konstrukty, dokonca niektori evolucni biologovia
navrhovali ich zruSenie. Sui¢asné nomenklatorické zasady neurcuju jasné a objektivne kritéria
pre urcenie taxonomickych kategorii, ako je rod, ¢elad’, rad atd. Rozhodnutia o zaradeni
konkrétnych taxéonov na konkrétnu uroven su Casto arbitrarne a zalozené na konvenciach,
v dosledku ¢oho taxonomické tirovne vysSie ako druh nie su definované Ziadnymi konkrét-
nymi Specifickymi vlastnostami a t'azko ich mozno povazovat’ za objektivne urovne organi-
zacie zivej hmoty. Inou strankou problému je, Ze sa v sti€asnosti nevieme bez nich zaobist’.

Ak ma byt’ opravnenost’ kategdrie druhu biologicky zdévodniteI'na, musi druh predstavo-
vat’ konkrétnu a samostatni Uroven usporiadania zivej hmoty, ktort mozno jasne a zretel'ne
odlisit’ ako od niz§ich trovni (organizmy, populacie, variety), tak aj od vyssich arovni (rody,
cel'ade, triedy, riSe atd’.). VSetky subory organizmov oznacené ako druh musia zdiel'at’ kon-
krétnu vlastnost’, ktora je Specificka pre urovenl druhu a zarovei nie je vlastna ziadnej z inych
taxonomickych kategérii. Medzi biologmi ovSem neexistuje vSeobecny konsenzus ohl'adom
toho, ktora vlastnost’ to konkrétne je. Biologické zdovodnenie je nepochybne dblezité, ale nie
je to jediny aspekt problému druhu. Nemozno ignorovat’ otdzku praktickej pouzitelnosti.
Kategoria druhu ako zékladnej tirovne je bezne pouzivana v pravnych norméch tykajuacich sa
ochrany prirody, pol'nohospodarstva, lesnictva a d’alSich odvetvi. Jednotky, pouZzivané
v takychto normach, musia byt dostato¢ne podrobné, aby pokryvali biologicky relevantné
rozdiely medzi organizmami, ale zaroven dostato¢ne inkluzivne, aby ich nebolo nezvladnu-
tel'ne vel'ké mnoZzstvo.

Povodny Linného pristup k taxonomickej klasifikacii bol zalozeny na fenotypovych zna-
koch, predovsetkym na morfologii (v pripade cievnatych rastlin najmé na morfologii kvetov).
Snaha €o najviac sa vyhnut subjektivnemu rozhodovaniu zahrnutim velkého poctu diagnos-
tickych znakov v kombindcii s exaktnymi matematickymi metddami numerickej taxondomie
viedla k vytvoreniu fenetickej koncepcie druhu, ktora sa zaklad4a na vzhladovej (fenetickej)
podobnosti ako jedinom kritériu druhu, teda vychadza z principu, Ze organizmy maju byt
klasifikované do druhov na zéklade svojej vSeobecnej vzhl'adovej podobnosti. Numericka
taxonomia vyuziva predovSetkym zhlukovl analyzu, vysledkom ktorej je stromovy graf
(dendrogram, v pripade, ak je zalozeny na fenetickej podobnosti, oznacovany ako fenogram),
odrazajuci hierarchiu podobnosti v stibore Studovanych organizmov. V tejto suvislosti ovSem
treba pripomenut, Ze vyber znakov a matematického postupu (indexu podobnosti alebo
nepodobnosti, zhlukovacieho algoritmu atd’.) vyrazne ovplyviiuju Struktiru vysledného feno-
gramu. Fenogram je naviac spravidla organizovany hierarchicky, a opét’ chybaji objektivne
kritéria na rozhodnutie, ktord troven divergencie zodpoveda kategorii druhu.

Podla koncepcie fenotypovej kohézie je druh skupina organizmov zachovavajucich si
fenotypova podobnost’ v priebehu generacii, bud’ vd’aka homeostaze, alebo vd’aka rovnakej
odozve na evolu¢né tlaky, ktorym su spolo¢ne vystavené. Mechanizmy v pozadi kohézie
mozu byt rozdielne: od disruptivnej selekcie viazanej na rézne ekologické niky obsadené
roznymi druhmi (ekologickd koncepcia druhu) cez rozoznavanie partnerov pre parovanie
u zivocichov (etologicka koncepcia druhu) az po vyvojovi homeostazu. Hodnotit’ takéto pro-
cesy je vSak eSte problematickejSie, neZ hodnotenie tradi¢ne pouzivanych fenotypovych zna-
kov. Aj preto je k dispozicii malo empirickych §tudii, ktoré by sa zameriavali na priame
meranie znakov spojenych s tymito procesmi pre delimitaciu druhov.

Kladistickd koncepcia druhu pozaduje, aby druh predstavoval monofyleticki jednotku
(vid’ kapitola Fylogenéza). Je zaloZzena na fylogenetickej analyze, teda rekonstrukeii ,,stromu
zivota®, a problém s fiou spojeny je analogicky ako pri fenetickom druhu: je nutné stanovit
d’alSie kritéria, ktoré urCuju, aké vlastnosti musi mat’ vyvojova vetva, aby bola klasifikovana
ako druh. Naviac u pohlavne sa mnoziacich druhov jedince a populacie ¢asto skor vykazuju
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sietovité (retikulatne) vztahy, nez jednoduché vetvenie. Ak by sme to prehnali do extrému,
jedinec nemo6ze byt monofyleticky, pretoze je vzdy potomkom dvoch rodicov.

V priebehu vyvoja systematiky ako vedy sa samozrejme objavili aj koncepcie, ktoré hl'a-
dali hlbsie biologické kritéria nez je samotna podobnost’ a snaziace sa definovat’ druh ako
prirodzent jednotku. NajstarSia z tejto skupiny je Buffonovska koncepcia druhu, podl'a ktorej
dva jedince patria k rovnakému druhu, ak st schopné vyprodukovat’ Zivotaschopné potom-
stvo, a to aj v pripade, ak sa vyrazne odliSuju fenotypom alebo ak sa v prirode nekrizia (napr.
kvoli odliSnym biotopom alebo aredlom rozSirenia). Toto kritérium uplatituje aj koncepcia
biologického druhu, ktord definuje druh ako skupinu populacii schopnych vzajomného krize-
nia, reproduk¢ne izolovana od ostatnych skupin alebo populacii. V istom zmysle sa jedna
o variantu kohéznej koncepcie, kde mechanizmus, udrziavajici kohéziu druhu, predstavuje
tok génov. Biologicky druh je vel'mi popularny u zooldgov, pretoze u zivoCichov sa dlho
predpokladalo, ze medzidruhové hybridy st nezivotaschopné alebo neplodné. U rastlin vSak
koncepcie zaloZené na moznosti parenia ¢i vzajomného krizenia nardzaji na problém prak-
tickej pouzitelnosti. KriziteI'nost’ v skuto¢nosti nie je binarny (4no/nie) ale kontinualne roz-
deleny znak. V niektorych pripadoch st alopatrické populécie, fenotypovo vyrazne odlisné
a preto klasifikované ako rozdielne druhy, bezproblémovo kriziteI'né (prikladom moézu byt
topole sekcie Aigeiros Populus nigra a P. deltoides, hybridy ktorych sa Siroko hospodarsky
vyuzivaju). V inych pripadoch sa podiel Zivotaschopného potomstva ako indikator krizitel-
nosti méze pohybovat’ kdekol'vek medzi 0 a 100% u krizencov druhov v ramci rodu (napr.
v rode Abies). Niet objektivneho kritéria pre vyber konkrétnej miery krizite'nosti ako hranice
pre vymedzenie druhu. Zaroveii mame vo vSeobecnosti malo informécii o rozsahu toku
génov medzi fenotypovo odlisSnymi populdciami (vynimkou su druhy, u ktorych je rozsah
toku génov predmetom Specifického zdujmu s ohl'adom na ich hospodarsky vyznam), takze
prakticka pouzitelnost’ je obmedzena. Biologicky koncept sa tiez vztahuje na pohlavne sa
mnoziace druhy; jeho pouzitie napr. pri obligatorne apomiktickych rastlindch (nehovoriac
o prokaryotoch nepoznajucich pohlavné mnozenie) nie je zmysluplné.

Molekularne metdédy umoziuja identifikovat’ geneticku odliSnost’ aj v pripade, Ze sa eSte
zdsadnym spdsobom na fenotype neodraza. Casto sa nasledne ukéaZe, Ze takéto samostatné
genetické linie st navzajom aj reprodukéne izolované, teda spliiiaji biologické kritéria druhu.
Takéto druhy oznacujeme ako kryptické.

