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Genetický kód

• Pravidlo na prepis postupnosti nukleotidov 
v mRNA do postupnosti aminokyselín v 
polypeptidovom reťazci



Všetky aminokyseliny, ktoré sú súčasťou 
bielkovín majú túto základnú štruktúru. Líšia sa 
len zložením vedľajšieho reťazca.

V bielkovinách sa nachádzajú len L izoméry

L-izomer



V živých organizmoch biosféry 
je známych 20 AK, ktoré majú rozdielnu skupinu R



Aminokyseliny sú navzájom spojené peptidovou väzbou.
Peptidová väzba je tvorená karboxylovou skupinou jednej 
aminokyseliny (na obrázku Amino acid 1) a aminoskupinou 
druhej aminokyseliny (Amino acid 2)



Rozlúštenie genetického kódu

• 1961: Marshall Nirenberg vytvoril umelú 
mRNA, ktorá pozostávala zo samých 
uracilov: UUUUUUUUUUUUUUUU atď.

• výsledkom transláce bola bielkovina, 
pozostávajúca zo samých fenylalanínov: 
phe-phe-phe-phe ...

• Nirenbergov záver: kodón UUU kóduje 
fenylalanín

• do 1965 bol známy celý genetický kód



Genetický kód

(pravidlo na prepis

postupnosti 

ribonukleotidov v 

mRNA do postupnosti

AK v bielkovinách):

• Tripletový

• Neprekrývajúci sa

• Degenerovaný

• Univerzálny



Teória vzniku genetického kódu

• Univerzálnosť – vznik v čase spoločného predka všetkých živých 
systémov

• Pôvodne sa viazali priamo na RNA abioticky ľahkovznikajúce AK (trp, 
gly, val)

• Probionty - nedokonalo sa replikujúce systémy bez ustáleného 
genetického kódu, systém mal asi jednu celistvú molekulu RNA, ktorá 
obsahovala niekoľko tisíc nukleotidov – replikovala sa bez účasti 
enzýmov 

• Bezenzýmová replikácia týchto molekúl bola značne nepresná, častými 
mutáciami vznikol celý súbor molekúl RNA a z nich sa vyselektovali len 
najstabilnejšie, schopné autoreduplikácie

• V súbore týchto molekúl dochádzalo k náhodným fluktuáciám –
niektoré z nich sa mohli stať začiatkom súbežného vývoja 
genetického kódu a prvého kódovacieho enzýmu – RNA polymerázy 

• Vznikli prvotné organizmy -prabunky = protobionty = eobionty –došlo k 
oddeleniu mechanizmu replikácie od translácie, táto zmena bola 
spojená so vznikom DNA tzv. spätnou transkripciou RNA do DNA 



Možnosť genetických manipulácií medzi druhmi 
– geneticky modifikované organizmy GMO

Využitie univerzálnosti GK



gén

Sekvencia chromozomálnej DNA potrebná 
na syntézu funkčného produktu –
polypeptidu alebo funkčnej molekuly 
RNA



• Beadle a Tatum (pokusy s Neurospora 
crassa): jeden gén – jeden enzým

• neskôr: jeden gén – jeden proteín

• súčasnosť: jeden gén – jeden 
polypeptidový reťazec



• Štruktúrne gény
– vývojové gény – určujú stavebný plán 

organizmu, regulujú jeho vývoj

– terminálne cieľové gény – sú využívané len v 
niektorých diferencovaných typoch buniek a 
ich aktivita je spustená vývojovými génmi

– metabolické gény (housekeeping genes) riadia
produkciu látok nevyhnutných k zaisteniu
základných životných funkcií



V GENÓME JE VIAC NEKÓDUJÚCICH ČASTÍ AKO 
KÓDUJÚCICH
– Exóny – kódujúce sekvencie DNA

– Intróny – nekódujúce sekvencie DNA

– Regulačné oblasti (SPÍNAČE)

– Opakujúce sa sekvencie(človek ich má až 50 % )

– Teloméry (umiestnené na konci ramien chromozómov)



Štruktúra genómu



Paradox hodnoty C

- veľkosť genómu organizmu nie je v korelácii s komplexitou 

organizmu (H. sapiens má 200x menší genóm než Amoeba 

dubia)

