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Abstrakt

Cilem bakalaiské prace je popsat metody hodnoceni genetické diverzity.
Na =zacatku je popsana biologickd diverzita a jeji rozd€leni se zaméfenim
na genetickou diverzitu. Dale jsou popsany mutace, segregace, rekombinace,
migrace, selekce, geneticky drift, inbreeding. Prace se dale zabyva polymorfismem,
zejména jednoduchymi bodovymi polymorfismy (SNP), VNTR a mikrosatelity. Jsou
popsany genetické markery, markery asistovana selekce a genomova selekce.
U vnitropopulaéni genetické diverzity jsou popsany biometrické metody,
u mezipopula¢ni genetické diverzity poté genetické distance a nékteré nejcCastéji
pouzivané programové baliky. V zavéru prace jsou popsany fylogenetické stromy a

jejich druhy s uvedenymi piiklady vyuziti v praxi.

Klicova slova: geneticka diverzita, polymorfismus, genetické markery, biometrické

metody, genetické vzdalenosti, programové baliky, fylogenetické stromy

Abstrakt

The aim of this thesis is to describe methods for assessing genetic diversity.
At the beginning is described biological diversity and its distribution with focus
on genetic diversity. Furthermore, mutations, segregation, recombination, migration,
selection, genetic drift, and inbreeding are described. The work also deals
with the polymorphisms including SNP, VNTR and microsatellites. They are
described as genetic markers, marker assisted selection and genomic selection.
For within-population genetic diversity the text deals with biometric methods,
the part describing interpopulation genetic diversity is concerned to distances and
software packages. Finally, the phylogenetic trees and thein types are described

with examples of use in practice.

Keywords: genetic diversity, polymorphism, genetic markers, biometric methods,

genetic distances, software packages, phylogenetic trees
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1. Uvod

Pro celkovou svétovou rovnovahu je dilezita biologicka diverzita, ptedevsim
pak genetickd diverzita. Do bohatosti genetické diverzity zasahuje ptfedevSim
vnitrodruhova diverzita. Genetickou diverzitu také ovlivituji procesy jako je mutace,
rekombinace, segregace, inbreeding a fada dalSich.

Vsechny organismy maji spole¢ného predka, od kterého doslo k jejich
postupnému vyvoji, az po dnesni jedince. Pravé vyzkum genomu umoznuje uréeni
propojeni jednotlivych druht ¢i jedinct.

U plemen hospodatskych zvitat dochazi jiz po fadu let k vyvoji, ke kterému
ptispiva jak pfirodni vybér, tak i vybér clovéka. U hospodafskych zvifat ¢loveék
v prib¢hu Casu vybiral nejvhodnéjsi jedince. Vysledky prvotnich vybéri nebyly
ptiliS pozitivni, aZ postupem Casu diky ziskani zkuSenosti se vysledky zlepsily.

V dne$ni dobé mame moZnost vyuzivat fadu metod, které¢ k pozitivhimu
vybéru piispivaji a zarovenn umoznuji i jeho rychlejsi prabéh. Mezi tyto metody jsou
primarn¢ fazeny biometrické metody, které ¢itaji fadu dalSich postupti.

V soucasné dobé je k dispozici fada postupti, které vyzkum genetickych
informaci usnadiiuji a umoziuji, aby vysledky byly co nejptesnéjsi. Vyzkum neni
dnes zpracovan pouze slovné. Porovnani vysledkli usnadiuji grafy, statistiky, i
stanovené hodnoty, podle kterych se poté vyhodnocuji vysledky.

Cilem ptedkladané bakalaiské prace bylo shrnout nékteré metodické aspekty

hodnoceni genetické diverzity hospodarskych zvirat se zaméfenim na skot.



2. Literarni reSerse
2. 1 Biologicka diverzita
2. 1. 1 Definice biologické diverzity
Biologickou diverzitu definoval v roce 1989 Svétovy fond ochrany pfirody
(World Widlife Fund - WWF) jako ,,bohatstvi zivota na Zemi, miliony rostlin,
zivoCichl a mikroorganismil, véetn¢ gentl, které obsahuji a slozité ekosystémy, které
vytvareji Zivotni prostfedi” (Primack et al., 2001).
Umluva o biologické rozmanitosti (dale jen ,,Umluva®) byla podepsana
na konferenci OSN o zivotnim prostfedi a rozvoji v Rio de Janeiru v ¢ervnu 1992
(Ministerstvo Zivotniho prostiedi, 2005). Pro CR vstoupila v platnost 3. biezna 1994.
Umluva je celosvétové hodnocena jako kli¢ovy dokument v ochrané biologické
rozmanitosti a to na vSech tfech Urovnich, tedy genové, druhové a ekosystémové
(Ministerstvo zivotniho prostiedi, 2005).
Umluva je podminéna plnénim ti pozadavkd (Ministerstvo Zivotniho
prostiedi, 2005):
e ochrana biologické rozmanitosti
e udrzitelné vyuzivani slozek biologické rozmanitosti
e piistup ke genetickym zdrojim, spravedlivé a rovnocenné rozdélovani
ptinost plynoucich z jejich vyuzivani
Biologicka rozmanitost je spojena piedevSim s rozmanitosti zivych
organismii a ekosystémil. Biodiverzita, ale zahrnuje i sloZitost vztahii v rdmci
spoleCenstva organismll tedy biocendz ¢i celych ekosystémil, kdy musime brat
na zfetel rovnéz i abiotické slozky prostiedi (Svecova et al., 2007). Biodiverzita
genetickym rozdilim v ramci druhu (Swingland, 2001). Z pohledu vyvoje organismi
je biodiverzita vysledkem dlouhodobé evoluce a jejim projevem jsou napi. adaptace,

mutace a geneticky posun tzv. ,,drift (Svecova et al., 2007).

2. 1. 2 Urovné biologické diverzity

O biologické diverzit¢ musime uvazovat na ¢tyfech trovnich (Primack et al.,
2011). Biologick4 diverzita na Urovni druhli zahrnuje veskeré organismy Zzijici
na Zemi, od bakterii a jednobunécnych organismi, az po fiSe mnohobunéénych
rostlin, zivo€ichli a hub. Biologickd rozmanitost, chipanid v jemnéjSim méfitku,

predstavuje genetickou variabilitu v ramci druhu, a to jak mezi geograficky
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odd€lenymi populacemi, tak mezi jedinci jedné populace. Biologicka diverzita, to je
také riznorodost ve spolecenstvech, v nichz druhy Zziji, v ekosystémech, ve kterych
tato spoleCenstva existuji a rozmanitost interakci mezi témito trovnémi. VSechny
zminéné urovné biologické diverzity jsou nezbytné pro zachovani druhi, ptirozenych
spoleCenstev a zarovei jsou diilezité pro potieby ¢lovéka (Primack et al., 2001).

Druhova diverzita reprezentuje fadu evolucnich a ekologickych adaptaci
druhii na urcité zivotni prostiedi. Poskytuje lidem rtizné zdroje, které miize pouzivat
Vv ptipad¢ potieby, napi. vV druhové bohatém tropickém desStném lese lze nalézt
Sirokou Skalu rostlinnych a zivocisSnych produkti, které jsou vyuzitelné jako potrava,
ukryt, ochrana nebo jako 1éky v mediciné (Primack et al., 2011).

Geneticka diverzita je nezbytna pro reprodukéni vitalitu druhu, odolnost vici
nemocim a schopnost adaptace na zmény zivotnich podminek. Geneticka diverzita
zdomacnélych zvitat a rostlin je zvlasté dilezitd pro Slechtitelské programy, nezbytné
pro udrZeni a zlepSeni vlastnosti druhti vyuzivanych v zeméd¢lstvi (Primack et al.,
2001).

Ekosystémova diverzita predstavuje celkovou odpoveéd’ viech druht na rtizné
environmentalni podminky. Biologicka spoleCenstva, kterd se nalézaji v poustich,
na loukach, mokfadech a lesich, nabizeji lidem zivotné dualezité sluzby, napi. brani
povodnim, pidni erozi, filtruji vzduch a vodu (Primack et al., 2011).

Kulturni diverzita ma vliv na utvareni krajiny prostfednictvim rozmanitych

zpusobi obhospodatovani (Primack et al., 2011).

2. 1. 2. 1 Ekosystémova diverzita

Ptirodni spoleCenstvo je definovano jako soubor populaci rtiznych druht,
Zijicich spole¢né na jednom stanovisti, vnimany soucasné s interakcemi mezi témito
druhy. Piikladem muze byt tfeba spoleCenstvo bakterii a prvokli v bachoru
prezvykavcd nebo spolecenstvo velkych kopytnikil africkych savan (Primack et al.,
2001).

Ekosystémova diverzita je definovdna, ale nemiize byt jednotnd v ramci
celosvétového meéfitka. Tato diverzita ma rozsah spiSe lokdlni ¢i regiondlni. Je
ovlivitovana klimatem, kyselosti a zasaditosti pud. Dutlezitou roli hraji 1 abiotické
slozky (Swingland, 2001).

