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Laboratórne cvičenia z Nutrigenomiky  

 

Veľmi dynamický až unáhlený vývoj posledných rokov v oblasti genetiky a 

príbuzných odborov na jednej strane otvára nemysliteľné perspektívy základného i 

klinického výskumu, na druhej strane so sebou nesie riziko príliš jednostranného, 

"genocentrického" nazerania na patogenézu ľudských ochorení a biologických 

pochodov všeobecne. Pre nutnosť komplexnejšieho pohľadu pritom svedčí aj 

aktuálne nástup pandémie obezity a ostatných tzv. civilizačných chorôb. Ten nastal v 

relatívne krátkom období, v ktorom nemožno predpokladať významnejšie zmeny 

ľudského genómu na globálnej úrovni. Príčinu možno teda pravdepodobne hľadať v 

interakcii genómu a prostredia, kde prostredím chápeme predovšetkým životný štýl a 

jeho dramatickú premenu v priebehu minulého storočia, zahŕňajúcu kvantitatívne i 

kvalitatívne posuny v rámci fyzickej aktivity, stresu a v neposlednom rade diéty. 

Empiricky je dobre známe, že ako množstvo, tak zloženie stravy významne 

ovplyvňuje nástup, priebeh i liečbu prakticky všetkých ochorení. Na rozdiel od cielene 

podávaných definovaných dávok farmaceutík známeho zloženia a väčšinou aj so 

známymi cieľovými štruktúrami a mechanizmami ich účinku, potravou dlhodobo 

prijímame heterogénnu zmes mnohokrát biologicky aktívnych látok. Niektoré z nich 

sú priamymi ligandmi receptorov ovplyvňujúcich transkripciu rady génov. Navyše sa 

ukazuje, že nezanedbateľný je už vplyv diéty matky v priebehu tehotenstva, ktorá 

podobne ako napríklad fajčenie epigenetickým mechanizmom "metabolického 

programovania "nastavuje homeostázu systémov vyvíjajúceho sa plodu. Vďaka 

rozvoju metód molekulárnej genetiky a bioinformatiky je možné teraz koncipovať 

integratívne prístupy v rámci štúdia prevalentcie chorôb ako sú metabolické 

syndrómy a zhrnúť tak pôvodne protikladné princípy do jednotného nového odboru s 

názvom nutričná genomika (angl. nutritional genomics, nutrigenomics). 

 

Nutričná genomika a jej definícia  

Hoci je všeobecne prijímaný fakt, že bežná strava obsahuje množstvo bioaktívnych 

látok, ktoré môžu prostredníctvom receptorov spúšťať či modulovať transkripciu 

cieľových génov, alebo priamo spôsobiť zmenu chromatínových štruktúr, nie je táto 

skutočnosť často reflektovaná v dizajne a interpretácii genetických a 

epidemiologických štúdií. Zjednodušene povedané, štúdie sledujúce dôsledky 
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podávania určitého typu diéty často skreslia možný efekt genetickej variability vo 

vnútri skúmanej skupiny, naproti tomu genetické štúdie hodnotiace vplyv 

kandidátneho polymorfizmu na sledovaný znak (krvný tlak, obezitu) nezahŕňajú 

odlišnú expozíciu zložkám diéty, ktorá môže zásadne ovplyvniť výslednú asociáciu. 

Túto medzeru chce práve nutričná genetika vyplniť. V určitej paralele k 

farmakogenomike teda nutričná genomika skúma ako chemické látky obsiahnuté v 

bežnej potrave ovplyvňujú rovnováhu medzi zdravím a chorobou cez interakciu s 

genómom jedinca. Vychádza pritom z niekoľkých základných predpokladov:  

1. Látky obsiahnuté v potrave (mikro-i makronutrienty) pôsobia priamo alebo 

nepriamo na ľudský genóm a menia tak jeho štruktúru alebo génovú expresiu.  

2. Za určitých okolností môže byť diéta u niektorých jedincov významným rizikovým 

faktorom vzniku mnohých chorôb.  

3. Niektoré z cieľových génov, ktoré látky v potrave ovplyvňujú hrajú pravdepodobne 

úlohu v nástupe, výskyte, priebehu a závažnosti niektorých chronických chorôb.  

