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Molekuldrni genetika

Struktura, funkce makromolekul kterée jsou nositeli Gl
DNA — GEN — CHROMOZOM — GENOM
Centrdlni dogma DNA — RNA — profein

Komplementarita dvou vidken DNA, geneticky kod = uchovani a prenos

genetickeé informace
Genetickd exprese ontogeneticky a tkadnove specifickd
Epigenetika

Vyznam ve slechténi HZ




Dédi¢nd informace skotu

30 pdrt chromozému

2009 - precten genom skotu (Cattle Genome Sequencing International
Consorcium )
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Center for
Biotechnology
[nformation

GenBank  verejné pristupnd databdze vsech sekvenci DNA
NCBI (Bethesda, Maryland, USA)
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Referencni genom RefSeq Hereford kradva Domirette L1 014490
Posledni 105. anotace verze Bos taurus Btau 5.0.1. ze dne 19.11.2015
celkova délka — 2 724 980 740 bp (19x pokryti)

proteiny — 39 053



Dédi¢nd informace skotu

Statistika projektu RefSeq Genome Komercni celogenomové Cipy
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Dédi¢nd informace skotu

National Library of Medicine
Twenty Six Years of Growth:
NCBI Data and User Services

Genome Reference
GenBank Base Pairs Consortium _py
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Genome-Wide
Association Studies
NIH Public Access
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&= NCBI  Resources ™ How To

Sign in to NCBI

Search NCBI databases Help

bos taurus

Results found in 35 databases for "bos taurus”

Literature Genes
Books 1,812 books and reports EST 1,637,376 expressed sequence tag sequences
MeSH M2 ontology used for PubMed indexing Gene 141,814 collected information about gene loci
NLM Catalog 1.555 books, journals and more in the NLM Collections GEQ DataSets 91,172 functional genomics studies
PubMed 330,623 scientific & medical abstracts/citations GEOQ Profiles 211,919 gene expression and malecular abundance profiles
PubMed Central ar 97T full-text journal articles HomoloGene 17,530 homologous gene sets for selected organisms
sequence sets from phylogenetic and population

Health PopSet 813 studies
ClinVar 1 human variations of clinical significance UniGene 27,09 clusters of expressed transcripts
dbGaP T genatype/phenotype interaction studies Proteins
GTR 0 genetic testing registry
MedGen 4 medical genetics literature and links CDHSE_WEd 3 conserved protein domains

Domains
OMIM 5 online mendelian inheritance in man )

Protein 1,576,692 protein sequences
PubMed Health 49 clinical effectiveness, disease and drug reports i o .

Protein Clusters 12 sequence similarty-based protein clusters
Genomes Structure 2,548 experimentally-determined biomolecular structures
Assembly 14 genome assembly information Chemicals
BioProject 709 biological projects providing data to NCBI o )

. molecular pathways with links to genes, proteins and

BioSample 27,888 descriptions of biological source materials BioSystems 19,727 chemicals
Clone 367.193 genomic and cDNA clones PubChem BioAssay 6,951 bioactivity screening studies
dbVar 10.478 genome structural variation studies PubChem 0 chemical information with structures, information and
Genome 1 genome sequencing projects by organism Compound links
G55 532,064 genome survey sequences PubChem Substance 0 deposited substance and chemical information
Nucleotide 406_468 DMA and RMNA sequences
Probe 116,306 sequence-based probes and primers
SNP 99,714,790 short genetic variations
SRA 13.281 high-throughput DNA and RNA sequence read archive
Taxonomy 1 taxonomic classification and nomenclature catalog



- -
£ NCBI

Resources [¥] How To [+

Gene

Gene sources
Genomic
Mitochondria
Organelles
Plasmids

Categories
Alternatively spliced
Annotated genes
Mon-coding
Protein-coding
Pseudogene

Sequence content
CCDs

Ensembl

Ref3eq
RefSeqGene

Status
+ Current

Chromosome locations
more...

Clear all

Show additional filters

Gene

- bos taurus

Create RSS Create alet  Advanced

Tabular= 20 per page = Sort by Relevance =

Search results

Items: 1 to 20 of 56005

0 See also 85809 discontinued or replaced items.

Name/Gene 1D

O] SSPO
ID: 282659

[l RHO
ID:; 509933

[C] NOS3
ID: 287024

O e
ID: 230846

[C] PRMP
ID: 281427

[l ALB
ID: 280717

O] GH1
ID; 280804

[ IGF1
ID: 281239

[[] RNASE1
ID: 282340

[C] PAEP
ID: 280838

O ins
D: 280829

[CLep
ID: 280836

[ csh2
ID: 281089

O nE
ID: 280943

Description

SCO-spondin [Bos taurus (cattle)]

rhodopsin [Bos faurus (cattle)]

nitric oxide synthase 3 [Bos faurus (cattle)]

lactotransferrin [Bos taurus (cattle)]

prion protein [Bos faurus (cattle)]

albumin [Bos taurus (cattle)]

growth hormone 1 [Bos faurus (cattle)]

insulin like growth factor 1 [Bos taurus

(cattle)]

ribonuclease, RNase A family, 1 (pancreatic)
[Bos faurus (cattle)]

progestagen-associated endometrial protein
[Bos taurus (cattle)]

insulin [Bos faurus (cattle]]

leptin [Bos faurus (cattle)]

casein beta [Bos faurus (cattle]]

tumor necrosis factor [Bos faurus (cattle)]