Uvnitt biologického spolecenstva vyuziva kazdy druh sviij specificky soubor

zdroji, které vytvareji jeho niku. Nika rostlinného druhu mize sestavat z typu pldy,
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na niz rostlina roste, mnozstvi slune¢niho zareni a vlhkosti, kterou vyzaduje, systému
opylovani a mechanismu Sifeni semen. Nika Zzivocicha obsahuje typ zivotniho
prostoru, vhodné teplotni rozmezi, pozadovanou potravu, velikost teritoria, vodu
pro napajeni. Kazda soucast niky se muze stat limitujicim zdrojem, jakmile zacne
omezovat velikost populace (Primack et al., 2001).

Slozeni spolecenstev je casto ovlivnéno konkurenci a predaci, nosnou

kapacitou prostiedi a mutualistickymi vztahy (Primack et al., 2001).

2. 1. 2. 2 Druhova diverzita

Je pomérné spolehlivym indikatorem stavu zivotniho prostiedi; klesa
v disledku vymirani druhti, kdy dochézi ke snizeni velikosti populace a existuje zde
silnd vazba na genetickou diverzitu (Svecova et al., 2007). Zahrnuje veskeré druhy,
které se nachdzeji na Zemi (Primack et al., 2001).

Druh mize byt obecné definovan dvéma zpusoby (Primack et al., 2001):

1) morfologické definice druhu - Druh je skupina jedinct, ktera je nékterou

vlastnosti morfologicky, fyziologicky nebo biochemicky odlisna od jinych skupin.
K odliseni téméft identicky vypadajicich druht, napt. bakterii, se stale Castéji vyuziva
rozdilt v sekvencich DNA a dalSich molekuldrnich znakd.

2) biologicka definice druhu - Druh je skupina jedincd, ktefi jsou schopni

vzajemne¢ se kiizit mezi sebou a vytvéret plodné potomky.

Druhova diverzita mize byt chapana ve smyslu kvantitativnim, je tedy
meéfena poctem jedinct uréittho druhu nebo kvalitativnim, kdy je wurcena
napft. poc¢tem rtiznych druhti v urcitém spolecenstvu. Dilezitym a €asto pouzivanym
ukazatelem biologické rozmanitosti je diverzita druhGt na urcitém uzemi, ¢i
v celosvétovém méfitku (Svecova et al., 2007).

Rozdéleni druhti v ramci celé zeméekoule neni rovnomérné. Pocet druhti
se zmensuje smérem od rovniku k polim. Z toho vyplyva, ze s nejvétsi diverzitou
se setkavame v tropickych oblastech, hife jsou na tom poté oblasti mirného pasu
a nejniz8i je v polarnich oblastech. Toto je zplsobeno Zivotnimi podminkami.
Organismy vyhleddvaji mista s vét§im zdrojem energie, vody, primarni produkci a

zakladnim kamenem tedy fotosyntézou (Svecova et al., 2007).
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2. 1. 2. 3 Geneticka diverzita

Tyka se rozmanitosti genli v ramci populaci a druhd. Popisuje odlisné
populace v rdmci stejného druhu a rozdilné jedince v ramci uréité populace (Vackar,
2005).

I pfislusnici jednoho druhu se navzijem vice ¢i méné liSi. Tato zjevna
variabilita je vysledkem odliSnosti dédicné informace, riznych vlivii vné&jSiho
prostfedi a interakce dédi¢né informace s vnéjSim prostfedim. Variabilita dédi¢né
informace vyznamné piispiva k vnitrodruhové variabilité, ale neni jeji jedinou
piicinou (Svecova et al., 2007).

Geneticka diverzita v ramci druhu je ¢asto ovlivnéna reprodukénim chovanim
jedincti v populaci. Populace je skupina jedincii schopnych se vzajemné kiizit a
produkovat potomstvo. Druh miiZze zahrnovat jednu ¢i vice odd€lenych populaci,
populace muze tvofit jen né€kolik jedinci nebo 1 miliony jedinct (Primack et al.,
2001).

Jedinci v populaci se navzajem geneticky lisi. Genetickd variabilita vzrista
s rostouci velikosti populace, protoze jedinci maji mirné odlisné geny (Primack et al.,
2001). Ke zvyseni genetické variability mohou pfispét nové vznikajici varianty gend,
mutantni alely. Genetickd variabilita je dana pfedev§im samotnym obrovskym
mnozstvim genetické informace zakddované v molekule DNA (Relichova, 1997).

Jednotlivé alely genu mohou rozdiln€ ovliviiovat vyvoj a fyziologii
organismu. Slechtitelé zemédélskych plodin a zvifat vyuzivaji genetické variability
k vyslechténi vynosnéjSich a odolngjSich kment domestikovanych druhd,
napft. pSenice, kukufice, skotu a dribeze (Primack et al., 2001).

Pii pfenosu gend na potomky, prostfednictvim pohlavnich buné€k, se podle
principu segregace a kombinace miiZze vytvofit obrovské mnozstvi geneticky
rozmanitych pohlavnich bunék (Relichova, 1997). Vznikaji tak nové kombinace
rodicovskych chromosomti v geneticky jedineéném potomkovi (Primack et al.,
2001). Principy segregace a kombinace gentl, které formuloval J. G. Mendel jiz pted
vice nez sto lety, jsou zdkladnimi principy v genetice. Pozd&ji byla prokazana
dialezitd vyjimka z principu nezavislé kombinace gent. Spektrum kombinaci zistava
zachované, pouze pravdépodobnost nékterych kombinaci genii v gametach je nizsi.
Tyka se to genti lokalizovanych na stejném chromosomu, jeZ maji tendenci rozchazet
se do gamet spole¢né¢ a mohou rekombinovat pouze po fyzické vyméné cCasti

parovych chromosomi mechanizmem tzv. crossing-overu. Kombinace a
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rekombinace genu tak piedstavuji pii pienosu genetické informace z rodica
na potomky dva hlavni mechanizmy zajist'ujici genetickou rozmanitost gamet, a tim
i potomkll z téchto gamet vzniklych (Relichova, 1997). Ackoliv jsou mutace
zékladem genetické variability, schopnost druhit ndhodné pieskupovat alely
do riiznych kombinaci pfi sexualnim rozmnozovani dramaticky zvySuje moznosti
genetické variability (Primack et al., 2001).

Soubor vsech geni a alel v populaci vytvari genofond populace, zatimco
jednotlivé kombinace alel jedince, které¢ jsou jeho genotypem. Fenotyp jedince
predstavuje morfologické, fyziologické a biochemické charakteristiky, které jsou
projevem jeho genotypu v urcitém prosttedi (Primack et al., 2011).

Geneticka variabilita populace je dana jak poctem gent, které maji vice nez
jednu alelu v genomu — jsou tzv. polymorfni, tak poctem alel kazdého polymorfniho
genu. Polymorfni geny umoznuji jedincim v populaci byt heterozygotni pro dany
gen, tj. obdrzet od kazdého z rodict jinou alelu tohoto genu. Genetickd variabilita
umoznuje druhu adaptaci na zmény podminek prostiedi, napt. na vyssi teplotu nebo
vypuknuti nové nemoci. Obecné plati, ze vzacné druhy maji niz$i genetickou
variabilitu nez druhy Siroce rozsifené, a proto jsou pii zménach podminek prostiedi

nachylnéjsi k vyhynuti (Primack et al., 2001).

2. 1. 3 Geneticka diverzita u hospodarskych zvirat

Geneticka diverzita je nejlépe zndma u hospodarskych a doméacich zvifat, ale
také u hospodarskych rostlin dale u hospodaisky vyznamnych dievin a hospodaisky
vyznamnych ryb (Svecova et al., 2007).

Rada zemi v dne$ni dob& vykonava velké tsili pro zachovani genetickych
zdrojii a tedy udrZeni vysoké genetické diverzity pomoci in situ nebo ex situ
(Blackburn, 2012).

V poslednich desetiletich byla mistni plemena domestikovanych druhi zvirat
kiizena s ekonomicky vyhodné&jS§imi plemeny. Toto kiiZeni mélo za nasledek, ze
dosSlo k tfadé genetickych piispévkll od migrantd. Optimalni vybér by mohl vést
k maximalizaci genové rozmanitosti, ale také by mohlo dojit k zaniku mistnich
plemen (Wellman et al., 2012).