4. Miera vplyvu diéty na rovnováhu medzi stavom zdravia a choroby môže závisieť 

od konkrétne genetickej výbave jednotlivca.  

5. Nutričná intervencia založená na znalosti ako konkrétneho nutričného stavu a 

potrieb, tak genotypu (individualizovaná výživa) môže byť použitá na prevenciu, 

zmiernenie alebo liečenie chronických chorôb. 

 

Nástroje nutričnej genomiky 

Vznik samostatného odboru nutričnej genomiky bol podmienený technologickými 

možnosťami analýzy vplyvu prijímanej stravy na úrovni celého genómu, podobne ako 

tomu bolo u príbuzných odborov farmakogenomiky a funkčnej genomiky. Jedným z 

významných nástrojov nutričnej genomiky je expresné profilovanie génov - 

transkriptómu napríklad pomocou expresných cRNA alebo cDNA čipov. Analogické 

postupy boli vyvinuté pre sledovanie expresie na úrovni proteínov (proteomu - 

predovšetkým dvojrozmerná elektroforéza a rôzne formy hmotnostnej spektrometrie) 

a metabolitov (metabolomu). Profily expresie génov, proteínov a metabolitov v 

odpovedi na danú zložku stravy alebo nutričného režimu sú vnímané ako tzv. "diétne 

signatúry ", ktoré sú ďalej skúmané na úrovni špecifických buniek, tkanív i celých 

organizmov za účelom porozumenia vplyvu výživy na homeostázu. Aby bolo však 

možné vykonávať štatisticky robustné experimenty, ktorých výsledky budú 

reprodukovateľné a všeobecne platné, je potrebné vyriešiť otázky týkajúce sa dvoch 
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zásadných oblastí, s ktorými sa genetická epidemiológia v rámci nutričnej genomiky 

zatiaľ nedokázala celkom vyrovnať. Jedná sa o našu schopnosť analýzy oboch 

zložiek nutri-genetickej interakcie, na jednej strane detailné určenie fyzikálno-

chemických charakteristík stravy a na druhej definovanie cieľových štruktúr a 

polymorfizmov v genóme. Okrem zriedkavých prípadov, ako sú relatívne populačné 

izoláty u ktorých je obmedzená genetická variabilita, je u ľudí detailná analýza 

samotných genetických komponentov komplexných metabolických ochorení veľmi 

obtiažna už bez zahrnutia jej interakcie s prostredím (diétou v prípade nutričnej 

genomiky). Faktory komplikujúce genetickú analýzu zahŕňajú genetickú heterogenitu 

všeobecnej ľudskej populácie, alebo pohyblivú penetranciu komplexných znakov. 

Príkladom geneticky relatívne izolovanej populácie je napríklad náboženská sekta 

Huteritov. Pôvodne vznikla v tirolských Alpách v 16. storočí. V dvoch nasledujúcich 

storočiach sa už na území Ruska rozrástla zo 120 na viac ako 1000 členov. V 70. 

rokoch 19. storočia 900 členov tejto sekty emigrovalo do USA. V dnešnej dobe žijú 

na viac ako 350 komunitných farmách (kolóniách) s počtom približne 35000 členov. 

Okrem toho, že je možné pomocou genealogickej analýzy identifikovať 90 

spoločných predkov všetkých dnešných Huteritov, obrovskou výhodou je ich 

uniformný životný štýl vrátane spoločného stravovania všetkých členov kolónie v 

komunitných jedálňach, kde sú pripravované jedlá podľa tradičných receptúr. Cez 

spomenuté výhody populačných izolátov však stále zostáva otvorená otázka 

významu a uplatniteľnosti takto zistených dát a vzťahov vo všeobecnej ľudskej 

populácii. V súčasnej dobe je zásadným prístupom v základnom výskume interakcií 

medzi génmi a prostredím využívanie geneticky definovaných cicavčích modelov, 

predovšetkým imbredných kmeňov myší a potkanov. Zrejmé výhody tohto prístupu 

zahŕňajú možnosti cieleného kríženia a modifikácie genotypu, štandardizácia 

podmienok prostredia či opakovateľnosť experimentov. Pomocou metód 

komparatívnej genomiky je potom možné integrovať poznatky relevantné z hľadiska 

interakcie diéty s genetickou výbavou jedinca a nasledovne potom vytvárať "mapy" 