Mechanizmy specidcie

Z geografického hladiska mozno rozliSovat’ sympatricku, alopatricku a parapatricka specia-
ciu. Pri sympatrickej speciacii novy druh vznikd v ramci aredlu existujiceho materského
druhu. Spravidla k tomu dochadza ndhlym vznikom reprodukcnoizola¢nej bariéry (polyploi-
dizacia, hybridizéacia, prestavba chromozoému). Beznej$im typom je alopatrickd specidcia,
prebiehajuca v oddelenych neprekryvajacich sa aredloch. Novy druh sa mdze vyvinat’ z malej
odstiepenej subpopulacie geograficky izolovanej od velkej materskej populacie (napr. kolo-
nizéciou ostrova; tento typ alopatrie sa oznacuje ako peripatria), alebo rozdelenim pdvodne
suvislého aredlu na porovnatel'ne vel'ké Casti vznikom geografickej bariéry (rozdelenie konti-
nentov, zdvih nového pohoria, vznik rieky a pod.; tento proces sa oznacuje ako vikariancia).
Parapatrickd speciacia je prechodny typ medzi sympatriou a alopatriou: ide o vznik novych
druhov v aredloch, ktoré sa navzajom dotykaji, teda tok génov medzi nimi asponl ¢iasto¢ne
pretrvava, ale pokial’ nie je schopny kompenzovat’ vplyv divergentnych mechanizmov (napr.
disruptivnej selekcie), obe ¢asti sa mozu vyvinut’ na samostatné druhy.

Ak su populacie druhu zoradené podla geografického gradientu, krokovy (stepping stone)
tok génov modze udrziavat’ genetickll integritu druhu aj ked’ su populacie na koncoch gra-
dientu vyrazne geneticky diferencované a navzajom reprodukcne nekompatibilné. Vyhynutie
populacie v ramci gradientu moze tok génov prerusit’ a viest k tzv. extinkénej specidcii.
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Analogicka situdcia moze nastat’, ak sa v rdmci druhu vyskytuji populacie s postupne sa
meniacou hodnotou nejakého zivotne ddlezit¢ho znaku (napr. telesna vel'kost), kde navzajom
kriziteI'né su len formy s blizkymi hodnotami daného znaku. Vyhynutie ktorejkol'vek inter-
mediarnej formy takisto vytvori dve navzdjom inkompatibilné populécie, ktorych fenotypovy
Vyvoj sa postupne vyberie roznymi smermi (prikladom moze byt plemend psov: v sucasnosti
su vSetky povazované za jeden druh Canis domesticus, ale ak by ¢lovek vyhubil vSetky
okrem ¢ivavy a bernardina, vznikli by dva navzajom nekrizite'né druhy).

Vikariantna speciacia spravidla prebieha postupnym hromadenim zmien, ¢i uz v désledku
adaptacie alebo ndhodnych procesov (drift, evolu¢né tahy, akumulacia mutacii). Pri peripatrii
naopak najvicSiu ulohu zohrava spravidla efekt zakladatela: malu izolovanu populéciu
zakladd spravidla maly pocet kolonistov, ktorych genofond predstavuje len vyber
z genofondu zdrojovej populdcie. Takéto vyrazné obmedzenie polymorfizmu moéze narusit
homeostatické mechanizmy, ktoré vo vel'kej populacii maji tendenciu stabilizovat’ genetickt
Struktaru, ulah¢it’ etablovanie novych mutacii, a tym urychlit’ vyvoj smerom k reprodukcne
izolovanému a fenotypovo odlisSnému novému druhu.

| —

= 4 ol

fyleticka Stiepna kladisticka
speciacia

Obr. 35 Ilustracia priebehu fyletickej, Stiepnej a kladistickej speciacie. Velkost, tvar a farba symbolov
schematicky znazornuju fenotypovi podobnost’ taxénov v réznych znakoch resp. skupinach znakov,
vertikalna Skala zodpoveda ¢asovému priebehu, ukoncenie linie znamena vyhynutie taxénu.

Ako bolo spomenuté, makroevolucia uvazuje s procesmi v mierke rddovo sa rovnajicej
geologickym obdobiam. Véc¢Sina taxonov v priebehu takého dlhého obdobia vyhynie, ale aj
genetické linie, ktoré preziji, samozrejme nezostavaju fenotypovo stale (na tomto mieste
treba pripomenut’, ze spolocné biochemické zaklady vsetkej Zivej hmoty, teda rovnaka che-
micka povaha molekul, ktoré ju stavaju, a rovnaky priebeh metabolickych procesov, ktoré
v nej prebiehaju, dokazuju, Ze vsetky zijice organizmy sa vyvinuli zo spolo¢ného predka,
teda rovnakého predchodcu mé napriklad aj ¢lovek a smrek). Fenotypy organizmov, ktoré
nachadzame vo fosilnom zdzname, sa od recentnych organizmov odliSuju, a to aj ak st ich
priamymi predchodcami. Na klasifikaciu fosilnych foriem sa vztahuju v principe rovnaké
zakonitosti ako urecentnych foriem. Ak teda v popise procesu specidcie uvazujeme aj
s fosilnymi formami, moZno rozliSovat’ tri typy specidcie. Pri fyletickej speciacii sa geneticka
linia nestiepi, ale postupne sa meni: fosilne formy a recentna forma organizmu predstavuju
jeden suvisly vyvojovy rad. Pri Stiepnej speciacii dochddza v priebehu evolucie k trvalému
Stiepeniu na samostatné genetické linie, z ktorych niektoré vyhyni ainé sa vyvini na
recentné taxony. V pripade kladistickej specidcie sa od materského taxonu postupne odste-
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puju genetické linie dcérskych taxénov; matersky taxon si pritom v zna¢nej miere zachovava
povodny vzhlad (prikladom st ,,zijace fosilie®).

Fylogenéza

Kladogenéza, anagenéza

Darwin mozno nebol prvy, kto pouzil termin ,,strom Zivota“ ako metaforu procesu, ktorym sa
zivot vyvija (najmi ako protiklad k predstave jednordzového stvorenia Zivota v celej jeho
existujucej rozmanitosti), v kazdom pripade od publikacie jeho diel sa tato predstava ujala.

Jedince, skupiny jedincov ¢i zivotné formy sa navzajom odliSuji v rozdielnej miere, nie-
ktoré st vel'mi podobné, Co sa tyka vzhladu, Struktury tela, chemického zloZenia, sposobu
zivota atd’., iné sa v tychto aspektoch liSia vyrazne. Usporiadanie tychto rozdielov umoziuje
identifikovat’ istu hierarchiu, ktoru reflektuje a vyjadruje taxonomicky systém. Ak sa vratime
k problému spolo¢ného predka, vSetky existujice organizmy zdiel'aju zakladné biochemické
charakteristiky: pouzivanie nukleovych kyselin ako nositel'a dedicnej informacie, prakticky
totozny geneticky kod pouzivany vSetkymi organizmami, pouzivanie proteinov ako hlavnych
(takmer vylu¢nych) regulatorov metabolickych drah, Gzky sortiment aminokyselin, ktoré¢ sa
na tvorbe polypeptidov ako zékladu proteinov podiel’aju, pouZitie lipidov ako materialu bun-
kovych membran atd’. Vsetky tieto spolo¢né ¢rty vedu k zaveru, ze zivé organizmy zdiel'aju
spolo¢ného predka (angl. universal common ancestor), o samozrejme nevylucuje existenciu
inych foriem zivota, ktoré mohli fungovat’ na inych biochemickych principoch a zanikli. Hie-
rarchické usporiadanie zivej hmoty suvisi s tym, Ze ako druhy, tak aj vysSie taxony ako
subory organizmov vznikli procesom Stiepenia, odvetvovania: rozstiepenim materskej popu-
lacie na dcérske a ndslednou akumuldciou zmien v dcérskych genetickych liniach. Tento
proces sa oznacuje ako fylogenéza, a pozostava vlastne z dvoch relativne samostatnych pro-
cesov riadenych odliSnymi mechanizmami: kladogenézy, teda Stiepenia procesom speciacie
a reprodukc¢nej izolacie, a anagenézy, teda akumulacie zmien v genofonde dcérskych linii.
Hoci predmetom zdujmu prirodovedcov boli tradicne predovSetkym fenotypové zmeny
v priebehu fylogenézy, jej priciny su v skutocnosti genetické, je sposobena zmenami dedicnej
informdcie v ramci stiborov organizmov, ozna¢ovanych ako samostatné taxény. Skuto¢nost’,
ze vsetky organizmy funguju na rovnakych biochemickych principoch, umoziuje pouzivat
pre identifikdciu a vymedzenie taxénov molekuldrne znaky, ktoré st do istej miery
univerzalne (niektoré zdiel'ané vSetkymi organizmami, napr. sekvencie pre TRNA a tRNA,
iné zdiel'ané len urcitou skupinou organizmov, napr. chloroplastové gény rastlin) a umoznuju
porovnavanie aj extrémne fenotypovo odlisSnych organizmov.