Geneticka diverzita je nedilnou soucasti Zivota, sama je pak vysledkem
pusobeni pfirodni selekce u volné Zijicich druhid. Jejim vyznamem je umoznéni
preziti druhti a umoziuje ziskavani objektt pro $lechténi. Cim vice je genetické
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variability v populaci, tim 1épe populace pteziva a jeji vyvoj je rychlejsi. Geneticky
fixované rozdily mezi plemeny jsou vysledkem umé¢lé selekce. V ramci plemene
dochézi k omezovéani diverzity a smérovani genofondu k uréenému cily (Citek,
2004).
Mezi zdroje genetické variability fadime (Citek, 2004):
e segregaci
e mutaci
e rekombinaci
U nékterych plemen se setkavame s unikatnim genomem, ktery se urcuje
podle miry polymorfismu. Aby plemeno mélo unikatni genom, je nutné, aby plnilo
tyto podminky (Citek, 2004):
e vyskyt vzacnych alel
e odhad genetickych distanci
¢ jednoduché srovndni plemen z hlediska alelickych frekvenci na jednoduchych
lokusech
e odchylky od teoretického genotypového slozeni populace v lokusech
pro biochemicky polymorfismus
Metody hodnoceni genetické diverzity jsou nejcastéji podle stupné
polymorfismu a to polymorfismu DNA, biochemického, morfologického,

vvvvvv

podle bodového polymorfismu a mikrosatelitd, neboli repetitivnich sekvenci (Citek,
2004).

Geneticka diverzita tedy umoZznuje kontinudlni vyvoj druhii na zakladé
ptibuzenskych subpopulaci. Je predpokladem dal§iho vyvoje a pfizpiisobeni
organismii zménam Zivotniho prostedi, kdy k jejimu sniZovani dochédzi zejména
u vyslechténych plemen a jde o dilezity indikator pro chov domacich zvirat

(Svecova et al., 2007).
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2. 2 Mutace

Obecné jsou mutace nahlé zmény genetické informace a zmény jejiho
ptenosu v organismu (Urban, Vyhnanek, 2006). Mutace jsou vyznamnym zdrojem
variability. Plsobenim mutaci vznikaji nové alely daného genu, které ovliviiuji
podobu pfislusného znaku. Pfispivaji k Sir§i variabilit¢ potomstva a mohou mit
klicovy vyznam pro jeho pteziti a dalsi vyvoj. Nékteré mutace jsou skodlivé, nebot’
ve svych duasledcich zplsobuji té€zké vyvojové vady, poruchy metabolismu a
v nekterych piipadech i nadorové onemocnéni. Jsou znamy 1 tzv. letdlni mutace
zpusobujici tmrti jedince jesté pred narozenim (tj. ve stadiu embrya nebo plodu).
Jiné letalni alely jsou naopak pro své nositele pfinosem, nebot’ podminuji vznik
takovych znaki, které zvySuji Zivotaschopnost jedince, popt. jeho odolnost vici
neptiznivym vnéj$im vlivim. Diky této schopnosti se mutace vyznamné uplatiiuji
pfi vyvoji zivych organisml, a jsou proto zdkladnim ptedpokladem evoluce
(Kocarek, 2008).

Pokud hovofime o mutacich, myslime tim zmény v genetické sekvenci
(Loewe, 2008). Mutace lze povazovat za nahodnou a neusmérnénou zménu
genotypu. Jejich prostfednictvim se méni dominantni alela na recesivni a naopak.
Tak se miize vlivem ndhodné mutace (popft. vétsiho poctu mutaci) zvysit v populaci
frekvence jedné z alel. V nékterych ptipadech vznika mutaci nova alela, ktera je vuci
stavajici dominantni alele kodominantni (Kocarek, 2008). Tyto zmény se vyskytuji
vV mnoha rdznych Urovnich a mohou mit rozdilné disledky. V biologickych
systémech, které jsou schopny reprodukce, je nutné se zaméfit, zda se jedna o mutace
dédi¢né, coz znamend, ze mutace prechazi dédicné na potomky nebo maji mutace

vliv pouze na jedince, ktery je nese (Loewe, 2008).

2. 2.1 Jednorazova a opakovana mutace

Rozezndvame mutaci jednordzovou a opakovanou. Pro zménu genovych
Cetnosti v populaci je jednorazova mutace mdlo vyznamnd, zatimco opakovana
mutace je béznym procesem a je proto velmi dilezita (Jakubec, Bezdicek, 2010).

Jednorazova mutace

Objevi-li se ve veliké populaci pouze jeden nové vznikly gen mutaci, ma
tento gen zanedbatelny vyznam pro genové cCetnosti, protoze ma jen mizivou
moznost Se v populaci projevit. Vyznam ma jen tehdy, jsme-li schopni tento gen

odhalit a pomoci selekce a zamérnym pfiparenim v populaci rozmnozit. Vysledkem
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tedy je, ze jedind jednordzova mutace nemuze za nepfitomnosti selekce zpusobit
trvalou zménu v genovém, resp. genotypovém slozeni populace (Jakubec, Bezdicek,
2010).

Opakovana mutace

Mutace jednotlivych genli se v daném piipadé opakuji pravidelné
s charakteristickou Getnosti, ktera se podle &etnych zdrojii pohybuje v rozmezi 10” az
10°® za jednu generaci. Ve veliké populaci je Getnost mutovaného genu natolik velka,

ze nemiize dojit k plné ztraté tohoto genu (Jakubec, Bezdicek, 2010).

2. 2. 2 Rozdéleni mutaci podle fyzické povahy

Mutace miizeme rozdélit podle celé fady kritérii. Podle jejich fyzické povahy
je miuzeme délit na mutace bodové (genové), mutace na urovni useki DNA
(fetézcové), na Grovni chromosoml a na urovni celého genomu. S mutacemi
se mizeme setkat v jaderné DNA i v DNA organelové. Charakter vyznivajicich
mutaci, tj. mutaci, jejichz projevy postupem casu slabnou, vykazuji ,,mutace®,
ke kterym doSlo v pribéhu transkripce RNA, a které tedy vilbec nejsou vazany
na DNA. U jednobunéénych organismi s kratkou generacni dobou a dlouhou
zivotnosti mMRNA mize takovdto mutace vyznivat 1 mnoho generaci.
U mnohobunécnych organismi zase mtize k mutaci dojit az v prubéhu ontogeneze ¢i
u dospélého organismu, takze buiiky obsahujici danou mutaci se mohou vyskytovat
pouze v nékterych tkanich. Pokud se tyto tzv. somatické mutace nedostanou
do organt a tkani geminalnich, nemaji zadny pfimy evolu¢ni vyznam (Flegr, 2005).

Bodové mutace (obr. €. 1) spocivaji nejcastéji v zameéné jednoho nukleotidu
druhym; jedna se o tzv. zdménové mutace, substituce. JestliZze je nukleotid s urcitym
typem baze, napt. pyrimidinem (C, T), nahrazen nukleotidem s jinym typem baze
napf. purinem (A, G), jedna se o transverzi, jestlize nukleotidem s bazi stejného typu,
jedna se o tranzici. Déale mezi bodové mutace patii delece a inzerce, pii nichZ se
v ur¢itém misté DNA méni pocet nukleotidt. Frekvence jednotlivych typli mutaci se
velice li§i a z&visi nejen na typu organismu a na genomu, ve kterém se mutace

vyskytuje, ale 1 nukleotidech, které se vyskytuji pobliz dané pozice (Flegr, 2005).
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2. 2. 3 Mutace na trovni celych usekit DNA

Tyto mutace mizeme opét rozdelit na nékolik typa. Pii delecich, inzercich a
duplikacich je urcity usek DNA ztracen ¢i se naopak zmnozi. Zmnozeny usek mize
bud’ bezprostiedné sousedit s puvodnim usekem (tandemova duplikace), nebo se
muze ocitnout ve zcela odlisSné oblasti genomu. Nejsnaze se mohou duplikovat
useky, které jsou jiz samy tandemové duplikovany. V mistech tandemovych
duplikaci totiz muze dochdzet mezi dvéma homolognimi chromosomy
k nespravnému parovani a posléze k nereciproké rekombinaci, v jejimz dasledku
dojde na jednom chromosomu k deleci a na druhém k inzerci urcitého useku DNA.
Pti translokacich dochazi k premisténi ur¢itého useku DNA na jiné¢ misto v genomu.
Jedna-li se o reciprokou translokaci, vyméni si na chromosomech dva tseky DNA
vzajemné misto, pfi transpozici se premisti pouze jediny tsek DNA. Pfi inverzi je
ur¢ity sek DNA z chromosomu vystfihnut a vloZzen do stejného mista v opacné
orientaci. U savcl se v piipad¢ drtivé vétSiny chromosomalnich prestaveb jedna

o translokace (Flegr, 2005).

2. 2. 4 Spontanni a indukované mutace

Spontanni mutace jsou takové mutace, které vznikaji bez zjevné vnéjsi
pri¢iny. Mohou byt skutecné spontanni, tj. vznikat v disledku malého mnozstvi
metabolickych poruch organismu, nebo mohou byt vyvolany neznamou latkou
pfitomnou ve vné&jSim prostiedi. Indukované mutace jsou pak takové mutace, které
vznikaji v organismech po plsobeni fyzikalnich nebo chemickych latek
s mutagennim ucinkem, tj. navozujicich zmény v DNA (nebo RNA, u nékterych
virl). Takové faktory ¢i latky se oznacuji jako mutageny; fadime k nim napiiklad
ionizujici a ultrafialové zéafeni a velké mmnoZstvi chemickych latek (Snustad,

Simmons, 2009).
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2. 3 Segregace

U heterozygota se dv¢ alely v pribéhu tvorby gamet od sebe oddéluji,
segreguji se (obr. ¢. 2). Tato véta je vyrokem o genetickém pienosu. Alela se
spolehlivé prenasi do dalsi generace, i kdyz byla u heterozygota piitomna s jinou
alelou. Biologickou podstatou tohoto d&je je parovani a ndaslednd separace
homologickych chromosomii béhem meidzy (Snustad, Simmons, 2009).