Location

Chromosome 4, AC_000161.1
(113437224..113490745)

Chromosome 22, AC_000179.1
(56867887..56872817, complement)

Chromosome 4, AC_000161.1
(114375967..114394483)

Chromosome 22, AC_000179.1
(53521660..53556090)

Chromosome 13, AC_000170.1
(47400392..47418507)

Chromaosome 6, AC_000163.1
(90232762..90251122)

Chromosome 19, AC_000176.1
(48768617_ 48772049, complement)

Chromaosome 5, AC_000162.1
(66523798. 66604781, complement)

Chromaosome 10, AC_000167.1
(26388180..26389763)

Chromosome 11, AC_000168.1
(1033014585..103306381)

Chromosome 29, AC_000186.1
(50035655 50037262)

Chromaosome 4, AC_000161.1
(93249803..93266625)

Chromosome 8, AC_000163.1
(B7179499..87188191, complement)

Chromosome 23, AC_000180.1
(27533899..27537807, complement)
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Aliases

Lf

AltPrP, PrP

GH

IGF-1, IGF-

RMS1

BLG. LGB

ob

THF-a, TNF-alpha, TNFa
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Metody molekuldrni genetiky v laboratori VUZV

Izolace DNA (RNA)

Amplifikace DNA pomoci PCR
RFLP - identifikace polymorfizmi
Sekvenovdni genu

Genova exprese mRNA

Genotypovani pomoci znacenych sond



Izolace DNA (RNA)

Tkané Princip

Princip izolace RNA pomoci centrifugacnich RNA vazebnych kolonek

Krev

Naneseni promyvaciho
roztoku

M O S O Naneseni homogenatu

na kolonku

DNA je centrifugaci
nanesena na matrix kolonky

@ Specialni kolonka s matrix zachycujici DNA

‘ Z matrix je DNA vyplavena pufrem

Navazani RNA na kolonku

: °
TU k RNA—vazebné kolonka centrifugac \
l =

B U kd | nll STé ry Sbérna zkumavka

centrifugaci do sbérné kolonky

~/
Per
Naneseni eluéniho roztoku

nebo vody
Centrifugace

C h | U py s promyvacim roztokem Vyva;ani RNA z_kolonky

centrifugaci do ¢Cisté sbérné zkumavky




Polymerdzova retézova reakce (PCR)

Amplifikace Useku DNA in vitro na méritelné

mnozstvi (ng, ug)

1983 Kerry Mullis

primers to form
hydrogen bond

with ends of

1993 Nobelova cena za chemii gk icher e
Programovatelné termocykléry oty
Rekombinantni Tag polymerdza

RT-PCR




Polymorfismus restrikénich fragmentu (RFLP)

Specifita restrikEnich enzymU
Délkové rozdily st€penych fragmentu

Rozliseni alel

Elektroforéza

cT T cc
144bp

T W e —

353bp

497bp




Sekvenovani genu

Zjisténi primdrni sekvence Useku DNA

Je zalozena na PCR a pouziva fluorescencné znacené ddNTP

Kapilarni elektroforéza v automatickeém DNA analyzéru




Genotypovdni pomoci znacenych sond

e - B e e 2
Hybridizace s fluorescencne znacenymi 8ee@

Yelalelolaal

Sonda je uméle nasyntetizovny Usek DNA,

ktery pouzijeme k vyhledavani urcité

&) | - @ea

sekvence ve vzorku testované DNA

V prUbéhu RT-PCR fluorescence narustd,

signdl je snimdan a detekovdn

FRET sondy, TagMan sondy
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Genotypovani vybranych markeru

Kandidatni gen

Je soucasti metabolickych drah, vedoucich k manifestaci studovaného

yigle] (¥

/nalost funkce genu

Uloha genu pri vyvoji dané viastnosti

Znalost vlivu genu na fenotyp jinych druht

Exprese genu v dané tkani a to i béhem vyvoje (sval, tuk)

Gen se nachdzi v blizkosti QTL pro danou vlastnost (pozi¢ni KG)



Genotypovadni vybranych markeru

Geneticky marker
Méritelnd variace DNA sekvence v populaci
Molekuldrni markery Casto nemaiji zadny biologicky efekt
Identifikovatelné DNA sekvence se specifickou lokalizaci v genomu
MAS, QTL
Bézné typy genetickych markerU (,,polymorfismus*)
Mikrosatelity
INDEIs
CNV

SNP nejmensi nedélitelnd jednotka genetického materidlu (A:T nebo C:G)