génov, ktorých varianty sa podieľajú na odlišnej odozve voči jednotlivým zložkám 

diéty, rovnako ako sú k dispozícii mapy kandidátnych génov napr. pre obezitu alebo 

hypertriglyceridémiu. Pri dostatočne reprezentatívnom pokrytí genómov markermi a 

zistení väčšieho množstva polymorfizmov, či už sa bude jednať o polymorfizmy 

jednotlivých nukleotidov, (angl. single nucleotide polymorphisms - SNP) alebo 

haplotypy, bude položený základ pre predikciu množstva nutrigenomických interakcií 
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napr. pomocou špecializovanej formy DNA čipu, ktorým sa bude naraz testovať 

niekoľko tisíc polymorfizmov, u ktorých je preukázaná spojitosť definovanej varianty s 

nežiaducou reakciou na prítomnosť alebo množstvo určitej látky v potrave. Aj pred 

dosiahnutím takéhoto veľkorysého cieľa však bude pravdepodobne možné 

identifikovať nové biologické markery, použiteľné ako skoré indikátory nežiaduceho 

alebo žiaduceho účinku diéty. Túto informáciu bude možné využiť v prevencii, ako aj 

v terapii ochorení, kde nutrigenetické interakcie hrajú podstatnú úlohu. 

 

 

Obrázok 1 Genomické interakcie 

 

 

Nutrigenetické interakcie  

Klasickým príkladom nutrigenetickej interakcie vedúcej k manifestácii klinicky 

zreteľného stavu je perzistujúca tolerancia laktózy v dospelom veku. Bodová mutácia 

C13910T, ku ktorej došlo približne pred 9000 rokmi v severoeurópskej populácii, 

spôsobila pretrvávajúcu expresiu génu kódujúceho hydrolázu laktázy a zabránila tak 

prirodzenému vyhasínaniu funkcie tohto enzýmu v dospelosti a nástupu fyziologickej 

hypolaktázie. Okrem takejto "statickej" interakcie môže dochádzať i k interakciám 

"dynamickým", teda k rozdielnej odpovede na zmenu diétneho režimu podľa 

genetickej výbavy jedinca. Pri sledovaní reakcie mužskej populácie v období 1988-

1996 na výraznú zmenu zloženia stravy bolo zistené, že iba u nositeľov genotypu 

CC-204 génu cholesterol-7alfa-hydroxylázy (CYP-7a1) došlo k redukcii hladín 

cholesterolu, nositelia genotypu AA-204 na zmenu diéty podobne nereagovali. Je 

však potrebné prihliadnuť i k medzigénovým interakciám, v rámci ktorých sa 

sledovaný variant vyskytuje. Môže tu totiž dochádzať k značnej modulácii výsledného 
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fenotypu. Tento efekt je z vyššie spomínaných dôvodov lepšie pozorovateľný u 

geneticky definovaných modelov  

Perspektíva: individualizovanej výživy a bezpečnosti potravín. 

Z predchádzajúceho textu je zrejmé, že nutričná genomika je ešte len na začiatku 

svojho vývoja a až rozsiahle, systematicky pojaté štúdie určia, aké významné miesto 

bude mať tento odbor v neďalekej budúcnosti. Konečný cieľ nutričnej genomiky by 

bolo možné zhrnúť ako dosiahnutie optimálneho diétneho režimu pre konkrétneho 

jedinca tak, aby boli rešpektované nielen kvantitatívne a kvalitatívne potreby výživy a 

aktuálny zdravotný stav, ale aj genetické dispozície, s cieľom zabrániť vzniku 

civilizačných ochorení, prípadne prispieť k ich efektívnej terapii. 
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1 Využitie génovej banky v nutrigenomike 

Zachovávanie génových zdrojov významne prispieva k udržaniu bohatej biologickej 

diverzity, ktorá je dôležitá hlavne z pohl'adu poľnohospodárstva a potravinárstva. V 

súčasnej dobe je prostredníctvom internetu dostupných približne 550 databáz, ktoré 

sa zaoberajú zhromažďovaním bioinformácií. Ich prehl'ad je každoročne 

aktualizovaný v časopise Nucleic Acids Research (URL 

httm://www.oup.co.uk/nar/database/a/). K najdôležitejším inštitúciám, ktoré sa 

zaoberajú správou dát a vývojom nástrojov pre ich analýzu a poskytovanie informácií 

patria:  