Podrobnéji I1ze popsat princip segregace takto: Béhem prvniho meiotického
déleni se oba homologické chromosomy paruji, jeden pfitom pochazi od matky,
druhy od otce. Pokud je matka homozygotni pro alelu A urcit¢ho genu na tomto
chromosomu a otec homozygotni pro odlisnou alelu a stejného genu, jejich potomci
musi byt heterozygoti, tj. Aa. V anafdzi prvniho meiotického dé€leni se parové
chromosomy od sebe oddéluji a pohybuji se k opaénym polim buiky. Jeden z nich
nese alelu A a druhy alelu a. Toto fyzické oddéleni parovych chromosomu zpisobi
vzajemnou segregaci obou alel, které se posléze dostanou do dvou riznych dcefinych
bun¢k. Mendeltiv princip segregace je tedy zalozen na rozchodu homologickych

chromosomii béhem anafaze prvniho meiotického déleni (Snustad, Simmons, 2009).

2. 4 Rekombinace

Rekombinované gamety vznikaji jako vysledek crossing-overu (obr. €. 3)
mezi homologickymi chromosomy. Tento proces vyzaduje fyzickou vyménu mezi
chromosomy. K aktu vymény dochazi v profazi prvniho meiotického déleni, kdyz se
paruji replikované chromosomy. I kdyz jsou ptfitomny ¢tyfi homologické chromatidy,
které¢ tvoii tzv. tetrady, prekiizeni v kazdém mist¢ nastavd jen mezi dvéma
chromatidami. U kazdé z chromatid dojde v misté¢ piekiizeni ke zlomu a casti
chromatid se znovu spoji tak, ze vytvoii rekombinanty (obr. €. 4). Zbyvajici dvé
chromatidy nejsou v daném mist€¢ rekombinované. To znamenda, ze kazdy
crossing-over vytvaii dvé rekombinované chromatidy ze Ctyf (Snustad, Simmons,
2009).

Rekombinace je Casto potlatena v misté centromery a zvysena v blizkKosti
telomer, ale ani jedno z téchto pozorovani neplati pro vSechny chromosomy
(Nachman, 2002).

I kdyZ se vymény v ur¢itém misté¢ z(castni pouze dvé chromatidy, miize
na jiném misté dojit k vyméné mezi jinymi dvéma chromatidami. V chromatidovych

tetradach tedy existuje moznost mnohonasobnych vymén. Mohou nastat naptiklad
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dvé, tfi nebo dokonce Ctyii rizné vymény — obvykle nazyvané jako dvojity,
trojnasobny nebo ¢tyfnasobny crossing-over. Je tieba si uvédomit, ze vyménou mezi
sesterskymi chromatidami nevznikaji genetiti rekombinanti, ponévadz sesterské

chromatidy jsou identické (Snustad, Simmons, 2009).

2. 5 Migrace

Migrace, také nékdy nazyvana geneticky tok, je jakykoliv pohyb genii z jedné
populace do populace druhé (Walser, 2014).

Velmi ¢asto jsou druhy organismu geograficky rozdélovany do subpopulaci.
Za migraci povazujeme stav, kdy se jedinci pohybuji mezi témito subpopulacemi.
Jedinci mohou imigrovat, emigrovat nebo reemigrovat (obr. ¢. 5) z dané populace
(Urban, Vyhnanek, 2006).

Mnozstvi tokii genli, které se d€ji mezi populacemi, se lisi v zavislosti
na velkém mnozstvi druhii organismi. Populace jsou vii¢i migraci jistym zptsobem
omezeny, jelikoz zélezi na zpisobu jejich pohybu. Mizeme tedy pfedpokladat, ze
napft. pro ptactvo je migrace jednodussi nez pro hrabose (Walser, 2014).

Migrace se také vyuziva mezi dvéma populacemi, které jsou po delsi dobu
izolované. Tento zplisob ovlivnéni genetické struktury populaci se provadi zejména
pfi Slechténi zvifat (Urban, Vyhnéanek, 2006).

Migrace se vyskytuje predevsim v okamziku, kdy se zvySuje velikost
populace. Prispiva k udrzeni vysoké genetické rozmanitosti (Berthier et al., 2006).

Rychlost migrace je spojena s frekvenci rozmnozovani a vzdalenosti. Casto

se objevuje i s osidlovanim nové oblasti (Hipkins, 2006).

2. 6 Selekce

Selekce je jeden z nejznaméjsich procest ovliviijicich genetickou diverzitu
a je to jediny proces, ktery umoZziuje populacim nejlepsi zplsob adaptace
na prostredi (Hipkins, 2006).

Jednd se o hlavni evoluéni silu a ndastroj zdmérného zlepSovani
domestikovanych zivoCichii a samoziejmé¢ 1 kulturnich rostlin s cilem zmény
genoveho slozeni populace, tedy Slechténi. Je to zpiisob, kterym se d& zvySovat nebo
snizovat frekvence alel v populaci. Plisobi jak na znaky kvalitativni, tak na znaky
kvantitativni (Urban, Vyhnanek, 2006).

Selekce vyuziva obecné proménlivosti jedinct uvnité populace. Vychazi
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z kontroly uzitkovosti, sbéru dat o uzitkovosti, vyuziti informaci o uzitkovosti vlastni
a pribuznych jedinci pro odhad plemenné hodnoty plemennych zvitat a vlastni
selekce jedincti pro sestaveni rodicovskych pard, za ucelem zvySeni uzitkovosti
a stabilizace potiebnych uzitkovych vlastnosti (Jakubec, Bezdicek, 2010).

Selekci muzeme rozliSovat podle fady kritérii a to na selekci pozitivni, kdy
dochazi k vybéru rozmnozujicich se jedinct se zddanymi vlastnostmi a na selekci
negativni, kdy dochazi k vyfazovani jedincti. Dale mlzeme rozdélit selekci
na piirozenou, ke které dochazi plisobenim pfirozenych faktori nebo na selekci
umélou, kdy o vybéru jedinct rozhoduje ¢lovek (Urban, Vyhnanek, 2006).

Pro pribeh prirozené selekce musi byt pfitomné rozdily v kondici, zptisobu
preziti mezi ostatnimi jedinci a tudiz i geneticky zaklad pro tyto rozdily. Postupem
casu, coz Citad generace, ti jedinci, kteti jsou vhodné&j$i pro dané Zivotni prostiedi
nebo jsou schopni delSiho Zivota a produkuji vice potomki, kteti jsou schopni zdédit
adaptivni vlastnosti, tudiz maji vyssi frekvenci alel, které umoziuji adaptaci na dané
prostiedi, v lokalité ztstavaji (Hipkins, 20006).

Jedinci s extrémné nizkou ¢i vysokou uzZitkovosti jsou casto v daném
prosttedi méné prizpusobeni danym podminkdm. Ptredpokladd se, Ze se jedna
o jedince s nizkym stupném homozygotnosti a tudiz s vysokym stupném

heterozygotnosti (Jakubec, Bezdicek, 2010).

2.7 Geneticky drift

Pokud se snizi velikost populace, zacne se uplatiiovat disperzni proces, ktery
méni frekvence genti v malych populacich. Tento proces probiha nesystematickymi a
nahodnymi procesy. Proces netiplného a nahodného pfedani genl z jedné generace
do druhé se nazyva nahodny posun, neboli geneticky drift (Urban, Vyhnanek, 2006).

Probiha-li geneticky drift ve velmi malé populaci, po urcité dobé muze dojit
k fixaci jedné z alel a populace je pak tvofena pouze homozygoty jednoho typu.
Druha alela se v populaci piestane vyskytovat. Ktera z alel bude tzv. fixovana, je
nahodny jev (Otova, Mihalova, 2012).

Geneticky drift je jednoduchd zména genetické rozmanitosti (Hipkins, 2006).
V malych populacich z divodi nahodného vybéru vzorku mezi gametami dochazi
ke zménam v &etnosti alel. Cim mensi vybér je, tim vétsi je jeho chyba (Urban,
Vyhnanek, 2006). Z diavodu tohoto driftu dochéazi v kazdé generaci ke ztraté nékteré

vlastnosti (obr. €. 6), ktera tvofi genetickou rozmanitost (Hipkins, 2006).
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2. 8 Inbreeding

Inbreeding, neboli piibuzenska plemenitba, patii mezi velmi dilezité metody
plemenitby, kterd se vyuziva ve Slechténi jiz fadu let. Jedna se o aktudlni téma, které
vychézi nejen ze soucasného nartstu inbreedingu v populacich skotu, ale také
z nejnovejsich poznatkli z molekularni genetiky, ktera pfinasi nové pohledy na tento
efekt (Jakubec, Bezdicek, 2010).

