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Čo sú to mutácie? 

Náhodné zmeny DNA  (u RNA-vírusov RNA) 
 zmeny genotypu, ale nie vždy fenotypu 

 

Sú: 

 1. náhle – neočakávané 

 2. neusmernené 

 3. niekedy trvalé – prenášajú sa na potomstvo 

 4. jedinečné – vznik novej alely, genotypu 

 

Mutant  –  jedinec, ktorý nesie zmenenú 
genetickú informáciu získanú mutáciou 



Mutagény 

 látky, ktoré zvyšujú početnosť mutácií 
 

Rozdelenie mutagénov: 

1) fyzikálne – rôzne typy žiarenia (RTG, UV...) 

2) chemické – lieky, farby, riedidlá, mykotoxíny, 
  pesticídy, dusičnany... 

3) biologické – onkovírusy (vznik nádorov) 

 

Antimutagény – znižujú frekvenciu mutácií  
– antioxidanty – vit. C, E, karotenoidy, selén  
– zabraňujú tvorbe voľných radikálov 



Rozdelenie mutácií 

1) Podľa spôsobu vzniku 
 a) spontánne 
 b) indukované  
 
2) Podľa typu zasiahnutej bunky 
 a) gametické 
 b) somatické 
 
3) Podľa veľkosti zasiahnutej GI 
 a) génové – zmeny v DNA (poradie nukleotidov) 
 b) chromozómové – zmeny štruktúry a tvaru      

 chromozómov 
 c) genómové – zmeny v počte chromozómov  

  alebo chromozómových sád 
 



Vznik spontánnych mutácií 

 spôsobuje ich chybovosť niektorého  
z týchto troch procesov:  

 

1. Replikačný systém – priradenie nesprávneho 

nukleotidu pri replikácii DNA 

2. Rekombinačný systém – nepresná rekombinácia 

chromozómov v profáze heterotypyckého delenia 

3. Reparačný systém – zlyhanie enzýmu, ktorý opravuje 

poškodenie DNA 



Vznik indukovaných mutácií 

1. Prienik mutagénu do jadra bunky 

2. Vznik génu s predmutačným pôsobením  

– buď nastane reparácia  

   alebo sa chybný gén stabilizuje a vznikne mutácia 

3. Vzniká zmena genetickej informácie 

4. Nastáva zmena biochemických vlastností mutovanej bunky  

(tvoria sa iné štrukturálne bielkoviny, iné enzýmy, hormóny...) 

5. Podľa rozsahu poškodenia bunky  

 buď bunka hynie (letálna mutácia)  

      alebo sa bunka množí = vzniká klon mutovaných buniek  



Oprava DNA 

 Prostredníctvom reparačných (opravných) 

enzymatických mechanizmov  

 buď opravujú alebo tolerujú poškodenia 

 

 Pokles aktivity reparačných mechanizmov  

 starnutie 

 Porucha reparačných mechanizmov  

 vznik nádorových ochorení 



Inzercia:  

vsunutie dusíkatých báz 

Inverzia:  

výmena dusíkatých báz 

Génové mutácie 
= dedičné zmeny v jednom géne 

 

 

 

Substitúcia:  

 zámena dusíkatých báz 

Delécia:  

strata dusíkatých báz 



Génové mutácie 
= dedičné zmeny v jednom géne 

 

 

 

Sú to príčiny vrodených metabolických porúch, napr.: 

 - fenylketonúria  

 - albinizmus 

 - kosáčiková anémia 

 



Chromozómové mutácie 

- väčšie zmeny ako génové mutácie 
- zisťujú sa analýzou karyotypu 
- najčastejšie vznikajú zlomy na chromozómoch 
 
Typy zmien chromozómu: 
 
1) delécia časti chromozómu 

 

2) duplikácia časti chromozómu 
 

3) inverzia (otočenie) časti chromozómu  
o 180 stupňov 
 

4) inzercia časti chromozómu  
do iného chromozómu 
 

5) translokácia (výmena) úsekov  
medzi nehomologickými chromozómami  
– výmena skupín 

 



Chromozómové mutácie 

 

 ochorenia: 

1. Syndróm mačacieho plaču (Cri-du-chat-syndrom) 

 strata časti 5. chromozómu 

 1 : 50 000 - 100 000 živo narodených detí 

 príznaky: plač podobný mraučaniu mačky, mikrocefália (malá hlava), 

mentálna retardácia, vysoké podnebie, nevyvinutá dolná čeľusť... 

 

 

 

 

 

 

 

 

 

2. Karcinóm prsníka 



Genómové mutácie 

 Polyploidia – zvýšenie normálneho počtu celých sád 

chromozómov (3n, 4n,..) 