Fylogeneticky proces v obrovskej vac¢sine pripadov predstavuje sériu rozstiepeni (bifurka-
cii) vramci genetickej linie. Stromovy graf (dendrogram) je preto pouziteny ako vhodny
model. Stromovy graf pozostava z uzlov spojenych vetvami. Koncové (terminalne) uzly su
predstavované recentnymi populdciami resp. taxénmi, ktoré¢ su zahrnuté do fylogenetickej
analyzy (vzhl'adom na to, Ze nemusi ist’ o taxény konkrétnej urovne, pouziva sa pre ne termin
»pracovna taxonomicka jednotka®, angl. operational taxonomic unit, OTU), vnatorné
(interné) uzly grafu predstavuju ich hypotetickych predkov (,,hypoteticka taxonomicka jed-
notka®, angl. hypotetical taxonomic unit, HTU). Moznost priradit HTU k nejakému fosil-
nemu taxoénu je skor vynimkou ako pravidlom. Ak dizka vetiev grafu zodpoveda mnoZstvu
nahromadenych anagenetickych zmien, dendrogram sa stdva modelom fylogenézy, teda fylo-
gramom, terminalne vetvy vSak v tomto pripade nekoncia na rovnakej urovni (rychlost’ ana-
genézy nemusi byt vo vSetkych vyvojovych liniach rovnaka). Zhluky v rdmci dendrogramu
mozu (ale nemusia) zodpovedat’ existujucim formalne uznanym taxonomickym jednotkam.
Ak je mozné aspoil na urovni hypotézy urcit’, ktory z internych uzlov predstavuje fylogene-
ticky najstarSiu formu (teda ktoré HTU st starSie a ktoré recentnejsie), fylogeneticky strom sa
oznacuje ako zakoreneny. Cestou k identifikacii takéhoto uzla je zahrnutie fylogeneticky
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vzdialenejSej OTU, spravidla sestersky taxon rovnakej urovne (napr. ak skimame fylogenézu
druhov v rode Fagus, mdézeme zaradit’ vzorku z in¢ho rodu ¢el'ade Fagaceae, napr. Quercus,
Lithocarphus, Castanea a pod.).

Rekonstrukcia fylogenézy sa zaklada na rozsahu, v akom rézne taxony (OTU) zdielaju
homologické znaky, teda znaky zdedené od spolocného predka. Komplikaciu pre fylogene-
ticku analyzu predstavuji homoplazie, teda znaky resp. hodnoty znakov, ktoré sa v evolucii
objavili nezéavisle na sebe viackrat, a teda ktoré dvojica OTU nemusela zdedit’ od rovnake;j
HTU (znak ,,pritomnost’ kridla® u tu¢niaka, orla a pStrosa je napriek vyraznému rozdielu vo
vzhlade kridla u tychto taxénov homologicky, naopak tento znak netopiera, orla a christa
predstavuje homoplazie, pretoze u tychto taxénov sa vyvinuli nezavisle na sebe a v pripade
chrusta aj z odlisnych telesnych Struktir). V evolucii mézu vznikat' viacerymi mechaniz-
mami, vedicimi k roznym typom homoplézii. Paralelizmus je rovnaka hodnota znaku zdie-
l'and dvomi pribuznymi OTU, ktord sa ale nevyskytovala u ich spolo¢ného predka (HTU), ale
vyvinula sa uoboch dcérskych taxonov nezavisle na sebe napr. vdaka rovnakému tlaku
prostredia. Pod konvergenciou sa rozumie vyvinutie rovnakych alebo podobnych hodnot
znaku u dvoch nepribuznych linii (napr. spominané kridlo vtdkov a netopierov). Analdgia je
vonkajs$ia podobnost’ hodnét znaku vyplyvajica z rovnakej funkcie alebo rovnakého tlaku
prostredia, ktora sa nezaklada na Strukturalnej zhode (napr. kridlo vtakov a kridlo hmyzu).
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Obr. 36 Ilustracia rekonstrukcie fylogenézy na prikladwe regiondlnych populacii buka lesného
v Eurazii: fylogram (neighbour-joining tree; vl'avo) a retikulogram (neighbour-net; vpravo).

Rekonstrukceia fylogenézy na zéklade zdiel'ania homolégii je zaloZena na predpoklade, ze
¢im skor doslo k odstiepeniu dvoch linii, tym viac anagenetickych zmien sa v nich nahroma-
dilo a teda tym menej homoldgii budii mat’ spolocnych. Rekonstrukcia vychadza z principu
uspornosti (parsimonie), teda zo vSetkych teoreticky moznych vyvojovych stromov je za
platny povazovany ten, ktory pozorované rozdelenie znakov v ramci Studovaného suboru
OTU je schopny vysvetlit' na zadklade najnizsieho poc¢tu anagenetickych zmien.

Problémom tohoto pristupu je, ze fylogenézu predstavuje ako jednoduchy proces staleho
odStepovania. V skutocnosti genetické linie, ktoré sa v minulosti rozstiepili, sa moézu opét
spojit, ¢im sa vytvara sietovitd (retikulatna) Struktura. K spajaniu mdze dojst mechaniz-
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mami, spominanymi v kapitole Mikroevolicia, teda hybridizaciou, horizontdlnym prenosom
génov, bunkovou endosymbidzou ¢i endoparazitizmom a pod. V tomto pripade je vhodnejSim
modelom fylogenézy sietovy graf (retikulogram).

Molekuldarne hodiny

Urcita ast’ genetickej premenlivosti nie je predmetom prirodného vyberu. Useky DNA,
ktoré nie st exprimované do RNA, proteinov a fenotypovych znakov (introny, spacery, repe-
titivne sekvencie a pod.) ¢asto nemaju pre bunku zZiadny funkény vyznam, mutacia v nich sa
nema ako pozitivne ¢i negativne odrazit’ na biologickej zdatnosti jej nositel’a. To isté sa tyka
aj mutacii v génoch, ktoré nemenia vlastnosti produktu génu (synonymné mutacie, mutacie
sposobujuce zaradenie aminokyseliny s podobnymi chemickymi vlastnostami). Tato Cast’
genetickej variability je teda zavisla ¢isto na ndhodnych procesoch (mutécie, drift). Akumu-
lacia zmien (substiticie nukleotidov v DNA ¢i aminokyselin v proteinoch) je teda linearnou
funkciou casu. Pocet rozdielov v sekvenciach teda odraza cas, kedy sa dve genetické linie
oddelili, mozno ich teda pouzit’ ako istti formu molekuldrnych hodin (angl. molecular clock).

Praktické pouzitie je samozrejme komplikovanejSie. Nie vSetky typy mutdcii maji rov-
naka pravdepodobnost’ (tranzicie, teda zameny Py<>Py, Pu—Pu, st castejsie, tranzicie, teda
zameny Py«—Pu, st zriedkavejsie), vyskyt zahrdlenia meni pravdepodobnost’ fixacie mutécii,
zmena diZky generaénej doby v priebehu evolticie meni ¢asovi §kélu (evoluéné zmeny pre-
biehaju z generacie na generaciu, ale predmetom zaujmu su spravidla roky, nie pocet genera-
cii) a pod. Preto existuje cely rad modelov molekularnych hodin, ktoré umoziuju korekcie
tychto faktorov. Aj tak vSak plati, ze molekularne hodiny najlepsie odrazaju realny priebeh
fylogenézy v strednych casovych mierkach. Pridlha mierka evoltcie prinaSa problém satura-
cie: zmien je privela a zvySuje sa pravdepodobnost’ viacndsobnych mutécii rovnakého lokusu
(ten isty nukleotid mutuje viackrat) a spatnych mutacii. Molekuldrne hodiny pochopitel'ne
vychadzaju zo sekvencie v sucasnosti, viacndsobné¢ zmeny v minulosti niet ako detekovat’.
Zavislost’ poctu substiticii na Case teda pri dlhych ¢asovych mierkach prestava byt linearna.
Pri kratkej ¢asovej mierke naopak nova mutacia nemusela byt’ v odstiepenej genetickej linii
fixovana (teda nemusela nadobudnut’ frekvenciu 100%). Odlisné varianty v tomto pripade
predstavuju rozne alely, pritomné v genofonde populdcie spolocného predka pdvodnej
a odstiepenej linie, ¢o vedie k vysoko nadhodnotenym odhadom casu divergencie.

Priebeh fylogenézy v r6znych usekoch DNA sa méze odliSovat. Preto je nutné rozliSovat
medzi fylogenetickym stromom génu (gene tree) a fylogenetickym stromom druhu (species
tree). Prvy pripad rekonStruuje evolucnt histériu konkrétneho segmentu DNA, spravidla
génu. V druhom pripade je predmetom zdujmu rekonstrukcia genealdgie taxonu, populacie
apod. Interné uzly stromu tu predstavuju pripady specidcie. Pri rekonstrukcii druhovych
stromov je nutné dbat’ na pouzivanie ortologickych génov (teda génov identickych pévodom,
ktoré spravidla plnia v r6znych linidch rovnakt funkciu) a vyhybat sa paralogickym génom
(teda tym ktoré vznikli v priebehu evolucie duplikaciou povodného génu, zachovali si teda
v znacnej miere rovnaku sekvenciu, ale mohli nadobudnut’ Giplne nové funkcie).

