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Mutacia

Mutacia Je nahla, dedicna zmena, ktora sa u jedinca objavi v
dosledku:

* zmeny V Struktire génu (génova mutacia);

e Zzmeny V Struktire chromozomov (chromozomova mutacia);

e Zmeny poc¢tu chromozomov (genémova mutacia).
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Génova mutacia

Génova = bodova mutdacia Je zmena Vv sekvencii DNA.
Sposobuje zmenu poradia alebo poc¢tu nukleotidov v DNA
Strukture génu.

RozliSujeme mutacie s vplyvom na:
»sekvenciu DNA
» sekvenciu aminokyselin
» Citaci rdmec
» funkciu proteinu
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Efekt na sekvenciu DNA

» substitucia - zamena jednej alebo niekol’kych baz:
* franzicia - zamena purinu za purin alebo pyrimidinu za
pyrimidin
e transverzia - zdmena purinu za pyrimidin (alebo naopak)
» Inverzia - zmena poradia baz
» Inzercia - v¢lenenie jednej alebo niekol’kych nadbyto¢nych
baz
» delécia - strata jednej alebo niekol’kych baz

Inzercia a delécia mézu menit’ Citaci ramec génu. 7t
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Efekt na sekvenciu DNA

Tranzicia TA za CG Transverzia TA za GC

GCCAGACTA GCGAGACTA

CGGTCTGAT CGCTCTGAT
\ /

¢ T Inzercia 7 C Delécia

GCTAGACTA _ GCTAGACTA GETAGACTA

CGATCTGAT  CGATCTGAT  CGATCTGAT

POVODNA MOLEKULA DNA

| | 1

GTCTAGACTA Inverzia ?Tf???T?
[ IO I N Y (R [ R R |
CAGATCTGAT GTCAGACTA CATCTGAT
| I D R D N TN BN N |
CAGTCTGAT )
%\.o;.
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Efekt na aminokyselinovu sekvenciu

»mutdcie SO zmenou zmyslu (missense mutdcie) - zmena
kodoénu sposobi zaradenie odlisSne; aminokyseliny do

polypeptidoveho ret'azca

»neutrdlne mutdcie - mutacie sposobuju zamenu jedne]

aminokyseliny za ina aminokyselinu
vlastnost’ami, takze zmena je menej vyrazna.

S

podobnymi

»tiché mutdcie - na zaklade degenerovanosti genetického
koédu nastava zaradenie rovnakej aminokyseliny napriek

odlisnému kodonu
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Efekt na aminokyselinovu sekvenciu

/

Missense mutacia

GCTAGCCTA

CGATCGGAT

Ala Ser Leu

GCTAGACTA

CGATCTGAT

Ala Arg Leu

Neutralna mutacia
GCTAAACTA

CGATTTGAT
Ala Lys Leu

POVODNA MOLEKULA DNA

\

Ticha mutacia
GCTAGGCTA

CGATCCGAT
Ala Arg Leu
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Efekt na citaci ramec

Citaci ramec je sposob, akym sa sekvencie nukleotidov
interpretuju do sekvencie aminokyselin.

»nonsense  mutdicie - zmena kodonu pre niektort
aminokyselinu za STOP kodén (UAG, UAA alebo UGA)

spOsobi predCasne ukonCenie translacie na ribozome

» posunové mutdcie - su Specialnym typom mutacii, ktorych
podstatou je inzercia alebo delécia takého poctu nukleotidov,
ktory nie je nasobkom 3, veduca Kk posunu c¢itania kodonov na
ribozome, nasledkom ¢oho nastava zaradenie uplne odliSnych
aminokyselin od miesta mutacie

e o Co-funded by

o ®¢ =0 the European Union



AGREED

Efekt na citaci ramec

POVODNA MOLEKULA DNA

GCTAGATACCTA Delécia
CGATCTATGGAT ~ GCTABGATACCTA
Ala Arg Tyr Leu (II(l:A'lI'(lC'Il'A'i'(lif:EA'll'
v L]
Nonsense mutacia Posunova mutacia
GCTAGATAGCTA GCTAATACCTA
CGATCTATCGAT CGATTATGGAT
Ala Arg STOP Ala Asn Thr
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Efekt na funkciu proteinu

»mutdcia SO ziskanou funkcénost’ou (gain-of-function mutation) -
mutovany protein ziskal nové abnormalne vlastnosti, a preto je
fenotyp takejto mutacie vic¢sinou dominantny

»mutdcia S0 stratou funkcie (loss-of-function mutation) - mutovany
protein Je nefunkény, ale druhd kopia (normélna alela) vicSinou
postacuje pokryt’ potreby organizmu, preto je tito mutacia recesivna

» dominantne negativna mutdcia - |e Specidlnym pripadom mutacie,
pri ktore] ma mutovana alela taky dominantny fenotyp, Ze jej
produkt je svojim prejavom antagonisticky voci produktu normalne;j
alely, takze vysledkom je strata funkcie napriek pritomnosti jednej

normalnej alely
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This presentation has been supported by the Erasmus+ KA2 Cooperation Partnerships grant no. 2021-1-SK01-KA220-HED-000032068 “Innovation of the structure and content of study programs in the field of
animal genetic and food resources management with the use of digitalisation - Inovdcia obsahu a Struktury Studijnych programov v oblasti manaZmentu ZivoCisnych genetickych a potravinovych zdrojov s vyuZitim
digitalizacie”. The European Commission support for the production of this presentation does not constitute an endorsement of the contents which reflects the views only of the authors, and the Commission
cannot be held responsible for any use which may be made of the information contained therein.

Dakujem za vasu pozornost!

& Martina Miluchova @
DA martina.miluchova@uniag.sk
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