 

 Aneuploidia – zmena počtu chromozómov v sade  

       ( + - 1 alebo viac chromozómov) 

  2n+1  = trizómia  

  2n -1  = monozómia 

  2n + 2 = tetrazómia 

  2n - 2  = nulizómia 

 

 

 

 



Príklady k aneuploidií: 
 

 

 

 

Ochorenie Výskyt Príznaky 

Downov syndróm trizómia 21 1 : 400 

mentálna retardácia, 

krátke široké ruky, šikmé oči,  

jazyk vyčnievajúci z úst, 

častá leukémia... 

Patautov syndróm trizómia 13 1 : 4000 
poruchy CNS,  

mentálna retardácia,  

rázštepy pery a podnebia... 

Edwardsov 

syndróm 
trizómia 18 1 : 7500 

mentálna retardácia,  

ťažké vrodené chyby srdca  

(95% plodov neprežije) 

Turnerov syndróm chýba X 1 : 4000 
ženy - nízky vzrast, hrubý krk, 

nevyvinuté vaječníky, neplodné 

Klinefelterov 

syndróm 
XXY 1 : 1000 

muži so ženskými znakmi,  

nevyvinuté semenníky, neplodní 

Superžena  

(super female) 
XXX 1 : 1000 

vysoké, infantilné (detský vzhľad), 

nižšie IQ, potomstvo zdravé 

Supermuž  

(super male) 
XYY 1 : 1000 

vysokí, nižšie IQ,  

sklon k agresivite 



Downov syndróm (trizómia 21) 
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Zopakujte si: 

Čo viete o týchto genetických poruchách?  





Pre doplnenie: 

Genetické dispozície a genetické ochorenia 
1. Dispozície 

 dedí sa len sklon k ochoreniu,  

k jeho prejaveniu musia pôsobiť ešte určité faktory prostredia  

                              = expozičné činitele  

(potrava, počasie, prítomnosť alergénu, psychická záťaž...) 

 najčastejšie dispozície: 

 neurózy = zvýšená dráždivosť CNS;  

 poruchy spánku, pomočovanie, znížená schopnosť sústredenia...; 

 alergie = senná nádcha, ekzémy, astma...;  

 niektoré formy hypertenzie;  

 cukrovka, skleróza multiplex, epilepsia, schizofrénia...;  

 vredová choroba 

 majú polygénny charakter  

 vyskytujú sa familiárne (u viacerých členov rodiny)  

 ich prejavom sa dá predchádzať vylúčením expozičných faktorov  

= rodinný ochranný režim. 



Pre doplnenie: 

Genetické dispozície a genetické ochorenia 

2. Genetické choroby = poruchy 

 vznikajú j ako dôsledok mutácií (najčastejšie génových),  

prejavia sa v každom prípade,  

vplyv prostredia je minimálny  jeho faktory ovplyvnia len ich 

patogenézu = rozvoj príznakov 

 

 rozdelenie: 

 autozomálne ochorenia – dedia sa nezávisle na pohlaví 

 gonozomálne ochorenia – viazané na pohlavie 

 

 



Pre doplnenie: 

Genetické dispozície a genetické ochorenia 

2. Genetické choroby = poruchy 

 autozomálne ochorenia: 

 Molekulárne choroby 
- chybný gén  neschopnosť tvorby funkčnej bielkoviny (enzým, hormón)  

   strata určitej metabolickej funkcie. 

a) Galaktozémía - neschopnosť odbúravať galaktózu  poškodenie obličiek... 

b) Fenylketonúria  

      - nedochádza k premene fenylalanínu na tyrozín  poškodenie mozgu 

c) Celiakia - neschopnosť trávenia lepku  vážne poškodenie tráviacej sústavy 

d) Albinizmus - neschopnosť syntetizovať melanín  

 dominantne dedičné poruchy:  zrasty prstov,  

  viacprstosť = polydaktylia,  

  krátkoprstosť = brachydaktylia 

 rázštepy podnebia a perí – polygénna dedičnosť 

 Downov syndróm = mongolizmus a iné autozomálne aneuploidie 

 Syndróm mačacieho plaču 



Pre doplnenie: 

Genetické dispozície a genetické ochorenia 

2. Genetické choroby = poruchy 

 gonozomálne ochorenia: 
 

 hemofília - neschopnosť syntetizovať jeden z faktorov zrážania krvi; 

 daltonizmus - X chromozómová dedičnosť = neschopnosť rozlišovať 

červenú a zelenú farbu (farbosleposť) 

 Turnerov syndróm 

 Klinefelterov syndróm 

 syndróm XYY = supermale = supermuž 

 syndróm XXX alebo XXXX = superfemale = superžena 
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