Taxonomické implikacie fylogenézy

Aj ked’ kritéria genetickej kohézie sa v prisnom slova zmysle vzt'ahuju len na taxonomicku
uroven druhu, aj u vyssich taxonomickych jednotiek sa predpoklada (aj ked’ tento predpoklad
nebyva nutne explicitne vysloveny), ze st zaloZené nielen na vonkajSej podobnosti, ale pre-
dovsetkym na genetickej a vyvojovej pribuznosti. Taxén ktorejkol'vek urovne by mali vytva-
rat’ jedince, populdcie a druhy, ktoré predstavuji rovnaku vetvu vyvoja. Kazdy taxén
s vynimkou druhu (a vynimoc¢ne rodu) je nutne tvoreny zmesou vzajomne izolovanych gene-
tickych linii. V klasifikatnom systéme by tieto linie mali vytvarat’ logickl hierarchiu, ktora
¢o najvernejSie odraza hierarchicky charakter evolucie, nemali by sa navzajom krizit’ Ci pre-
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kryvat’. Z toho logicky vyplyva, ze akykol'vek taxon by mal obsahovat’ len druhy, ktoré su si
navzajom pribuznejSie (teda k ich evolu¢nej divergencii zo spolo¢ného predka doslo neskor),
nez je ktorykol'vek znich pribuzny s ktorymkol'vek inym druhom zaradenym do iného
taxonu rovnakej alebo vyssej tirovne.

Pokial’ zabudneme na moznost’ retikulécii (ktord sa tyka maximalne urovne rodov), fylo-
genéza prebieha postupnymi dichotomickymi Stiepeniami, teda v konkrétnom Case sa jedna
genetickd linia rozstiepi na dve (rovnako alebo rozdielne, velké, na principe dichotémie to
ni¢ nemeni). Rekonstrukcia fylogenézy na zaklade dostupnych znakov vSak nemusi byt
schopna rozlisit’ jednotlivé body Stiepenia, v tomto pripade sa Stiepenie javi ako polytomické
(t.j. v jednom uzle zacinaju viac ako dve vetvy).

V prirodzenom taxonomickom systéme, ktory odraza evolu¢ny vyvoj, by vSetky taxony
mali byt monofyletické, teda zdiel'at’ jediného spolo¢ného predka. Monofylum zahfna tohoto
spolo¢ného predka a vSetkych jeho potomkov. Monofyleticky rod (napriklad) je teda taky,
ktory zahfna vSetky druhy, ktoré sa vyvinuli z jedného taxénu, pricom ziadny z jeho potom-
kov nie je zahrnuty do iného rodu. Pokial’ je niektord vyvojova vetva (tvorena jednym alebo
viacerymi OTU) z monofyla vy€lenena a klasifikovana samostatne, je takyto taxén oznaco-
vany ako parafyleticky (prikladom mdze byt trieda plazov, z ktorej su v klasickej Linnéov-
skej taxonoémii vyclenené vtaky ako samostatnd trieda, teda taxon rovnakej urovne. Podl'a
povodnej koncepcie trieda plazov zahfnala aj vetvu Synapsida, ktora zahfna cicavce.). Poly-
fyleticky taxon zdruzuje nezavislé vyvojové linie spojené vonkajSou podobnostou a teda
nemoze zahfnat' spolo¢ného predka (obr. 37). Typickym prikladomje pdvodny kmen Cervy
(Vermes), ktory predstavuje zmes navzajom nezavislych vyvojovych linii, ktoré spaja len
podobna stavba tela. Moderné taxondmia nepriptsta existenciu polyfyletickych taxénov.

A A ABBBB A A A AABB A B BB B BA

L | ‘ L]

taxén A monofyleticky taxén A parafyleticky taxén A polyfyleticky
Obr. 37 Priklady monofyletického, parafyletického a polyfyletického taxénu

Koevolucia

V prirodzenych ekosystémoch organizmy vstupuju do vel'kého mnozstva vzadjomnych inter-
akcii a musia sa adaptovat’ nielen za zmeny abiotického prostredia, ale aj na zmeny zloZenia
spolocenstiev, ktorych stucast’ tvoria. Evolu¢ny vyvoj jedného organizmu logicky vyvolava
nutnost’ zmien inych organizmov, ktoré st na iom zavislé (parazity, symbionty atd’.). Tuto
previazanost' a vzdjomnu podmienenost evoluéného vyvoja skupin organizmov vystihuje
pojem koevolucia. Zrejmym prejavom koevolucie je rozsireny vyskyt monofagnych druhov
hmyzu; spoloCenstva listoZzravého hmyzu st spravidla prisne viazané na hostitel'sky druh
dreviny. Koevolucia sa samozrejme prejavuje aj na nizsej taxonomickej arovni, nez je druh:
rozne genotypy lesnych drevin cCasto hostia Specifické spolocenstva ektomykoriznych
a parazitickych hub, herbivorného hmyzu atd’., pricom miera odlisnosti zavislych spolo¢en-
stiev tesne koreluje s mierou genetickej nepodobnosti medzi jedincami resp. genetickej
divergencie medzi populaciami.
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HYBRIDIZACIA

Vnutrodruhova, medzidruhova, medzirodova hybridizacia

V bioldgii je termin hybridizécia vzdy spojeny s pohlavnym rozmnoZovanim. V tom najSir-
Som zmysle slova je pod nim myslené splynutie akychkol'vek dvoch gamét nestcich odlisné
gény do zygoty, teda vznik heterozygotného jedinca.

Tato definicia je z praktického hl'adiska nevel'mi pouzitelnd, pretoze je prili§ Siroka.
V tomto zmysle by prakticky vSetky jedince akéhokol'vek pohlavne sa mnoziaceho druhu
boli hybridmi. Preto sa tento pojem spravidla zuzuje na krizenie jedincov, ktori st navzajom
odli$ni v nejakom biologicky relevantnom aspekte: fenotypovo (st zarad’ovani k odliSnym
taxonom akejkol'vek urovne, vratane vnutrodruhovej), geneticky (patria k odliSnym genetic-
kym linidm, napr. réznym ekotypom, pochadzaju z rozdielnych glacialnych refugii a pod.)
alebo inak.

K hybridizacii pochopite'ne najlahSie dochadza na Grovni vnutrodruhovej; uz zo samot-
nej definicie druhu (ak sa drzime kohéznej ¢i biologickej koncepcie druhu) vyplyva, zZe
jedince v ramci druhu by mali byt navzajom kriziteI'né, aj ked’ patria ku geograficky ¢i fylo-
geneticky vzdialenym populaciam. Na urovni medzidruhovej prebieha hybridizacia takisto, aj
ked’ sa biologovia dlho domnievali, Ze ide o okrajovy fenomén, ktorého produkty sa mdzu
uplatnit’ len na Specifickych alebo ¢lovekom narusenych stanovistiach, a vztahuje sa predo-
vSetkym na rastliny, u zivocichov je vynimoc¢ny. Az masové rozsirenie ndstrojov molekular-
nej biologie v poslednych desatrofiach umoznilo zistit, ze v skuto¢nosti ide o rozsireny jav.
U rastlin sa podiel druhov, ktoré st vo vicsej ¢i mensej miere zapojené do medzidruhovej
hybridizacie, odhaduje az na Stvrtinu. V pripade Zivocichov je tento podiel sice nizsi, ale
napriek tomu ide o masovy jav. NajvysSia taxonomickd uroven, na ktorej prebieha hybridiza-
cia v prirode, je uroven medzirodovej hybridizicie, aj ked’ je CastejSia v Celadiach, v ktorych
je rodova prislusnost’ druhov spornd a byva predmetom revizii (u rastlin ¢el'ade Rosaceae,
Orchidaceae, Poaceae, u zivoCichov Canidae, Felidae, Bovidae, Phasianidae atd’.). Mnohé
z tychto hybridov (najmi zivocisnych) vznikli sice prirodzenou cestou, ale v umelych pod-
mienkach zoologickych zahrad, pol'nohospodarskych chovov a pod. Umelou hybridizaciou
boli dokonca dosiahnuté aj hybridy medzi ¢el'ad’ami, aj ked’ ide o extrémne zriedkavé pri-
pady.

V podkapitole Reprodukcna izoldcia boli popisané mechanizmy, ktoré¢ brania vzajom-
nému kriZeniu jedincov. Pochopitel'ne, ¢im su dva jedince vzdialenejSie z hl'adiska kladoge-
nézy (teda ¢im viac ¢asu uplynulo od odstiepenia ich vyvojovych linii od spolo¢ného predka),
tym vysSia je Sanca, ze sa v dosledku anagenézy takéto reprodukéné bariéry vytvorili a tym
ucinnejSie tieto bariéry moézu byt. Miera vzdjomnej kriziteInosti, vyjadrovana podielom
zivotaschopného potomstva v porovnani s vnutrodruhovym krizenim (napr. podielu kli¢ivych
semien) teda dobre odraza fylogenetickt pribuznost’ a méze byt vel'mi uzitoénym indikéto-
rom v taxonomii.