- Európsky inštitút pre bioinformatiku (EBI) so sídlom v Hinxtone vo Veľkej Británii 

(URL http://www.ebi.ac. uk/) ,  

- Národné centrum pre biotechnologické informácie (NeBI), ktoré bolo pôvodne 

založené v rámci Národnej lekárskej knižnice (NLM) v USA (URL 

http://www.ncbi.nrnl.nih.gov/),  

- Centrum pre informačnú biológiu (eIB) založené ako oddelenie Národného 

genetického inštitútu (NIG) v Mishime, Japonsko (URL http://www.cib.nig.ac.jp/).  

V každom z týchto troch centier je spravovaná genómová databáza sekvencií 

nukleových kyselín a zodpovedajúcim z nich preložených proteínov. Tri samostatné 

databázy vznikli v dôsledku potreby rýchlej dostupnosti databázových sekvencií na 

jednotlivých kontinentoch v dobe, kedy ešte neboli rozvinuté vysokorýchlostné 

komunikačné siete. V súčasnej dobe si jednotlivé databázy predávajú získané dáta, 

takže databanky GenBank/EMBL/DDBJ prakticky zdieľajú rovnaké dáta v 

ktorúkoľvek dobu. Ako prvá databanka na svete zhromažďujúca nukleotidové 

sekvencie bola EMBL Nucleotide Sequence Database a vznikla v roku 1980. O dva 

roky neskôr vznikla databanka GenBank v rámci inštitútu NCBI. Databáza DDBJ 

(The DNA Data Bank of Japan) zahájila činnosť v roku 1984. V polovici roku 2005 

databáza nukleotidových sekvencií EMBL obsahovala 95 miliárd nukleotidov vo viac 

ako 54,1 miliónoch sekvencií pochádzajúcich celkove z viac ako 200 000 rôznych 

organizmov a vírusov. Všetky tri genómové databázy sú voľne dostupné a prijímajú 

dáta získané v genómových centrách, alebo na odborných pracoviskách, ktoré sa 

zaoberajú sekvenovaním nukleových kyselín.  

V GenBank sa údaje nachádzajú v nasledovných databázach: nukleotidová 

databáza (údaje o DNA a RNA sekvenciách), proteínová databáza (3D domény, 
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štruktúry a sekvencie známych proteínov), taxonomická databáza (vyhl'adávanie 

sekvencií prostredníctvom taxonomického zaradenia), genómová databáza (údaje o 

chromozómoch a génoch), chemická databáza a iné. Databázy génových bánk sú 

navrhnuté tak, aby poskytli vedeckej obci prístup k najaktuálnejším a komplexným 

informáciám o nukleotidových sekvenciách. Preto NCBI nevytvára žiadne prekážky 

pri využití a distribúcii údajov. Avšak niektorí prispievatelia môžu namietať, že ich 

informácie podliehajú autorským právam a patentom, alebo iným právam na ochranu 

duševného vlastníctva. Preto nie všetky údaje sú prístupné širokej verejnosti a na 

prístup k nim sa vyžaduje znalosť vstupných hesiel alebo spoplatnená registrácia.  

Väčšina využiteľných dát je voľne dostupných a dajú sa bez obmedzení využiť na 

analýzu mutácií spájaných s funkciami metabolizmu.  

 

Praktická časť cvičenia 

Úlohou praktického cvičenia je obsiahnuť základné možnosti databázy NCBI pre 

vyhľadávanie vhodných genetických markerov s nutrigenetickým účinkom. Databáza 

Obrázok 2 Základné okno databázy NCBI 
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Obrázok 3 Výsledok vyhľadávania 

NCBI je komplexná databáza a na hlavnej stránke obsahuje vyhľadávacie políčko 

s možnosťou filtrovania výberu. Pre účely tohto cvičenia ponecháme nastavenie na 

vyhľadávanie vo všetkých databázach (All database). Voľba kľúčových slov je veľmi 

dôležitá a mala by vystihovať problematiku nášho záujmu a počet kľúčových slov by 

mal v dostatočnej miere zúžiť možnosti vyhľadávania. Na praktickej ukážke si 

predvedieme vyhľadanie problematiky zameranej na metabolizmus kyseliny listovej, 

ktorá je jednou z najlepšie popísaných problematík týkajúcich sa nutrigenomiky. 