Genotypovani vybranych markeru

Cesky strakaty skot

Testovdni statistické vyznamnosti lokusu s primym vztahem k parametrOm uzitkovosti

(mlécnd uzitkovost, kvalita mléka, slozeni a zastoupeni mastnych kyselin v mase a
tuku)

MIécCné bilkoviny

Laborator MG: Sluzba chovatelim
a S1 kasein alely B, C

B kasein alely A1, A2, A3, B

K kasein alely A, B, E

B laktoglobulin alely A, B



Genotypovani vybranych markeru

Asociacni studie polymorfismu KG cesky strakaty skot

K-kasein
Vliv na parametry kvality mléka a syritelnosti, olbsah bilkovin, kaseinu, kvalitu a pevnost syreniny
PH pro obsah a produkci bilkovin
Priznivy vliv genotyp BB oprofti EE

B-laktoglobulin

PH pro obsah syrovatkovych bilkovin a kaseinu

B-kasein
Vliv na obsah kaseinu v mléce

Vztah genotypu k PH pro produkci mléka, bilkovin a tuku

Priznivy viiv ATA2 a ATA1



Genotypovadni vybranych markeru

Asociacni studie polymorfismu KG cesky strakaty skot

Dojeny skot

505 krav po 64 otcich ve 4 stddech

Hodnocené parametry mlééné vzitkovosti

Produkce mléka, tfuku a proteinu, % tuku a proteinu

PH pro dojivost, produkci tuku a proteinu

Hodnocené parameitry plodnosti

Inseminacni interval
Servis perioda
Mezidobi

Inseminacni index



Genotypovadni vybranych markeru

PPARGCI1A

peroxisome proliferator-activated receptor-gamma, coactivator 1, Alpha

Fyziologické Uc¢inky

klicovy faktor energetického metabolismu a energetické rovnovahy a s tim souvisejici prezitelnosti (délky
zivota jedince)

reguluje metabolismus triglyceridd v tukové tkéni a inframuskuldrnim tuku
klicovy modulator glukoneogeneze v jatrech

metabolismus mlécné zldzy, tvorba mlécného tuku

Prokdzané efekiy genetického polymorfismu

produkce mlécného tuku, % tuku, produkce ml. proteinu

PH produkce miécného tuku, % tuku, produkce proteinu a % proteinu



Genotypovadni vybranych markeru

CYP11B1
cytochrome P450, subfamily XI B, polypeptide 1; steroid 11-betahydroxylase

Fyziologické Uc¢inky

podili se na produkci hormonu kortizolu

ma protizanétlivy a imunosupresivni UCinek

ovliviuje CNS a reakci na stres,

hormonem lipolyzy a lipogeneze, glukoneogeneze a glykogeneze

podili se na metabolismu bilkovin

Prokdzané efekiy genetického polymorfismu

% tuku

PH produkce mléka, % tuku, produkce a % proteinu



Genotypovadni vybranych markeru

DGATI

diacylglycerol acyltransferase 1

Fyziologické Uc¢inky

katalyzuje syntézu triglyceridt

mechanismus laktace a tvorba tukové tkdné, mlécného a intramuskuldarnino tuku

Prokdzané efekiy genetického polymorfismu

PH pro % bilkovin a pro % tuku

Vliv na servis periodu, mezidobi, inseminacni index



Genotypovadni vybranych markeru

BIN1AI
buthyrofilin

Fyziologické Uc¢inky

enyzm pro sekreci mlécnych lipid0 a tvorba micel MT

Prokdzané efekty genetického polymorfismu

PH produkce bilkovin, % bilkovin a tuku

service perioda a mezidobi



Genotypovadni vybranych markeru

Asociacni studie polymorfismu KG cesky strakaty skot

Masny skot

679 bykl pemene C od 112 otcU

Hodnocené parameitry

chemické analyzy obsahu a slozeni MK ve vnifrosvalovem a podkoznim tuku



Genotypovadni vybranych markeru

FASN

syntétdza mastnych kyselin

Fyziologické Uc¢inky

klicovy enzym syntézy mastnych kyselin de novo v mléce a mase

slozeni mastnych kyselin v mase

Prokdzané efekiy genetického polymorfismu

asociace s obsahem inframuskuldrniho tuku a specifickym profilem mastnych kyselin ve svalech a
podkoznim tuku



Genotypovadni vybranych markeru

SCD1

Stearoyl-CoA desaturase

Fyziologické Uc¢inky

ovliviuje slozeni mastnych kyselin a cholestreolu v membrdandch bunék
klicovy enyzm syntézy konjugovaneé linolenoveé kyseliny (CLA)

CLA nachdzi se v mléce a tuku prezvykavcu - prospésnd lidskému zdravi

Prokdzané efekiy genetického polymorfismu

asociace s obsahem inframuskuldrnino tuku a specifickym profilem mastnych kyselin ve svalech a
podkoznim tuku



Dekujii za pozornost