Homoploidna a alloploidna hybridizacia, introgresia, apomixia

Podmienkou tspesnej hybridizacie je spravidla (aj ked’ nie nutne) rovnaka vel’kost” chromo-
zomovych sad v oboch gamétach. Spojenie dvoch haploidnych gamét sa oznacuje ako homo-
ploidna hybridizacia, nedochddza pri nej k zmene ploidie. Homoploidné hybridy st casto
sterilné. PriCiny sterility mézu byt vel'mi rozmanité, od inkompatibility jadrového a organe-
larneho gendmu, nizka homoldgia chromozémov v désledku rozsiahlejSich chromozémovych
mutacii (spravidla inverzii a translokécii), naruSenie epistatickych interakcii medzi génmi
alebo naopak vytvorenie novych (narusenie fyziologickych procesov alebo biochemickych
drédh) a pod. V tomto pripade je vyskyt hybridov v prirodzenych populaciach (niekedy aj
s vysokym podielom) len vysledkom opakovanej hybridizacie, a nie stabilizacie hybridogén-
nych genetickych linii. Vynimo¢na vSak nie je ani situdcia, ze hybridy su plne fertilné a
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schopné nielen produkovat funkéné gaméty, ale aj krizit' sa navzdjom alebo spitne
s niektorym z rodi¢ovskych druhov. V takejto situdcii moéze dochéadzat k introgresii, teda
zanaSaniu génov jednej genetickej linie (napr. druhu) do genofondu inej. Vzhl'adom na vol'nu
kriziteInost’ hybridov s jednym alebo oboma rodicovskymi druhmi vznikaju opakovanym
spatnym krizenim prechodné jedince s rozdielnym podielom oboch genofondov, ¢o sa navo-
nok fenotypovo prejavuje ako subor jedincov vykazujucich postupny plynuly prechod vo
vsetkych znakoch medzi rodicovskymi druhmi. Takéto zmesi Cistych a prechodnych fenoty-
pov sa oznacuju ako hybridné roje (ang. hybrid swarm). Ak st rodiCovské druhy sympatrickeé,
introgresia skor ¢i neskdr vedie k ich zaniku a splynutiu do jednej vol'ne sa kriziacej popula-
cie. V tomto pripade si mézu udrzat’ druhovu integritu len vtedy, ak su hybridy alebo hyb-
ridné roje viazané na Specifické stanovistia, na ktorych vykazuju vyssiu biologickl zdatnost’
v porovnani s rodi¢mi. Dobrym prikladom st populacie hybridov Pinus uliginosa (= P. syl-
vestris X P. mugo), ktoré sa vyskytuju na raseliniskadch strednej Europy, kde sa hybridy
dokazu presadit’ oproti rodicovskym druhom, na rozdiel od stanovist typickych pre kosodre-
vinu alebo borovicu lesnd. V pripade peripatrickych rodicovskych druhov vznika na styku ich
arealov hybridnd zéna. Jej Sirka zavisi od intenzity toku génov a v priebehu Casu sa postupne
zvacsuje:

1T = 2n(c/w?)

(T je ¢as merany poctom generacii, w je Sirka hybridnej zony a o je axidlna vzdialenost’ pre-
nosu génov za generaciu). Introgresia moze byt asymetricka (t.j. medzidruhovy tok génov do
genofondu jedného druhu je intenzivnejs$i nez opaénym smerom), ¢i uz v dosledku nerovna-
kej vzédjomnej krizitenosti rodicovskych druhov, alebo v dosledku vyrazne nerovnakej
pocetnosti rodi¢ovskych populécii.

Pokial’ je pri¢inou sterility hybridov nedostatocna homologia chromozémov, pochadzaju-
cich od jedného a druhého rodi¢ovského druhu (odlisnost’ Struktiry chromozému resp. uspo-
riadania génov), moze byt prekonand zdvojenim chromozomovych sad. Tento typ hybridov
teda obsahuje dve dvojice chromozémovych sad, pochadzajuce od rozdielnych rodicovskych
druhov, a mechanizmus sa oznacuje ako alloploidné hybridizacia (vid’ podkapitola Genomové
mutacie).

Aj v pripade, ak je hybrid sterilny, moze hybridizacia viest’ ku vzniku novej stabilnej
linie. Pri rastlindch prichddza do uvahy ako stratégia prezivania nepohlavné rozmnozovanie,
teda apomixia. Tento termin sa pouziva v rozdielnych kontextoch. V SirSom zmysle slova
zahfna akukol'vek formu nepohlavného rozmnozovania, teda vratane vegetativneho mnozenia
poplazmi, rizémami, fragmentaciou a podobnymi mechanizmami. Niektoré rastliny si vytva-
raju Specializované organy (pacibul’ky), ktoré st l'ahko oddelitelné a dobre sa $iria (Poa
alpina, Dentaria bulbifera). Apomixia v uzSom zmysle alebo agamospermia je rozmnozova-
nie pomocou semien, ktoré nevznikli pohlavnou cestou. Mechanizmov agamospermie exis-
tuje viac: embryo sa moze vyvijat’ z neredukovanej neoplodnenej megaspory (diplosporia)
alebo z normalnej diploidnej bunky sporofytu (aposoéria). Pri niektorych apomiktickych dru-
hoch je vSak opelenie nutné pre vznik semena — aj ked’ sa pel’ nepodiel’a na vzniku samotne;j
zygoty, musi jedno zo samcich jadier splynut’ s polovym jadrom zarodo¢ného vaku, aby sa
mohol vyvinat endosperm.

Existuje pomerne malo obligatorne apomiktickych druhov ¢i rodov, a spravidla nepretr-
vavaju v evolucii dlho. Pri¢inou je postupné hromadenie mutacii, ktoré sa vzhl'adom na
absenciu rekombinécie génov nema ako odstranit’. Aj v pripade, ak ide o mierne Skodlivé
mutacie, postupne zniZzuju priemerntl zivotaschopnost’ jedincov v populacii a vedi ¢asom
k jej iplnému zaniku. Tento mechanizmus sa oznacCuje ako Mullerova racna (rohatka; angl.
Muller's ratchet). Naopak, fakultativne apomiktické rastliny, ktoré kombinuju schopnost’
kopirovat’ najuspesnejSie genotypy apomixiou so schopnostou generovat’ dedi¢nu premenli-
vost’ obCasnym alebo Castym pohlavnym mnozenim, si pomerne bezné.
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V zavislosti na uc¢inku génov, ktoré hybridy zdedili od rodi¢ovskych druhov, mézu byt’ vo
svojich znakoch totozné sjednym rodiCom, predstavovat fenotypovy prechod, alebo sa
vymykat’ z intervalu fenotypovych hodnét rodiCov (tento jav sa oznacuje ako transgresia,
resp. v pripade; ak sa jednd o znak asociovany s biologickou zdatnost'ou a hybrid v iom pre-
vySuje oboch rodi¢ov, hovorime o heterdze). Spravidla fenotyp hybrida predstavuje kombi-
naciu tychto troch pripadov, teda vo vysledku sa hybrid fenotypovo odliSuje od oboch rodi-
covskych druhov. Ak je hybridna genetickd linia reprodukéne izolovand od rodicovskych
druhov (vzdjomna nekriziteInost’, odlisné ekologické naroky a pod.), moze sa vyvinit na
samostatny hybridogénny druh. U mnohych druhov nie je ich hybridny pévod zjavny a az
rozvoj molekuldrnych metdéd pomohol ho odhalit’.

GENETICKE ZDROJE A ICH ZACHOVANIE

Genofond a genetické zdroje

Pod pojmom genofond rozumieme stthrn vSetkych genetickych informacii (génov a ich ale-
lickych variantov) konkrétneho rastlinného alebo zivociSneho druhu. Niekedy, najmi pri
rastlinach, ktoré sa rozmnozuju aj vegetativne, je tento pojem rozsireny aj na stthrn genoty-
pov, t.j. konkrétnych kombinécii alel u jedincov druhu.

Rovnako, ako je mozné hovorit’ o genofonde druhu, je mozné pouzit’ tento pojem aj pre
suhrn genetickych informacii resp. genotypov konkrétnej populacie. Jednotlivé varianty
génov nie su rovnomerne zastupené v celom aredli druhu. Jednotlivé populécie sa od seba
odliSuju genetickou Strukturou v doésledku adaptacie na podmienky prostredia konkrétneho
stanovista prostrednictvom prirodného vyberu, a v dosledku rozdielnych migra¢nych ciest a
d’alSich okolnosti pocas rekolonizacie sucasného aredlu v poladovom obdobi.

UzitoCnost” ktorejkol'vek alely nie je mozné hodnotit’ apriorne. Alely, ktoré sa ukazuju
ako nevhodné, ¢i dokonca letdlne v urcitych podmienkach, moézu svojim nositelom v inych
podmienkach prinasat’ selektivne zvyhodnenie. Exemplarnym prikladom je alela sposobujuca
koséacikovita anémiu (kap. Selekcia), ktora ale zaroven poskytuje svojim nositelom rezisten-
ciu vo¢i malarii. Ale nie je nutné zachadzat’ k takymto extrémnym pripadom, aj dva geno-
typy, ktoré¢ sa v sucasnosti javia ako uplne ekvivalentné, sa mézu odliSovat’ v odolnosti voci
novym, doteraz neexistujucim stresovym faktorom (nové patogénne organizmy, Skodcovia,
novy typ imisii a pod.). Snahou ¢loveka teda musi byt udrzat’ genofond pokial’ mozno v celej
jeho Sirke a geografickej Strukture.