C hodnota = množstvo 

jadrovej DNA 

predstavujúce jednu 

kópiu jadrového 
genómu

hmotnosť v pg DNA

počet párov báz (bp)

(1pg DNA = 978 Mbp)



GÉN A JEHO ŠTRUKTÚRA
transkriptovaná oblasť génu

promotor

kódujúce 

sekvenciemRNA

5´ UTR

mRNA

3´ UTR

ex 1 int 1 ex 3ex 2 int 2

iniciačný kodón pre syntézu 

proteínu

Začiatok transkripcie terminačný kodón pro 

ukončenie syntézy proteínu 
(UGA, UAA, UAG)

signál pre poly(A)

5´- koniec 3´- koniec

operátor

Oblasti nepodliehajúce translácii



Promótor

Promótory sú sekvencie nukleotidov vo veľkosti asi 200 
párovaných báz

Základná rozpoznávacia jednotka, ktorá slúži ako signál, že v jej 
blízkosti sa nachádza gén na potenciálnu transkripciu

Promótor sa nachádza na tom istom reťazci ako gén, začína sa 
adenínom a je obklopený pyrimidínmi – táto sekvencia sa nazýva 
iniciátor

Lokalizácia promótora je presne vymedzená a málo variabilná







Represia transkripcie



link

Lac Operon.mp4


Capping and Methylation 

• Primárny transkript (pre-mRNA) je najčastejšie 
stabilizovaný „capped“ guanylovou skupinou

• Koniec je metylovaný na 7 pozícii

• Ďalšia metylácia je na druhej pozícii ribózy a na 
šiestej amino-skupine prvých dvoch adenínov





3'-Polyadenylacia
• Terminácia transkripcie nastáva keď RNA 

polymeráza transkribuje sekvenciu AAUAAA a 
pridá poly(A) koniec

• 10-30 nucleotidov po terminačnom kodóne sa 
pridá od 100 do 200 adenínov pomocou 
poly(A)polymerázy

• Funkcia tohto ukončenia nie je uplne objasnená , 
predpokladá sa že stabilizuje molekulu mRNA





Úprava RNA

mRNA 5 prime cap and poly-A tail (1).mp4


Intrón je  prítomný aj v RNA kópii génu a musí byť 
odstránený v procese „RNAsplicing“ 

proteín

translácia

mRNA

RNA splicing

pre-mRNA
intrón

exón



Alternatívny splicing

mnohé gény obsahujú mnohonásobné intróny

3 4 51 2

1 2 3 54

intron 2 intron 3 intron 4intron 1

Všetky intróny sa odstraňujú ešte pred tým, ako sa mRNA 
prepíše do bielkoviny



Splicing Pre-mRNA 

• Pri "splicingu„ zostrihu sa vystrihávajú intróny a exóny 
sa lepia dohromady za vzniku „mature“ mRNA

• Zostrih sa vykonáva iba v jadre

• 5'koniec intrónu u vyšších eukaryotov je vždy 
sekvencia„GU“ a 3'-koniec „AG“

• Všetky intróny majú "branch site" 18- 40 nukleotidov 
pred 3'-koncom miesta strihu

• „Branch site“ je nevyhnutný pre korektný zostrih





link

mRNA Splicing.mp4


Stupne regulácie expresie

• Transkripčná kontrola

• Kontrola spracovania mRNA

• Regulácia translácie

• Regulácia aktivity bielkoviny



Regulácia syntézy 
bielkoviny v 
eukaryotickej bunke



Február
2001

…2001: bolo dekódovaných 
3,000,000,000 bázických párov 
humánneho genómu



Koľko génov má ľudský genóm ?

2000: prinajmenšom 100,000 (ryža má 40,000, 

Ceanorhabditis elegans má 19,000)

2001: iba 35,000? 

2005, Dec: Ensembl NCBI 35(National Centre for 

Biotechnology Information) uvádza: 22,218 génov

(33,869 transkriptov) -http://www.ensembl.org/

2006, Apr: Ensembl NCBI 36 uvádza: 23,710 génov

(48,851 transkriptov)

http://www.ensembl.org/


MUTÁCIE- dedičné zmeny genotypu, ktoré nie sú
podmienené segregáciou ani rekombináciou už
existujúcich častí genotypu.