Zakladnim genetickym duasledkem ptibuzenské plemenitby je podpora
homozygotnosti. To znamena, Zze dochazi ke zvySovani ¢etnosti parovani podobnych
genti. Diky tomu, Ze dochazi ke zvySovani cCetnosti homozygotti, musi dojit
ke snizeni Cetnosti heterozygotl, coz znamend, Ze dochazi ke snizovani parovani
ruznych gend. Jednd se o soubézné udalosti, které jsou hlavnimi divody pro urceni
vSeobecnych Uc¢inki na vykon, které jsou pro nés u piibuzenské plemenitby dalezité
(Vogt et al., 1993).

V malych populacich jsou potencionalni rodice s vétsi pravdépodobnosti vice
pribuzni nez ve velkych (Urban, Vyhnanek, 2006).

I u inbreedingu se mizeme setkat s nevyhodami. Mezi nejviditelné;si
negativni ucinky fadime horsi reprodukéni vykonnost, vys$si miru umrtnosti, nizsi
tempo ristu a vyssi frekvence dédiénych vad. Tyto negativni ucinky byly prokazany
mnoha studiemi na skotu, konich, ovcich, prasat a také laboratornich zvitratech (Vogt

etal., 1993).
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2. 9 Polymorfismus

Znaky v populaci nejsou vzdy podminény pouze 1 alelou. Pokud existuji
pro znak minimalné¢ 2 alely, hovofime o polymorfismu. Abychom mohli mluvit
o polymorfismu, musi frekvence daného znaku ptesahovat 1%. Pokud by frekvence
klesla pod 1%, nehovofime jiz o polymorfismu, ale o ndhodném vyskytu, tedy
mutaci (Flegr, 2005).

Pro vétsinu piirodnich populaci je charakteristicky vice ¢i méné napadny
polymorfismus. Jedinci téhoZ pohlavi a téhoz stafi se v ramci populace 1isi jeden
od druhého v celé fad¢ kvantitativnich a kvalitativnich znakt (Flegr, 2005).

Cast tohoto polymorfismu je nedédiéné povahy, vznika jako odpovéd jedince
na vlivy vnéjsiho prostiedi, s nimiz se béhem svého Zzivota nebo béhem své
ontogeneze on nebo jeho bezprostiedni predci setkaji. Velka ¢ast polymorfismu je
vSak urcena geneticky, a je tedy v rizné mife dédi¢nd. Za geneticky polymorfismus
je odpovédna ptitomnost dvou ¢i vice variant, tedy alel od jednotlivych geni.
Polymorfismus je jevem v pfirod¢ nesmirn¢ napadnym a také nesmirné vyznamnym
z ekologického, etologického i1 evolu¢niho hlediska (Flegr, 2005).

Polymorfismus muizeme ¢lenit do 4 skupin a to polymorfismus DNA,

biochemicky, imunologicky a morfologicky (Rehout et al., 2013).

2. 9. 1 Polymorfismus DNA

Ve fenotypu se vétSinou projevi jen mald Cast variability DNA. Tato
skute¢nost je zptisobena zejména tim, ze exony kédujicich gent tvofi jen malou ¢ast,
radové nékolik procent celkové genomové DNA, zbytek pfipadd na nekodujici
sekvence véetné intronti (Rehout et al., 2013).

U polymorfismu DNA rozliSujeme 2 hlavni typy a to bodovy polymorfismus

a polymorfismus repetitivnich sekvenci (Citek, 2013).

2.9. 1. 1 Bodovy polymorfismus (SNP)

Bodovy polymorfismus, neboli single nukleotide polymorphism (SNP) je
vétiinou zaména baze (substituce). Méné Casto se jedna o jiné typy mutaci (Citek,
2013).

Napitiklad u jedince byla zjiSténa sekvence AGTTCGATGCG a u druhého
jedince téhoz druhu AGTTAGATGCG. Baze C, na patém miste, byla zaménéna bazi
A (Nicholl, 2002). Miize dochazet k jednonukleotidovym parovym substitucim
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(obr. ¢. 7) jako je napiiklad A:T na G:C nebo opacné G:C na A:T. Tyto parové
substituce vytvareji fadu SNP (Snustad, Simmons, 2009). SNP jsou vétSinou
rovnomérné rozptyleny po celém genomu a to v rozptylu jeden na 1300 az 1500 part
bazi (Nicholl, 2002).

SNP se dédi jako alelické wvarianty (stejné¢ jako varianty produkujici
fenotypové rozdily, jako je naptiklad krevni skupina), s tim ze obvykle nevytvareji
fenotypové rozdily (Pierce, 2005). Pokud dojde ke zmén¢ baze ¢i bazi v kddujici
sekvenci muze dojit ke zméné aminokyseliny. Tato zména se jiz ve fenotypu muze
projevit a vede tudiz k polymorfismu biochemickému, imunologickému nebo
morfologickému (Citek, 2013). Vétsina SNP piitomnych v populaci vznikla mutaci,
ke které doslo na konkrétnim chromosomu a §iii se dale v populaci. Kazdy SNP je
spojen s dalsimi SNP (stejné jako jiné typy genetickych variant a alel), které¢ byly
pfitomny v konkrétnim chromosomu, na kterém vznikla mutace. Specificky soubor
SNP a jinych genetickych variant pozorovanych na jednom chromosomu nebo ¢asti
chromosomu nazyvame haplotyp. Jednotlivé SNP jsou v ramci haplotypu fyzicky

propojeny, a proto maji tendenci byt dédény spole¢né (Pierce, 2005).

2.9. 1. 2 Polymorfismus repetitivnich sekvenci (VNTR)

Polymorfismus repetitivnich sekvenci, neboli variable number of tandem
repeats (VNTR), je polymorfismus, pfi kterém se v DNA vyskytuje vétSi mnoZstvi
sekvenci, které se tzv. tandemové opakuji. Tfidime ho podle délky sekvenci
a to na maxisatelity, minisatelity a mikrosatelity (Citek, 2013).

Mikrosatelity byly poprvé popsané v roce 1989 jako malé bloky tandemové
opakované DNA, kde je obvykle opakovany prvek di-, tri-, nebo tetra- nukleotidova
sekvence (obr. ¢. 8). Pocet opakovanych prvkil v téchto blocich je Casto vysoce
polymorfni a ukazuje jednoduchou Mendelistickou dédi¢nost (Dear, 1997).

Mikrosatelity mohou byt kdekoliv. Nalezneme je v protein — kodujicich
I nekoédujicich oblastech. Vzhledem k jejich vysoké proménlivosti, hraji velkou roli
v evoluci genomu vytvafenim a udrZzovanim kvantitativni genetické variace. Celkovy
obsah mikrosateliti v genomu koreluje s velikosti genomu organismi (Toth et al.,
2000).

Délka tandemové se opakujicich usekti DNA ¢ini 1 — 6 para bazi (bp).
Miuizeme je délit podle délky a to na dinukleotidové, trinukleotidové

a tetranukleotidové, atd. Nejcastéji se v genomu setkame s dinukleotidovymi
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repeticemi, které mohou tvofit 30 — 60% genomu. Pfi zjiStovani nejcastéjSich
kombinaci u obratloveii se u dinukleotidového jednd o (AC)n nebo (AT)n,
u trinukleotidovych je to pak (AAT)n nebo (CAG)n a u tetranukleotidovych se pak
témeft vyhradné jedna o (GATA)n ¢i (GACA)n (Toth et al., 2000).

Mizeme je také délit podle zpiisobu slozeni. Mohou byt dokonalé (perfect),
kdy nalézame pouze jeden se opakujici motiv, ktery neni preruSen
(...CACACACACACACA..). Ovsem v prubéhu repetice mize dojit i k preruseni
a pak hovofime o tzv. nedokonalé (imperfect), kdy se do fady opakovanyh bazi
dostane baze jina (...CTCTCTCTCTGTCTCTCT...). Mikrosatelity mohou vzniknout
i slozené (compound), kdy ke vzniku mikrosatelitu dojde slozenim dvou pftilehlych
mikrosateliti a maji odlisné repetice (...CACACATGTGTG...). Poslednim typem
jsou mikrosatelity pferusované (interrupted), kde je inzerce malého poctu bazi, které
neakceptuji  strukturu repetice (...CACACATTCACACATTCA...) (Goldstein,
Schlotterer 1999).

V diploidnich organismech ma kazdé individuum dvé kopie mikrosatelitt.
Napt. otec ma genotyp s 12 a 19 opakovani, matka 18 a 15 opakovani, potomek 12 a
15 opakovani. U potomka jsme se mohli setkat jesté s 12 a 18, 19 a 18 nebo posledni
moznosti 19 a 15 opakovani (Citek, 2013).