Pojem genetické zdroje je Casto stotoziiovany s pojmom genofond, ale spravnejsie by sa
mal vztahovat’ na organizmy samotné. Ak genofond je subor génov, geneticky zdroj je subor
ich nositelov. Pod genetickymi zdrojmi rozumieme teda konkrétne jedince, a ich subory
vzniknuté prirodzene (lokalne prirodzené subpopulacie) alebo umelo vytvorené ¢lovekom
(botanické a zoologické zahrady, archivy biologického materialu, pokusné plochy a pod.).

Podl'a Dohody o biologickej rozmanitosti biologické zdroje predstavuji ,,organizmy
alebo ich casti, populdcie alebo akékol'vek iné biotické sucasti ekosystémov s aktualnym
alebo potencidlnym vyuzitim resp. hodnotou pre l'udstvo®. Pre genetické zdroje uvadza kon-
vencia stru¢nejSiu definiciu: ,,geneticky material (akykol'vek materidl rastlinného, Zivocis-
neho, mikrobidlneho ¢i iného povodu, obsahujici funkéné jednotky dediCnosti), ktory obsa-
huje gény so sti€asnou ¢i potencidlnou hodnotou pre l'udi“. Obe definicie teda zdoraznuju
aspekt vyuzitelnosti génov ¢i biologického materidlu pre praktické (skor by bolo mozné
povedat’ hospodarske) ticely. Na jednej strane je to logické, pretoze problematika genetickych
zdrojov sa prioritne zameriava na organizmy priamo alebo nepriamo vyuzivané
v pol'nohospodarstve, na druhej strane takéto ponatie koncepcie biologickych a genetickych
zdrojov ignoruje inherentné hodnoty prirody ako takej. Konvencia kladie velky doraz na
trvale udrzateI'né¢ vyuzivanie (definované ako ,,vyuzivanie zloziek biologickej rozmanitosti
takym sposobom a v takej miere, ktora nevedie k poklesu biologickej rozmanitosti v dlhodo-
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bej perspektive a teda udrziava jej potencial pre plnenie potrieb sucasnej a budtcich I'udskych
generacii), takze stale berie ¢loveka ako referenny Standard, ktorym pomeriava prirodné
hodnoty. V uzkom utilitirnom chépani sa teda pojem ,,genetické zdroje* vzt'ahuje na orga-
nizmy priamo hospodarsky vyuzivané clovekom (pol'nohospodarske plodiny a ich divorastuci
pribuzni, hospodérske lesné dreviny, hospodarske zvieratd, priemyselne vyuzitelné mikroor-
ganizmy). Sir§ie chapanie tohoto terminu berie do uvahy hodnotu prirody ako takej pre
cloveka (ked’ze ¢loveka berie ako sucast’ ekosystému Zeme) a teda rozSiruje ho aj na orga-
nizmy, ktoré ¢lovek priamo hospodarsky nevyuziva, ale ktoré takisto prispievaju k dlhodobe;
existencii l'udskej spolocnosti.

Podl'a miery narusenia povodnej genetickej Struktary rozliSujeme genetické zdroje:

e primarne — nenaruSené ¢innostou ¢loveka

e sekundarne — zdroje, ktorych geneticka Struktura je ovplyvnena hospodarenim alebo

inou l'udskou ¢innostou

e terciarne — syntetické, ¢clovekom vytvorené populacie

Genetické zdroje moézu byt ohrozené prirodnymi faktormi (choroby charakteru epidémii,
ohrozujuce existenciu celého druhu, napr. grafiéza brestov, abiotické a biotické Skodlivé
Cinitele, ohrozujtce lokéalne populécie) a ¢innostou ¢loveka (nevhodné hospodarske postupy,
imisie a pod.). Motivaciou pre Specifické programy zamerané na ich zachovanie je najmi
skuto¢nost’, ze moderné polnohospodarstvo vyuziva obmedzeny sortiment plodin, naviac
spravidla s tzkou genetickou zakladiiou, ¢o je v ostrom kontraste s vel'kym poctom geneticky
diferencovanych lokalnych ras a odrod, ktoré boli hospodarsky vyuzivané este pred par gene-
raciami. Prax ukdazala, Ze pol'nohospodarske variety s izkou genetickou bazou su mimoriadne
ohrozené systematicky sa objavujucimi novymi patogénmi a inymi Skodlivymi Cinitel'mi.
Jedinou prakticky aplikovatelnou cestou pre sl'achtitel'ov aj dnes zostava hl'adanie génov pre
rezistenciu v starSich odrodach a divorastucich populdciach. Ani pokrocilé technologie gene-
tickych manipulacii nedokdzu nahradit’ prirodzenti premenlivost ako zdroj génov
a komplexov vzdjomne interagujucich génov pre odolnost’ vo¢i novym zdrojom rizik.

Pre zachovanie genofondu je zdkladnym ukazovatelom minimélna velkost’ zivotaschop-
nej populacie (angl. minimum viable population; MVP), ktora je vysledkom analyzy zivota-
schopnosti populécie (angl. population viability analysis; PVA). MVP predstavuje spodnt
hranicu pocetnosti, ktora umoznuje populécii prezitie v prirodzenych podmienkach tak, aby
nebola ohrozena vyhynutim v désledku prirodnych katastrof alebo nahodnych faktorov stvi-
siacich s demografickymi a genetickymi procesmi alebo kolisanim podmienok prostredia.
Spravidla sa tato koncepcia vztahuje na divozijice ¢i divorastiice populacie, ale v principe
ni¢ nebrani jej pouZzitiu aj pre populacie existujuce pod kuratelou ¢loveka. MVP je spravidla
kvantifikovand ako velkost’ populacie, ktord s definovanou pravdepodobnostou (spravidla
50-95%) zaisti d’alSiu existenciu populacie po definovanti dobu (definovanu ¢asom alebo
poctom generacii). Analyza zivotaschopnosti populdcie vychadza z dostupnych tudajov
o populécii, spravidla pozorovania pritomnosti/nepritomnosti na lokalitdich, 1dajov
o pocetnosti v priebehu niekol'kych rokov, zriedkavejSie podrobnejSich demografickych
udajov (pochopitel'ne, ¢im presnejSie a podrobnejSie su vstupné tdaje, tym spolahlivejsia je
predikcia prezitia populécie). Dalgim typom vstupnych tdajov st informacie o podmienkach
prostredia, pripade predikcia ich d’alSieho vyvoja (napr. modely klimatickej zmeny). PVA
nasledne vyuziva demografické modely pre odhad buduceho vyvoja populacie s vyuzitim
simula¢nych a randomizacnych algoritmov. Odhad MVP vychadza z opakovania simulécii
radovo stovky az tisice krat. Pravdepodobnostné rozdelenie odhadov buducej pocetnosti je
spravidla vyrazne l'avostranne asymetrické (spravidla je modelované lognormalnym rozdele-
nim) aumoznuje modelovat ¢as do vymiznutia populacie (angl. time to extinction).
Z hladiska genetickych rizik odhad MVP spravidla zohladiiuje riziko akumulécie inbree-
dingu (a z neho vyplyvajucej narastajucej inbrednej depresie, znizujucej biologickll zdatnost’
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¢lenov populacie) a genetickych efektov zahrdlenia, teda genetického driftu. Odhady MVP sa
lisia podl'a taxonomickych a bionomickych skupin organizmov, radovo sa vSak pohybuji
v tisicoch jedincov (tab. 14).

Tab. 14 Odhady minimélnej velkosti Zivotaschopnej populdcie na zdklade metaanalyzy
publikovanych dat (Traill et al. 2007)

Organizmy Medidn MVP 95% IS
Cicavce 3876 2261-5095
Vtaky 3742 2544-5244
Hmyz 10841 1650-103625
Rastliny 4842 2512-15992
Vsetky druhy 4169 3577-5129

Metody zachovania a zachrany genetickych zdrojov

Genetické zdroje chranit’ a zachovavat’ v mieste ich prirodzeného vyskytu, t.j. in situ. Pokial
existuje riziko zéaniku lokalnych populéacii alebo hospodarsky cennych genotypov, alebo
pokial je to technicky jednoduchsie, existuje moznost’ ich ochrany ex situ, t.j. ich evakuacie
mimo priamo ohrozenych miest. Miera, v akej sa vyuZziva jedna alebo druhéd skupina metdd,
vyrazne zéavisi od toho, o ktort skupinu organizmov sa jedna. Ako uz bolo uvedené, prog-
ramy zachovania genetickych zdrojov sa primarne orientuji na organizmy priamo hospodar-
sky vyuzivané ¢lovekom, ovSem aj u nich sa miera ich domestikacie resp. aktualneho zasa-
hovania Cloveka do ich populacii méze vyrazne odliSovat.