Prvým krokom je preto definovanie kľúčových slov.  

Na prvý pohľad je z obrázka 2 zrejmé, že databáza je vedená v anglickom jazyku, 

preto je potrebné kľúčové slová definovať po anglicky. Za týmto účelom môžeme 

využiť širokú možnosť prekladačov dostupných na internete, alebo inštalačných 

slovníkov. Keďže sa v tomto cvičení zameriavame na kyselinu listovú a jej 

metabolizmus u ľudí, vhodná kombinácia slov by mala byť „folic acid metabolism 

human“. Jednotlivé slová je potrebné oddeľovať medzerou, pričom vyhľadávací 

nástroj automaticky priradí medzi kľúčové slovné spojenie „a zároveň“. V praxi to 

znamená, že sa v celej databáze hľadá text, ktorý obsahuje všetky štyri kľúčové 

slová navzájom. Po potvrdení vyhľadávania kliknutím na tlačítko hľadať (Search) sa 

stránka zmení a poskytne prehľad výsledkov uvedených na obrázku 3. Vyhľadávanie 
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vo všetkých databázach obsiahnutých v NCBI nám sprostredkovalo prehľad 

o komplexnom zastúpení zvolených kľúčových slov. So zohľadnením cieľa tohto 

cvičenia môžeme za relevantné informácie považovať: 

Citovaná literatúra a abstrakty v databáze PubMed (PubMed: biomedical literature 

citations and abstracts). Z obrázku vyplýva, že pre zvolené kľúčové slová sa 

nachádzajú v 13 tisíc vedeckých článoch z rôznych problematík, alebo v článkoch, 

ktoré citujú hľadaný obsah. 

Voľne dostupné články v databáze PubMed (PubMed Central: free, full text journal 

articles). Tento výstup je výber voľne dostupných vedeckých článkov, ktoré vo 

svojom texte priamo obsahujú zvolené kľúčové slová a prístup k nim nie je 

spoplatnený, alebo inak obmedzený. 

Interaktívne knihy (Books: online books). Ako vyplýva z výsledku vyhľadávania 

kľúčové slová sú obsiahnuté vo viac ako 30-tich interaktívnych knihách, ktorých časti, 

alebo celý obsah je voľne dostupný vo forme internetovej stránky a teda aj 

interaktívne prekladateľný pomocou online prekladačov. Interaktívne odkazy na 

knihy, vedecké časopisy a súvisiacu literatúru je možné použiť pri získavaní 

všeobecného rozhľadu v analyzovanej problematike. 

SNP: jedno nukleotidový polymorfizmus (SNP: single nucleotide polymorphism). 

V niektorých prípadoch je možné konkrétnymi kľúčovými slovami nájsť jednobodové 

mutácie, ktoré sú buď klinicky preverené na vzťah k určitej metabolickej dráhe, alebo 

zdravotnej komplikácii, prípadne sú rôznym spôsobom asociované so zmenou 

génového produktu. Nakoľko kombinácia našich kľúčových slov bola pomerne 

všeobecná, nebolo možné nájsť konkrétne bodové mutácie. 

Génovo zamerané informácie (Gene: gene-centered information). O mnoho 

vhodnejšie sa javí pre účely takto všeobecných kľúčových slov využiť skupiny génov, 

ktoré majú priamy vzťah k zvoleným kľúčovým slovám. Po kliknutí na spomenutý 

výstup vyhľadávania by sme mali vidieť viac ako 40 génov v rôzne blízkom vzťahu 

k metabolizmu kyseliny listovej u ľudí.  