Aplikace mikrosatelitii je pomérné rozsdhla. Kromé& vyuziti pti ovéfovani
rodicovstvi, identifikaci jedince slouzi také ptfi konstrukci genetickych map a

markery asistovanou selekci (MAS) (Citek, 2013).

24



2. 10 Genetické markery

Geneticky marker je gen, nebo usek chromosomu, jehoz umisténi
na chromosomu je znamé a pouziva se jako orientacni bod v mapovani novych
mutaci (Rosypal, 2001).

Je to vysoce polymorfni znak, ktery vykazuje mendelistickou kodominantni
dédicnost, je snadno a jednoznacné detekovatelny. Molekularné-genetické markery
maji proti klasickym tyto vyhody (Knoll, Vykoukalova, 2002):

a) jsou pocetné a relativné snadno identifikovatelné

b) vysoce informativni

¢) mohou byt typovany z malého mnozstvi tkan€ v libovolném véku jedince
(v€etné embryi nebo po smrti jedince)

d) DNA muze byt dlouhodobég archivovéana a lze se tak k analyze opakované
vracet 1 po n¢kolika letech

Rozd¢leni markerti dle vyuziti pii mapovani genomu (Knoll, Vykoukalova,
2002):

I. typ — kodujici exprimované geny, mohou byt kandidatnimi geny pro QTL.
Maji nizkou hladinu polymorfismu, jsou malo pouzitelné pro studie diverzity rodin a
populaci. Vyuzivaji se ale vyznamn¢ v komparativnim, tedy srovnadvacim mapovani.

I1. typ — vysoce variabilni sekvence DNA. Zde se vyuzivaji pfedev§im mikro
a minisatelity. Vlivem vysokého stupné polymorfismu jsou mikrosatelity vysoce
informativni v populacnich studiich a pfi urovani rodiCovstvi, jsou zakladem
pro vazbové mapovani geni. Tyto markery nemaji pfimo vliv na variabilitu znaku,
ale mohou byt ve vazbé s QTL).

I11. typ — jednonukleotidové polymorfismy (SNP), které mohou leZet uvnitt
kodujicich gentl, ale Castéji v nekddujicich intronech nebo intergenovych oblastech.
Jsou vyuZzitelné pro populacni a rodinné studie. Vyskytuji se v genomu piiblizné
kazdych 500 — 1000 bp. Vyznam ziskavaji s rozvojem automatickych metod
screeningu (microarrays).

Rozdé&leni markeri dle charakteru svého polymorfismu (Knoll, Vykoukalova,
2002):

a) polymorfismus délky restrikénich fragment (RFLP — restriction fragment
length polymorphism)
b) polymorfismus v délce sekvence (SSLP — simple sequence length

polymorphism). Zahrnuje mikrosatelity a minisatelity. Sem patii i vzacné se
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vyskytujici delece nebo inzerce v intronové cCasti zplisobené napf.
transpozony.
¢) polymorfismus jednotlivych nukleotidi (SNP — single nukleotide
polymophism). Jedna se o bodové mutace. Nékteré mohou byt detekovany
jako RFLP. V pfipadé€, ze neexistuje rozpoznavaci misto pro restriktazu, 1ze
k detekci pouzit DGGE nebo SSCP, ptipadné pouze sekvencovani. VétsSinou
jsou to bialelické markery.
Polymorfni molekularni markery jsou velmi uzitecné pro odhad piibuznosti
mezi jednotlivei a zjisténi jejich ptivodu, analyzy jsou nyni Siroce pouzivany

ve vétsing taxoni (Garant, Kruuk, 2005).

2. 11 Kvantitativni a kvalitativni znaky v populacich

V populacich se zpravidla rozliSuji znaky kvalitativni, které v hybridiza¢nich
pokusech vystépuji v samostatné $tépné kategorie a znaky kvantitativni s kontinuitni
proménlivosti a geneticky determinované polygeny, tj. geny malého a aditivniho
ucinku (tab. ¢. 1). Populaci se rozumi soubor jedincii, ktery se svym primérnym
genofondem odliSuje od jinych soubort. V uzaviené populaci se pati ptislusni jedinci
mezi sebou, v oteviené populaci dochazi k imigraci geni. Nepusobi-li selekce,
migrace nebo mutace, ani geneticky drift ¢i nahodny tlak, jestlize je populace
dostatecné pocetnd, nachazi se dana populace v panmiktickém rovnovazném stavu

(Kopecky, 1981).

2. 11. 1 Kvalitativni znaky

Ve velké ndhodné se pafici populaci jsou genové a genotypové cetnosti
neménné, tedy konstantni od generace ke generaci, nejsou-li pfitomny migrace,
mutace a selekce. Genotypové cCetnosti jsou urceny cetnostmi genovymi. Tyto
vlastnosti populace byly v roce 1908 objeveny dvéma autory nezavisle, a to Hardym
a Weinbergem a jsou souhrné¢ pojmenovany jako ,,Zdkon Hardy-Weinberga®.
Populaci, ktera je z hlediska genového a genotypového slozeni neménna, oznacujeme
téz jako populaci, kterd je v Hardy-Weinbergové rovnovaze (Jakubec, Bezdicek,
2010).

Ke kvalitativnim znaktm, které 1ze v populacich podle principi mendelovské
dédicnosti sledovat, patfi u skotu napf. bezrohost a rohatost, zbarveni srsti a kize

apod., ale t¢Z krevni skupiny a polymorfni znaky (Kopecky, 1981).
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2.11. 1. 1 Krevni skupiny

Jednoduse dédi¢nym alternativnim znakim, plné odpovidaji krevni skupiny a
polymorfni znaky zjistované v riznych télnich tekutinach, predev§im v krevnim
séru. Vztah mezi genotypem a fenotypem je u téchto znakt zpravidla velmi
pfimocary, efekt kazdé alely je rozliSitelny v jakémkoliv genotypu a prakticky
nezéavisly na podminkach prostfedi. Jednotlivé alely se manifestuji v heterozygotnim
stavu soucasng, tj. jsou kodominantni (Kopecky, 1981).

Na zéklad¢ genetickych analyz, byly objevené krevni faktory rozdéleny
do systému. Kazdy systém krevnich skupin, tedy erytrocytarnich antigend, je
charakterizovan tim, ze vSechny faktory k nému ndalezejici jsou geneticky
kontrolovany jedinym lokusem pfislusného chromosomu (Kopecky, 1981).

Erytrocyty jsou nositely antigenti a tim krevnich faktord. Vyjimku tvoii jen
faktor J. Krevné skupinova substance J se totiz u narozenych telat vyskytuje jen
v séru a teprve poté je pfijimaji erytrocyty. Dospély skot mize mit antigen J v séru,
popf. v séru a na erytrocytech, avSak antigen muaze také u dospélého skotu uplné
chybét. Tvorba krevné skupinovych specifickych substanci je kontrolovana
ptisluSnym lokusem krevnich skupin (Stahl, 1970).

Protilatkou lze nazvat substanci, jez se vytvoii po parentdlnim podéni
antigenu do organismu. Vytvafenymi protildtkami se meni reak¢ni stav organismu,
vznikd imunita proti podanému antigenu. Protilatka s pfisluSnym antigenem muze
in vitro vyvolat specifickou reakci antigen-protilatka. Této skutenosti se vyuziva
k prokazani krevnich faktort. Za nositele protilatek slouzi krevni sérum (Stahl,
1970).

Jednotlivé krevni faktory se dédi bud’ samostatné, nebo se cela skupina
faktorti dédi jako jednotka. Krevni skupinou miize byt bud’ jediny krevni faktor, nebo
cela skupina faktort. Skupiny kontrolované jednim lokusem tvoii krevni systém.
Souhrn vSech antigennich faktor®i, ur€ovanych na krvinkadch zvitete, se nazyva
krevni typ. Chemicky jsou erytrocytarni antigeny v podstaté mukopolysacharidy. K
jejich odhalovéani se pouZzivéd riznéd technika, naptiklad hemolyza nebo aglutinace
(Kopecky, 1981).

Ovétovani ptivodu pomoci krevnich skupin a dalSich polymorfnich znaki se
pouziva proto, ze u potomstva se nemtize vyskytnout faktor, ktery by nebyl pfitomen
alespont u jednoho z rodi¢t. Pivod byka uvadény v plemendiskych zdznamech se

bud’ potvrdi, nebo vylou¢i (Kopecky, 1981).
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Stejny krevni typ u dizygotickych dvojcat (DZ), ¢asto i rizného pohlavi, je

podminén placentarni cévni anastomoézou (Kopecky, 1981).

2. 11. 2 Kvantitativni znaky

Existuji rozdily mezi jedinci, které vyjadiuji spiSe stupenn rozdilu. Jedince
nemuzeme zafadit do pfisn¢ oddélenych typl a v takovém piipad¢ se jedné o rozdily
ve vlastnostech mezi jedinci kvantitativniho charakteru. Tyto vlastnosti ozna¢ujeme
za Vlastnosti kvantitativni, které vykazuji tendenci pfechodnou se vSemi variacemi
mezi extrémnimi typy (Jakubec, Bezdicek, 2010).