U domestikovanych druhov, najmi u pol'nohospodérskych plodin, predmetom zaujmu
nemusia byt len tieto druhy ako také, ale Casto aj populécie ich divozijucich pribuznych.
U druhov s nizkym stupfiom domestikacie (napr. lesnych drevin) st predmetom zaujmu opét’
primarne prirodzené populacie. Optimalne je, ak ich dokazeme chrénit’ in sifu. Existuja na to
ako vSeobecné, tak aj Specifické nastroje. K vSeobecnym néstrojom patria predovsetkym
nastroje ochrany prirody. V chranenych tizemiach, najmé v pripade bezzdsahového rezimu
(ndrodné prirodné rezervacie), sa populacie maji moznost’ adaptovat’ na meniace sa prostre-
die prirodnym vyberom a epigenetickymi mechanizmami. Prirodzené mechanizmy reproduk-
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maximalizuje Sancu, ze aj zriedkavé alelické varianty pritomné v genotypoch populacie sa
odovzdaju néslednej generacii. Z hladiska lesného hospodarstva je najdolezitejSia a zadroven
najproblematickejSia ochrana sekundarnych genetickych zdrojov, t.j. obhospodarovanych
lesnych porastov. Pre ich ochranu in situ sluzia predovsetkym génové zdkladne resp. génové
rezervacie (gene reserves). V zmysle zédkona ¢. 217/2004 Z.z. resp. 138/2010 Z.z. pod géno-
vou zakladiiou rozumieme komplex porastov obhospodarovany s prioritou zachovania geno-
fondu drevin, pre ktoré bola zriadena. Génova zakladna by mala obsahovat predovsetkym
povodné, autochtonne porasty. V odovodnenych pripadoch je vS§ak mozné vyhlasit’ za GZ aj
nepdvodné porasty, pokial’ si dobre adaptované na lokalne podmienky prostredia. V GZ by
vekové triedy mali byt rovnomerne zastipené. Tato podmienka si vyzaduje dostato¢nu roz-
lohu GZ, v sucasnosti sa pri hlavnych drevinach za minimalnu rozlohu povazuje 100 ha. Pri
zriedkavych drevindch je pripustnd aj mensia rozloha. V naSich podmienkach sa Specificky
rezim hospodarenia vztahuje len na GZ samotnu, v zahranic¢i byva spravidla tvorena jadrom
(core zone), ktoré je chranené ochrannym pasmom (buffer zone). Obhospodarovanie porastov
v GZ sa zameriava na dosiahnutie prirodzenej obnovy dreviny, pre ktora bola zriadend. Ak sa
nepodari dosiahnut’ prirodzent obnovu, umeld obnova je pripustna len reprodukénym mate-
ridlom, pochadzajucim z GZ. Koncepcia génovych rezervacii je v principe pouzitelna pri
I'ubovol'nych organizmoch, ale vo vi¢Som rozsahu sa vyuziva len pri drevinach. Za urcita
formu ochrany genetickych zdrojov in situ mozno povazovat’ aj d’alSie zdroje reprodukéného
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materiadlu drevin, ako st uznané porasty (t.j. porasty, v ktorych je vzh'adom na ich fenoty-
povu kvalitu povoleny zber semien), v ktorych je obhospodarovanie rovnako zamerané na
dosiahnutie prirodzenej obnovy.

Niektoré populdcie s na svojich poévodnych stanovistiach extrémne ohrozené aich
zachovanie (v tomto pripade mozno hovorit’ doslova o zachrane) si vyzaduje premiestnenie
mimo ohrozenia. Naviac, v pripade polnohospodarskych plodin a hospodarskych zvierat,
ktoré su predmetom domestikacie a Sl'achtenia uz po tisice rokov, sa programy zachovania
genofondu zameriavaju prednostne na tercidrne genetické zdroje (fazko tu aj hovorit’ o inych
kategoriach genetickych zdrojov), ktoré existujii takmer vyluéne ex situ. To isté sa samo-
zrejme tyka priemyselne vyuzivanych hub a mikroorganizmov.

Hlavnym typom ex sifu opatreni su génové banky, ¢ize zariadenia, v ktorych st uchova-
vané organizmy alebo ich Casti, pouzitel'né pre d’alSie rozmnozovanie. Konkrétny uskladneny
materidl moze byt rozdielny, s nail v principe len dve poziadavky — aby bolo mozné usklad-
novat’ ho dlhodobo (radovo roky az desiatky rokov) bez straty zivotaschopnosti, a aby umoz-
noval po ukonceni skladovania prenos génov do naslednej generacie.

V pripade rastlin najcastejSim typom materidlu uskladiiovanym v génovych bankach su
semend. U mnohych rastlin je mozné uchovavat’ ich v $pecifickych podmienkach (spravidla
vysuSené¢ na optimalnu vlhkost azmrazené¢) na pomerne dlha dobu. V génovej banke
pol'nohospodarskych plodin, ktoru spravuje Centrum vyskumu rastlinnej vyroby (CVRV)
v Piestanoch, su semend uskladiiované pri —17 °C na planovanu dobu minimalne 50 rokov.
Uskladnené vzorky st rozdelené na aktivnu kolekciu, ktoré je obmieniand rychlejSie
a uskladiiovana pri vyssich teplotach (0—4 °C) a zékladnu kolekciu, okrem toho je vytvorena
aj rezervna bezpe&nostna kolekcia v CR (VURV Praha-Ruzyng). Pri lesnych drevinach funk-
ciu génovej banky zabezpecuje OZ Semenoles podniku Lesy SR, §.p. v Liptovskom Hradku,
ktory ¢ast’ svojich skladovacich kapacit vyclenil pre tento ucel.

V génovej banke je mozné uskladiiovat’ aj pel. Opat’ pri vysuSeni na optimalnu teplotu a
hlboko zmrazeny je mozné uchovat’ pel’ bez podstatnej straty kli¢ivosti na takmer neobme-
dzent dobu.

Pri viacerych kultarnych plodindch prichadza do uvahy aj metdda explantatovych kultar;
rastliny su v podmienkach in vitro systematicky prenaSané vzdy na nové zivné médium. Na
Slovensku touto technoldgiou funguje génova banka odréd zemiakov vo Vyskumnom a
Slachtitel'skom ustave zemiakarskom Velkd Lomnica. Pri niektorych druhoch(vratane les-
nych drevin) je schodnou cestou kryokonzervécia: pletivova kultira alebo somatické embryo
su pri extrémne nizkych teplotach (tekuty dusik, —196 °C) uskladnitel'né opét’ takmer neob-
medzene.

V pripade Zzivo¢ichov najcastejSie uchovavanym typom materidlu su hlbokozmrazené
spermie, u cicavcov prichddza do uvahy aj skladovanie embryi, pripadne oocytov (tekuty
dusik).

Beznou a Siroko vyuzivanou formou zachovania genofondu je chov resp. pestovanie
v zoologickych a botanickych zdhradach, arborétach a pod. Tato forma mé samozrejme svoje
limity, nutnou podmienkou je udrzanie dostato¢ne vel'kej reprodukénej populacie a zaistenie
toku génov (ktory v tomto pripade musi zaistit’ ¢lovek). Casto tu chyba spolahliva informacia
o geografickom pdvode materidlu, ale najmd pri kriticky ohrozenych druhoch mézu vyz-
namne napomoct’ ich zachrane.

Najmd u rastlin mozno vyuzit rozmanit¢ typy zbierok genetického materidlu
a reprodukénych vysadieb. V pripade lesnych drevin su Siroko vyuzivané klonové archivy, v
ktorych su zakonzervované genotypy vyberovych stromov, t.j. hospodarsky najcennejSich
jedincov. Aj semenné sady, obsahujuce takisto kopie vyberovych stromov, ale sluziace pri-
marne pre produkciu semena, mozu byt vyuzité ako zdroj genofondu pre praktické ucely.
Semenné porasty naopak kopiruji genofond hospodarsky najcennejSich populacii (tzv.
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uznanych porastov).

Specificktl formu terciarnych genetickych zdrojov predstavuju pokusné vysadby — presa-
dzovacie pokusy, testy potomstiev a pod., ktoré su zakladané primarne s inym ciel'om, ale v
konkrétnych pripadoch moézu posluzit’ pre rekonstrukciu genofondu vybranych populécii
alebo suiborov jedincov alebo genotypu vybranych jedincov (klonové testy).