MUTANT- organizmus nesúci zmenu v genetickej informácii

MUTAGÉN – faktor spôsobujúci mutáciu (fyzikálny, chemický,
biologický)



KLASIFIKÁCIA  MUTÁCIÍ

1. Podľa  genotypu

2. Podľa typu zasiahnutej bunky

3. Podľa vplyvu na životaschopnosť

4. Podľa fenotypového prejavu



Podľa genotypu

Génové (bodové)

Chromozómové

Genómové



Génové (bodové)

Substitúcia- zámena (tranzícia alebo tranzverzia*)

Delécia – strata nukleotidu (nukleotidov)

Inzercia – vloženie nukleotidu

*tranzícia= zámena purínu za purín (guanín, adenín)

transverzia= zámena purínu za pyrimidín (tymín, cytozín, uracil)



Genetický polymorfizmu
-výskyt dvoch alebo viacerých foriem 

jedného génu
Na úrovni DNA – SNP –single nucleotide

polymorphism

MTHFR:
C677T

A1298C
G80A –RFC

A2756G –MS
A66G-MSR



chromozómové

Deficiencia- strata časti chromozómu (delécia –
strata časti vnútri chromozómu)



chromozómové

Inverzia- obrátenie poradia lokusov v časti 
chromozómu



chromozómové

Translokácia- premiestnenie časti chromozómu na 

homologny chromozom



Genómové
EUPLOIDIE

Ortoploidia (n) - haploidia, monoploidia

Anortoploidia (Mxn)-polyploidia M=(3-triploidia,
4-tetraploidia, 5-pentaploidia, 6-hexaploidia...)

ANEUPLOIDIE

Hyperzómia (2n+M) 2n+1=trizómia, 2n+2 dvojitá 

trizómia

Hypozómia (2n–M) 2n-1=monozómia, 2n-2= 

dvojitá monozómia, nulizómia (rovnaké 
chromozómy)



Klasifikácia mutácií podľa zasiahnutej bunky

•Gametické- vznik počas gametogenézy alebo v zrelej 
gaméte, mutácia postihuje celý organizmus

•Somatické- vznik v období po prvom brázdení zygoty, 
prenášajú sa iba na potomstvo somatickej bunky, v ktorej 
vznikli. 



Klasifikácia mutácií podľa vplyvu na 
životaschopnosť  mutanta

•Letálne- spôsobujú smrť nositeľa mutácie ešte pred 

dosiahnutím reprodukčnej zrelosti

•Vitálne- nemajú vplyv na životaschopnosť organizmu



Klasifikácia mutácií podľa stupňa fenotypového 
prejavu

•Dominantné mutácie

•Recesívne mutácie

Klasifikácia mutácií podľa spôsobu vzniku

Prirodzené

Indukované



Frekvencia mutácií

•Spontánne mutácie 10-5 – 10-9 na gén a generáciu

•Gény rôznych lokusov majú rôznu  frekvenciu 
mutácií

•Väčšina mutácií recesívna

•Spontánna mutácia je náhodný proces

•Mutácie sú pre nositeľa výhodné len zriedkavo

•Výhodné mutácie vytláčajú pôvodné alely

•Spätná mutácia



U človeka je funkčná frekvencia pripadajúca
na jeden gén asi 4 mutácie na 100000 gamét

Albinizmus : 2.8 x10-5

Hemofília: 3,2 x10-5

677T-MTHFR: 5,6 x10-4

Down syndróm: 4,0 x 10-3



Drepanocytóza (kosáčiková anémia)





MUTAGÉNY

Mutagény sú faktory prostredia spôsobujúce mutácie

A/ Fyzikálne mutagény

•UV-žiarenie

•Ionizačné žiarenie (X-, alfa, beta a gama)

B/ Chemické mutagény

•Spôsobujú chemomutácie (yperit 1951)

Analógy báz (5-brómuracyl, 2-aminopurín)

Modifikácia báz (alkylácia, deaminácia)

C/ Biologické mutagény - vírusy