Kvantitativni znaky jsou méfitelné a patii k nim vSechny kvantitativné
meéfitelné uzitkové vlastnosti skotu, tj. produkce mléka, produkce mléénych slozek,
obsah mlé¢nych slozek, znaky dojitelnosti, produkce masa, znaky jate¢né hodnoty,
rustové ukazatele atd. Jsou to vesmés znaky s kontinuitni proménlivosti, se vSemi
variacemi mezi extrémnimi typy a zpravidla spliiujici v piislusnych populacich
predpoklad normalniho rozdéleni (Kopecky, 1981). U téchto vlastnosti hraji
podminky prostfedi mnohem vétsi dilezitost nez u vlastnosti kvalitativnich (Jakubec,
Bezdicek, 2010).

Znaky kvalitativni jsou ovlivilovany geny jen z nékolika lokust, kdezto znaky
kvantitativni jsou ovliviiovany ze znacného mnozstvi lokusii. Mnohé geny pftispivaji
zaroven k vyjadfeni fenotypil. Pfinos jednotlivych genl je z hlediska celkového
pfinosu vSech plisobicich genli maly. Tyto geny se proto nazyvaji geny malého
ucinku nebo polygeny. Kromé polygenii mohou fenotyp ovliviiovat také nékteré
velké geny, jejichz ucinek je proti ptisobeni genti malého Uc¢inku zna¢ny (Stahl,
1970).

Dé&dic¢nost kvantitativnich vlastnosti zévisi na velkém poctu gend, které
podléhaji stejnym zakonim deédicnosti a maji stejné vlastnosti jako geny, které

zpusobuji kvalitativni rozdily (Jakubec, Bezdicek, 2010).

2. 12 Markery asistovana selekce (MAS)

Je komplementarni technologie pro pouziti ve spojeni s fadou jiz zavedenych
béznych zpisobu genetického vybéru (Robinson, Ruane, 2006).

Prostfednictvim intenzivnéjSiho vyuziti vysledki molekularni genetiky, by
mohlo byt dosazeno zpfesnéni klasickych Slechtitelskych postupt. Pomoci

laboratornich metod jsme schopni identifikovat a zjistit umisténi tzv. lokust
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pro kvantitativni vlastnosti (QTL). QTL — lokus — je ur¢ité misto na chromosomu,
kde se nachazi 1 nebo n¢kolik gend, které spolu s ostatnimi polygeny vyznamné
ovliviiuji projev kvantitativnich vlastnosti. QTL je mozné odhalit prostiednictvim
jejich vazby s tzv. markery (Rehout et al., 2005).

Marker mtze byt bud’ soucasti QTL, jedna se tedy o pfimy marker, nebo je
alesponl ve vazb¢ s QTL, tudiz je to neptimy marker. Silu vazby mezi markerem a
QTL jsme schopni ur¢it pomoci peclivé planovanych populacnich experimenti.
Vazba je obecné tim silnéjSi, ¢im blize jsou na chromosomu QTL a marker
lokalizovény. Sila vazby pak mtize byt charakterizovana jako plna ¢i netplna. Prave
na sile vazby a na Cetnosti moznych rekombinaci zavisi i vyuzitelnost markeru jako
selek&niho kritéria. Cim silngjii je vazba, tim je selekce podle markeru spolehlivé;si
(Rehout et al., 2005).

Rada strategii vyuziti markerti se snazi o za¢lenéni informaci o markerech
do jiz existujicich Slechtitelskych programt. Jejich efektivni vyuziti, ale miize
vyzadovat zmény jiz pouzivanych programi. Je tedy nutné uzptisobit MAS proces
zjiStovani a shromazd’ovani fenotypovych dat, zplisob hodnoceni zvitat, zpiisob
reprodukce atd. Jednou z vyhod MAS je zrychleni generacniho intervalu pomoci
zkraceni doby potfebné k vybéru jedince (Urban, 2008).

Celkovy postup pii markery asistované selekci lze rozdélit do néckolika
navazujicich krokd (Rehout et al., 2005):

1) vyhledani markert

2) stanoveni mapy, ze které vyplyva sila vazby marker-QTL

3) urcéeni podilu proménlivosti vysvétleného QTL

4) identifikace jedincd nesoucich zadouci alelu a jejich vyuziti ve §lechténi

Velkou roli v aplikaci genetickych markert do praxe je ekonomické
zhodnoceni. S MAS jsou spojeny vydaje na ziskdni DNA, izolaci DNA az
po vysledné zjisténi genotypu a jeho vlivu na uzitkové znaky. Vyuziti markera je tedy
opodstatnéné tam, kde zisk pfi jejich pouziti je vyssi nez zisk na zdkladé Slechténi dle

rodokmenovych dat a fenotypu (Urban, 2008).
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2. 12. 1 Genomova selekce

Genomova selekce je formou MAS, kdy je vyuzito markera s vlivem na cely
genom, takze vSechny QTL jsou ve zvlastni vazbé s nejméné jednim z markert
(Hayes et al., 2009).

Pro genomovou selekci za pomoci DNA markerti se vyuzivd SNP. Geny
ovlivituji hospodaisky nejvyznamnéjsi vlastnosti, které jsou distribuovany v celém
genomu (Thallman, 2009). Nejlepsi vyuziti markert je pro selekci uvnitt rodin
(Jezkova, 2011).

Podstata této technologie byla piedstavena na konci devadesatych let.
Vt¢ dobé byla genomova selekce jesté nerealnd z divodu vysokych naklada
na analyzu SNP. Od roku 2006 se zacala vyuzivat genomova selekce
ve §lechtitelském programu (Markova, 2009).

Genomova selekce ma potencidl radikdlné zmeénit Slechtitelské programy
po celém svété a dale urychlit geneticky zisk. Pfechodem na genomovou selekci se
generacni interval plemennych bykt mutze zkratit z péti na jeden rok (tab. €. 2).
Vyuzivanim genomové selekce pii vybéru mladych bykil do testovani, mize rovnéz
dojit i ke zvySeni genetického zisku a je doprovazeno i vy$si mirou inbreedingu.
Za pomoci genomové selekce je mozné vybirat ta nejlepsi zvitata z velkého mnozstvi
potomkt takového Spickového byka uz v rané fazi. Od jednotlivych bykt tak mutze
byt redukovan celkovy pocet synti (Markova, 2009).

V genomice se vyuZzivaji silikonové €ipy od spole€nosti [llumina, které jsou
schopny pfecist miliony informaci (Jezkova, 2011). Piikladem muze byt Cip
BovineSNP50 (obr. €. 9), ktery umi piecist az 54 001 SNP markerd a mize se s jejich
pouzitim vyhodnotit az dvanact vzorkli najednou. Tento €ip, lllumina BovineSNP50,
byl pouzit ve studii o pfedpovédi vzniku plemene ve smichané populaci skotu, kterou
zpracoval Frkonja et. al. (2012). DalS§im ¢ipem je BovinesSNP3K (obr. ¢. 10), ktery
umi precist 2900 SNP markert, 2706 se jich vyuziva pro genomicka hodnoceni, 1ze
vyhodnotit 32 vzorkd najednou. V huméanni mediciné se jiz vyuZivaji jesté
markert (Gassaway, 2011). Rovnéz pro hospodaiska zvifata jsou jiz k dispozici
highdensity Cipy, napt. bovinni [llumina ¢ip pro 777 tis. SNP (Frkonja et. al., 2012).
Vyuziti genomické selekce v praxi bylo uz s uspéchem pouzito u mlééného skotu

(Thallman, 2009).
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2. 13 Vnitropopulacni geneticka diverzita

Diverzita uvnitf populaci hospodarskych zvifat muize byt ohrozovana
genetickym driftem v malych populacich, ke kterym patii predevSim mizejici
puvodni krajovd plemena, genové rezervy. Pokud by doslo k vétSimu snizeni
vnitropopula¢ni diverzity, mize populace vymizet z genetickych davodi.
K ohrozovéani vnitropopulacni diverzity dochazi vSak i u vysoko uzitkovych
pocetnych plemen a to zejména v dusledku zmenSovani efektivni velikosti
(Rehout et al., 2005).

Pti snizovani vnitropopulac¢ni diverzity dochdzi ke ztraté cennych gent
vytvofenych béhem evoluce a fixovanych v priabéhu domestikace a vytvareni
plemene. Dochazi tedy ke ztraté kombinaci genti v genotypu jedinct, které se
osveédcily pfi pfirozeném nebo umélém vybéru a ztraci se i genofond mizejicich
taxontl. Pokud k témto ztratam dojde, jedna se o ztraty nevratné (Rehout et al., 2005).