 

Výstup znázornený na obrázku 4 je zoznamom génov súvisiacich so skúmanou 

problematikou zoradený podľa relevantnosti zdrojov, čo znamená, že prvý zobrazený 

gén má najdôležitejší vzťah k vyhľadávanej problematike. 
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Obrázok 4 Zoznam relevantných génov 

Za najrelevantnejší gén bol vybratý gén MTHFR, pričom výsledná tabuľka obsahuje 

aj základné informácie o tomto géne ako sú oficiálna skratka, názov, ostatné formy 

pomenovania, umiestnenie na chromozóme alebo identifikačné číslo. Keďže sa tento 

gén zobrazil ako prvý, je vysoko pravdepodobné, že bude najvhodnejším kandidátom 

pre identifikáciu mutácie, ktorá má nutrigenetický dopad na organizmus. Po kliknutí 

na oficiálnu skratku génu sa zobrazí okno s komplexnými informáciami o danom 

úseku DNA (Obrázok 5).  

Obrázok 5 Osnova komplexného prehľadu o géne 
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Obrázok 6 Základné informácie o géne 

 

V rámci rozbaľovacej ponuky sumár (summary) je možné získať rýchle informácie 

o vplyve génu na organizmus, o jeho umiestnení a identifikácii (Obrázok 6). 

Pomocou hyperlinkov je možné prejsť na súhrnné zdroje informácií, alebo informácie 

získané z iných databáz. 

 

Obrázok 7 Genomický región, transkript a produkt 

 

Obrázok 6 predstavuje grafický náhľad na pozorovaný gén, s možnosťou funkcie 

priblíženia až na úroveň poradia nukleotidov. Základné zobrazenie zahŕňa blízke 

gény a jednotlivé umiestnenie exónových a intrónových oblastí. Na obrázku sú 

graficky znázornené miesta s prítomnosťou bodových mutácií (SNP). Prehľadne je 

možné identifikovať miesta s mutáciami asociovanými k ochoreniu alebo 

metabolickej zmene (LSDB or Clinicaly Associated Variants), prípadne mutácie, ktoré 

už boli analyzované a publikované vo vedeckej literatúre. Grafické zobrazenie, je 

síce prehľadné a veľmi názorné, ale pri väčšom počte mutácií nie je vhodné na 

komplexné zhodnotenie a výber markera. 

V databáze je prehľadne zoradený zoznam prác, v ktorých sa pozorovaný gén 

spomína (Obrázok 7), pričom zdroje bibliografických odkazov sú rozdelené na tie, 

ktoré vo svojom obsahu pojednávajú o géne a na práce, ktoré pojednávajú konkrétne 

o jeho funkcii v metabolizme. 
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Obrázok 8 Bibliografia týkajúca sa pozorovaného génu 

 

Ak je u génu pozorovaný prejav, ktorý ovplyvňuje zdravie jedinca alebo efektívnosť 

metabolickej dráhy, zoznam takýchto fenotypových prejavov je možné nájsť 

v rozbaľovacej ponuke fenotyp (Phenotypes). Každá z metabolických porúch, alebo 

ochorení je spracovaná s prehľadom relevantných vedeckých publikácií a ďalších 

odkazov na literatúru (Obrázok 8). 

  

Obrázok 9 Fenotypový prejav zmeny v géne 

 

 

Hlavné informácie o géne obsiahnuté v rozbaľovacej ponuke (Obrázok 9) sú 

zamerané na informácie o genotypoch, ktoré je možné použiť pri vyhľadávaní 

dôležitých mutácií. Rovnako je možné získať informácie o metabolických dráhach, 

v ktorých gén prostredníctvom svojho génového produktu participuje. V ponuke 

génová ontológia (gene ontology) je možné získať informáciu o procesoch na ktorých 

sa gén podieľa, prípadne ďalšie informácie využiteľné pre fylogenetické 

a porovnávacie medzidruhové analýzy (Obrázok 9).  
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Obrázok 10 Hlavné informácie o géne 

 

Pomerne prehľadným spôsobom analýzy bodových mutácií v génoch je využitie 

prehľadu génovej variability, ktorý je možné vyvolať tlačidlom VarView v ponuke 

základných informácií o géne a jeho genotypoch. Samostatná časť databázy je 

venovaná variabilite v sledovanom géne, ktorá je spôsobená bodovými mutáciami. 

Okno prehľadne sprostredkúva informácie o klinicky relevantných mutáciách, alebo 

po drobnej zmene o všetkých mutáciách.  