InStituciondlne a pravne ramce ochrany genetickych zdrojov

Institucionalne zastreSuje problematiku ochrany genetickych zdrojov v celosvetovom meradle
konzorcium CGIAR (Consultative Group on International Agricultural Research), fungujice
ako globalne partnerstvo organizacii zaoberajucich sa problematikou polnohospodarstva
a potravinarstva. Zahria 15 ¢lenskych centier, ale zko spolupracuje s rddovo stovkami d’al-
Sich partnerskych institacii, najma narodnych ¢i medzinarodnych vyskumnych tstavov, uni-
verzit, NGO aso sukromnym sektorom. Hlavnymi ulohami CGIAR je identifikacia vyz-
namnych problémov globalneho rozvoja, k rieseniu ktorych moze dopomdct’ veda, zhromaz-
dovanie a disemindcia informacii o tychto problémoch, vyvoj vedeckych a vyskumnych
programov pre ich rieSenie, monitoring a evaluidcia, uchovavanie, vyhodnocovanie
a zdielanie genetickych zdrojov, posiliiovanie kompetencii a vedomosti
v pol'nohospodarskom vyskume v celosvetovom meritku. Ochrana genetickych zdrojov je
samozrejme len jednou z aktivit (aj ked’ jednou z najvyznamnejsSich), ktorym sa konzorcium
venuje. Jednym z Clenov konzorcia CGIAR je Biodiversity International (byvaly Medzina-
rodny ustav pre rastlinné genetické zdroje; International Plant Genetic Resources Institute;
IPGRI) so sidlom v Rime, ktory je z hl'adiska Europy najrelevantnejSou organizaciou. Vyz-
namné aktivity v oblasti zachovania genofondu vykonava aj Organizacia spojenych narodov
pre polnohospodarstvo a potravindrstvo (Food and Agriculture Organization; FAQO)
a Medzinarodny fond pre polnohospodarsky rozvoj (International Fund for Agricultural
Development; IFAD).

Ako bolo spomenuté, v SirSom chépani sa pod genetickymi zdrojmi rozumeji nielen
zdroje pre hospodarske vyuzitie, ale nositelia genetickej diverzity ako takej. Preto je okrem
Specializovanych institacii ochrana genetickej diverzity predmetom zaujmu aj institacii, ktoré
sa zaoberaju ochranou prirody. Svetova unia ochrany prirody (/nternational Union for the
Conservation of Nature, IUCN) definuje ako ciel ochrany prirody ,,udrzanie existujuce;j
genetickej diverzity a zivotaschopnych populécii pre udrzanie biologickych interakcii, ekolo-
gickych procesov a funkcii.

Problematiky genetickych zdrojov sa dotyka cely rad medzinarodnopravnych noriem
a dohod. Z tych, ktoré su relevantné pre Eurdpu, je najvyznamnejSou uz spominand Dohoda
o biologickej rozmanitosti (Convention on Biological Diversity, CBD), prijata v ramci Konfe-
rencie Spojenych narodov o zivotnom prostredi a rozvoji (UNCED) v Rio de Janeiro v roku
1992. Na summite sa nepodarilo dosiahnut’ spolo¢nti dohodu, tykajicu sa Specificky proble-
matiky lesov, ale ucastnici prijali aspont pravne nezavdzné Prehldsenie o principoch pre glo-
balny konsenzus o obhospodarovani a trvalo udrzatelnom rozvoji vSetkych typov lesov (Sta-
tement of Principles for a Global Consensus on the Management and Sustainable Develop-
ment of All Types of Forests, skratene Statement of Forest Principles), ktoré uznalo dolezi-
tost’ lesov ako bohatého zdroja biologickej rozmanitosti a biologickych zdrojov a zdrojov
genetického materidlu pre biotechnologické produkty. Problematiku ochrany rastlin v rdmci
CBD riesi Globalna stratégia pre ochranu rastlin (Global Strategy for Plant Conservation,
GSPC), prijatd 187 krajinami v roku 2002 a revidovana v r. 2010. Ako neformdlny a pravne
nezavizny dokument nadvédzujiuci na GSPC bola v roku 2000 prijatd Medzinadrodna agenda
pre botanické zdhrady v ochrane prirody (International Agenda for Botanic Gardens in Con-
servation), ku ktorej pristipilo vySe 500 botanickych zahrad a arborét z celého sveta (zo Slo-
venska Arborétum Mlynany), a ktora ako jeden z hlavnych bodov svojej stratégie zdoraziuje
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zachovanie genetickej diverzity rastlin ako cestu k zabraneniu straty druhov a ochudobnenia
biologickej diverzity. Analogicky v pripade ZivoCichov Svetovéd organizacia zoologickych
zahrad a Odborna skupina pre chov v zajati [UCN publikovali v r. 1993 Svetovu stratégiu
ochrany pre zoologické zdhrady (World Zoo Conservation Strategy), revidovanu v r. 2005
a 2009.

Pravne zavdznou normou je Medzindrodna dohoda o rastlinnych genetickych zdrojoch
pre potravinarstvo a pol'nohospodarstvo (International Treaty on Plant Genetic Resources for
Food and Agriculture, ITPGRFA), prijatd na konferencii FAO v roku 2001. K jej cielom
patri aj zachovanie a trvalo udrzate'né vyuzivanie genetickych zdrojov rastlin pre pddohos-
podarstvo a vyrobu potravin, a spravodlivé a rovnomerné vyuzivanie uzitku, vyplyvajuceho
z ich vyuzivania v sulade s Dohodou o biologickej diverzite.

Pre ochranu genetickych zdrojov lesnych drevin v eurdpskych krajinach vratane Sloven-
ska st z pravne nezavdznych noriem najdolezitejSie tie, ktoré vyplyvaji z rezolicii Medzina-
rodnych konferencii o ochrane lesov v Europe (Ministerial Conferences on the Protection of
Forests in Europe, MCPFE), ked’ze napriek nezdviznosti su vSeobecne akceptované. Proces
ministerskych konferencii zahtiia 45 eurdpskych krajin, pozorovatel'ov z 13 mimoeuropskych
Statov, vratane najdolezitejSich partnerov z OECD (USA, Kanada, Japonsko, Australia, Novy
Zéland) a najvicsich rozvojovych krajin (Cina, India, Brazilia), a 29 pozorovatel'skych orga-
nizacii (FAO, UNDP, UNECE, IUFRO, IUCN, ITTO, IPGRI, ale aj Greenpeace, WWF
ain¢). Pre problematiku zachovania a ochrany lesnych genetickych zdrojov je vyznamna
predovsetkym rezoltcia €. 2 prvej ministerskej konferencie, ktord sa konala v roku 1990
v Strasburgu (S2). Pre implementaciu tejto rezolucie bol zriadeny program EUFORGEN,
ktorého zastreSujucou institiciou je Biodiversity International. K cielom programu EUFOR-
GEN patri vymena udajov a informacii, vyvoj spolocnych stratégii zachovania a ochrany
genetickych zdrojov, vypracovavanie technickych smernic a databaz, zvySovanie verejnej
informovanosti o tejto problematike. Stvrta ministerska konferencia, ktord sa konala vo
Viedni vroku 2003 pod spolocnym predsednictvom Rakuska a Pol'ska (Living Forest
Summit) prijala deklaraciu, ktord zdoraznuje tlohu lesov ako zakladu pre udrzanie zivota na
Zemi. Z vystupov viedenskej konferencie je pre problematiku LRM najddlezitejSia rezolucia
4 o zachovani a podpore biologickej diverzity lesov v Eurépe. Okrem inych zaviazkov kladie
rezolucia V4 doéraz na obnovu biologickej rozmanitosti v degradovanych lesoch, podporu
domadcich druhov drevin a ochranu pred negativnymi vplyvmi invaznych drevin, podporuje
zachovanie lesnych genetickych zdrojov ako integralnu stcast’ trvalo udrzateI'ného lesného
hospodarstva a odportaca pokracovanie celoeurdpskeho procesu v tejto oblasti.

Biodiverzita vratane genetickej diverzity je z pravneho hl'adiska chapand ako verejny
statok, teda vlastnicke prava k nej nie su exkluzivne (nikoho nemozno vylucit’ z pristupu
k nej), a pristup k nej nie je konkuren¢ny, teda, teda vyuzivanie takychto statkov jednymi
osobami nezmensuje uzitok, ktory z nich maju iné osoby. Pre genetické zdroje to uz neplati,
resp. urcite nie v plnom rozsahu, a ich pravny status je predmetom trvalych pravnych sporov.
Geneticky material, ktory je zdrojom novych pol'nohospodérskych odrdd, liekov ¢i biotech-
nologickych produktov, sa vzdy nachadza na izemi konkrétneho Statu, ktory v znacnej miere
urcuje pristup k nemu. Genetickd informécia, obsiahnutd v tomto materidle sama o sebe pred-
stavuje verejny zdroj, ale produkty, ktoré st z nej odvodené, sa moézu stat’ sikromnym vlast-
nictvom a predmetom obchodu vd’aka patentovym pravam. Je istym paradoxom, ze tropické
krajiny, na uzemi ktorych sa vacSina prakticky relevantnych genetickych zdrojov nachéadza,
spravidla nedokazu chranit’ svoje prava intelektudlneho vlastnictva aneraz sa knim
produkty, zalozené na genetickych zdrojoch z ich izemia, vracaju z rozvinutych krajin vo
forme tovaru. Samostatnym problémom je trvald udrzatel'nost’ vyuZzivania genetickych zdro-
jov a vyuzivania biologickej diverzity. Napriek nastavenym instituciondlnym ramcom sa da
oCakavat’ postupna modifikacia a adaptacia pravnych rdmcov tejto problematiky.
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