Obrázok 11 Prehľad génovej variability 
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Každý riadok stredného okna (Obrázok 10) obsahuje informáciu o jednej bodovej 

mutácii, ktorá je identifikovaná na úrovni DNA, RNA a proteínu. Dôležitou 

informáciou je aj počet publikácií, ktoré popisujú jej funkciu a rovnako obsahuje 

prepojenie s prehľadne spracovanými údajmi pod evidenčným číslom mutácie, ktoré 

v našom prípade je rs1801133. Táto mutácia sa javí ako zaujímavá, nakoľko sa o nej 

pojednáva vo viac ako 100 vedeckých publikáciách a je dokázaný jej vplyv na zmenu 

metabolizmu. V spodnej časti okna je možné pre každý riadok obsahujúci mutáciu 

nájsť prehľad súvisiacich informácií. Preto, aby bolo možné navrhnúť jednoduchý 

genetický nástroj, ktorý by danú mutáciu u jedinca identifikoval, je potrebné získať 

informácie o cieľovej sekvencii DNA, ktorá umožní návrh primerov ohraničujúcich 

miesto bodovej mutácie z oboch strán čím sa v následnej PCR reakcii zabezpečí 

namnoženie tohto úseku DNA pre ďalšie spracovanie. Informácie potrebné na 

zostrojenie detekčného nástroja získame po kliknutí na „rs“ (Reference SNP ID) číslo 

identifikujúce mutáciu v samostatnej databáze bodových mutácií. 

 

Obrázok 12 Základné údaje o mutácii 

 

Použitie hyperlinku nás presunulo do samostatnej časti databázy NCBI venovanej 

jednobodovým polymorfizmom s názvom  dbSNP (Obrázok 12). O mutácii môžeme 

získať základné údaje o jej pozícii a rôznych možných spôsoboch pomenovania 

v časti „HGVS Names“, prípadne o pôvodnej alele, ktorá je majoritne zastúpená 

v populácii (Ancestral Allele). V našom prípade je pôvodná alela „C“ čo znamená, že 

väčšina populácie má vo svojom genóme na tomto mieste molekuly DNA cytozín (C). 

Zároveň je možné pozorovať, že táto forma môže byť zmenená na tymín (T). 

Hodnota frekvencie minoritnej alely (MAF/MinorAlleleCount) predstavuje index 

zastúpenia alely v populácii, ktorý pre nami pozorovanú formu mutácie predstavuje 

32,5%. Toto číslo znamená, že viac ako 30% ľudí je nositeľom jednej, alebo oboch 

mutovaných foriem tohto génu. 
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Pri zastúpení jednotlivých bodových mutácií v populácii je potrebné dbať na pôvod 

skupiny testovaných jedincov. Je všeobecne známym faktom, že niektoré formy 

génov sa v určitých populáciach nevyskytujú a niektoré sa na rozdiel od toho 

nachádzajú len na ostrovných populáciách, alebo v špecifických regiónoch 

vyznačujúcich sa rovnakým spôsobom životného štýlu. Pri zastúpení mutácie 

v populácii je preto dôležité zhodnotiť, či sa táto mutácia vôbec nachádza v cieľovej 

skupine jedincov, ktorú chceme testovať. Obrázok 13 preto podrobne analyzuje 

variabilitu v rôznych etnikách a populáciách, aby bolo možné potenciálny genetický 

marker vôbec použiť. Niektoré práce nemajú definovaný pôvod vzoriek a niektoré 

európsku populáciu pomenovávajú, ako kaukazskú. 

 

Obrázok 13 Informácia o populačnej diverzite SNP 
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Finálnym zdrojom informácií, je cieľová sekvencia nachádzajúca sa v regióne 

bodovej mutácie (Obrázok 14), ktorú je možné následne ďalej spracovávať 

a analyzovať za účelom navrhnutia detekčného nástroja schopného odhaliť 

prítomnosť spomenutej bodovej mutácie na skupine testovaných jedincov. Získaná 

sekvencia je pre prehľadnosť zarovnaná do skupín po 10 nukleotidov a formát 

FASTA zabezpečuje jej rýchle spracovanie v programoch slúžiacich na analyzovanie 

sekvencií DNA. 

Obrázok 14 Cieľová sekvencia bodovej mutácie 

 

  