U skotu se setkame se starymi plemeny a novymi vysokouzitkovymi, neboli
komerénimi. Stard plemena maji ¢etné a cenné vlastnosti, jako je Siroké spektrum
uzitkovych vlastnosti, dobré konstituce, plodnost a s ni spojené snadné zabtezavani,
skromnost, pfizplisobenost drsnym podminkam. Diky vSem témto vlastnostem
starych plemen ke komerénim miize dojit ke zvySeni diverzity, ¢i zlepSeni urcité

vlastnosti (Rehout et al., 2005).

2. 13. 1 Heterozygotnost

U heterozygotnosti se jedna o stav, kdy na jednom lokusu se nachéazeji dvé
rozdilné alely (obr. ¢. 12). Opakem je homozygotnost, kdy na jednom lokusu
nalezneme dvé stejné alely. Mizeme se také setkat s hemizygotnosti, kdy se
na lokusu nachazi pouze jedna alela (Dyke, 2008).

Vysoka heterozygotnost znamena velkou genetickou variabilitu, zatim co
nizka heterozygotnost znamena malou genetickou variabilitu. Casto se porovnava
pozorovana Uroven heterozygotnosti s tim, co ofekavame od Hardy-Weinbergovy
rovnovahy. Pokud je pozorovana heterozygotnost nizsi nez se ocekavalo, pfipisujeme
tento rozdil napft. piibuzenské plemenitb¢. Pokud je, ale heterozygotnost vyssi nez se
ocekavalo, muze byt zplsobenda propojenim dvou dfive izolovanych populaci

(McDonald, 2008).
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2. 13. 1. 1 Koncept heterozygotnosti

H,— primérna pozorovana heterozygotnost jedince v subpopulaci (Bryja, 2007)

k
Hi= ) H./k
x=1

Hx= pozorovana heterozygotnost v subpopulaci x

Hs — oCekavana heterozygotnost jedince v subpopulaci za piredpokladu nahodného

pareni (Bryja, 2007)

j
Hy=1- ) pf,
i=1

Ple= frekvence i-té alely v subpopulaci x
ialela=o0d 1doj

k — pocet jedinci

H,- primérna oc¢ekavana heterozygotnost v populaci

k
HS — z Hsf(k
x=1

Ht — ocekavana heterozygotnost jedince v celé populaci za ptfedpokladu ndhodného

pateni (Bryja, 2007).

Hr = 2poQqo
p0 — frekvence alely A

g0 — frekvence alely a
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2. 13. 2 Polymorfni informaé¢ni obsah (PIC)

Hodnota polymorfniho informaéniho obsahu (polymorphism information
content) se bézné pouziva v genetice, jako opatieni polymorfismu pro znaceni lokust
v analyze vazeb (Shete et al., 2000). PIC pfedstavuje pravdépodobnost, ze dany
potomek nahodného pareni mezi nosicem vzacného dominantniho genu a nenosi¢em
je informacéné dilezity pro spojeni lokusu dominantniho genu s kodominantnim

markrem (Yasuda, 1988).

n—1 n
PIC =H—2zpf Z D7
i=1

j=i+1
H — heterozygotnost
p?— frekvence i-té alely

p/— frekvence j-t¢ alely

2. 13. 3 Efektivni pocet alel

Efektivni pocet alel miize byt posuzovan jako disledek ocekavané
heterozygotnosti. Pocet alel ocekdvané heterozygotnosti je nejvyssi, kdyz jsou
vSechny frekvence alel stejné. Kdyz je heterozygotnost vysoka, je i nejvyssi efektivni

pocet alel (Weir, 1990).

2. 13. 4 Fixa¢ni index

Fixa¢ni index je mira odliSnosti populace v disledku genetické struktury.
Ta je cCasto odhadnuta z genetického polymorfismu dat, jako je naptiklad
jednonukleotidovy polymorfismus (SNP) nebo mikrosatelity. Tento index byl
vyvinut jako zvlastni ptipad Wrightovy F-statistiky, coZz je jeden z nejcastcji
pouzivanych statistickych udaji v populacni genetice. Tento index miize definovat
alelické vzdalenosti mezi subpopulacemi. Definice alelické vzdalenosti umoziuje
rozdéleni celkové alelické rozmanitosti do vnitro a mezisubpopulac¢nich slozek
(Caballero, Rodriguez-Ramilo, 2010).

Dvé z nejbéznéjsich definic fixaéniho indexu v daném lokusu jsou zaloZeny
na rozptylu frekvenci alel mezi populacemi a na pravdépodobnosti identity ptivodu.

Tato definice ukazuje, ze fixacni index méti mnozstvi genetického rozptylu, kterym

1ze vysvétlit strukturu obyvatelstva (Holsinger, Weir, 2009).
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2. 13. 4. 1 Wrightova F — statistika
Fis — sniZeni heterozygotnosti v lokalni subpopulaci; vysoké hodnoty — inbreeding
(Bryja, 2007)

H, - primérna pozorovana heterozygotnost jedince v subpopulaci

H,- primérna o¢ekavana heterozygotnost v populaci

Fir — souhrnna hodnota, heterozygotnost v celé populaci (Bryja, 2007)

Hy —H;
fr = T
T

H, - primérna pozorovana heterozygotnost jedince v subpopulaci
Hr - ocekavana heterozygotnost jedince v celé populaci za ptfedpokladu nahodného

pareni

Fst — mira ,,rozd¢lenosti = snizeni toku mezi subpopulacemi; vliv driftu — fixuje

odli$né alely v subpopulacich (Bryja, 2007)

Ht - ocekadvana heterozygotnost jedince v celé populaci za predpokladu ndhodného
pareni

H,-primérma ocekédvana heterozygotnost v populaci

Hodnoty Fsrt
0 — 0,05 mala diferenciace (zanedbatelnd)
0,05 - 0,15 stredni
0,15 - 0,25 vysoka
> 0,25 velmi vysoka (Bryja, 2007).
Postup pro fixa¢ni index je nejsnadnéji vyvinut pro jednu z alel na jednom
lokusu. Pro né€kolik alel a lokust je zapotiebi spojit vysledky jednotlivych fixacnich

indext pro jednotlivé alely (Weir, Cockerham, 1984).
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2. 14 Mezipopulacni geneticka diverzita

Monitorovani  genetické  diverzity znamena ziskavani, registraci,
vyhodnocovani a zvetejnovani informaci, které jsou dilezité pro zamezeni jejich
dalsich ztrat (Rehout et al., 2005).

Z celkové diverzity uvniti druhu hospodaiského zvifete je zptisobena zhruba
polovina meziplemennymi rozdily. Ty vznikaji pfirozenou nebo umélou selekci,
migraci, mutaci a genetickym tlakem (Rehout et al., 2005).

Za podstatné¢ podklady pro srovnani populaci se povazuje vyskyt vzacnych
alel v genofondu plemene, odhad genetickych distanci mezi plemeny a jednoduché

srovnani plemen z hlediska alelickych frekvenci (Rehout et al., 2005).

2. 14. 1 Genetické distance

Zjistovani genetickych distanci, neboli vzdalenosti usnadiuje a zjednodusuje
vzajemné srovnani populaci. Geneticka vzdalenost je Ciselné vyjadieni rozdili mezi
genofondy populaci. Postupuje se tak, ze se stanovi genotypy potiebného poctu
jedincli na potfebném poctu markerovych lokusi. Poté se vypoctou alelické
frekvence pro kazdy lokus u kazdé populace. Alelické frekvence se dosadi do vzorce
a vypoéte se geneticki vzdalenost mezi dvéma populacemi. Cim vétsi jsou
mezi populacemi rozdily ve frekvencich, tim vétsi jsou také genetické vzdalenosti
(Rehout et al., 2005).

Genetickd vzdélenost se pouziva také pro pochopeni pivodu biologické
rozmanitosti. Napfiiklad, genetické vzdalenosti mezi riznymi plemeny domaécich
zvitat jsou Casto zkoumany za celem zjiSténi, kterd plemena by méla byt chrdnéna

k udrzeni genetické rozmanitosti (Ruane, 1999).

2. 14. 1. 1 Druhy méreni genetickych distanci

I ptes to, Ze je genetickd vzdalenost Casto definovana jako mira genetické
rozdilnosti, existuje nckolik riznych statistickych méteni, které byly navrzeny.
Ruzna meéteni vznikla z toho divodu, Ze riizni autofi berou v tivahu rizné evolucni
modely (Nei, 1972).

Casto pouzivana je Neiova standardni geneticka distance. Déle se pouZivaji
napf. Neiova minimalni, maximalni a DA distance, Cavalli-Sforzova distance,

Reynolds, Weyr, Cockerham a mnoho dalsich.
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2.14.1.1. 1 Neiova standardni geneticka distance

Tato metoda byla v roce 1972 publikovana Masatoshi Neiem. Vlastnost této
vzdalenosti je takova, ze pokud rychlost genetickych zmén je konstantni v pribéhu
let ¢i generaci, pak Neiova standardni geneticka vzdalenost (D) se zvySuje v poméru
k divergenci casu. Toto opatieni predpoklada, ze genetické rozdily jsou zplisobeny

mutaci a genetickym driftem (Nei, 1972).

2 Xpmmi Pomi
mi
D =-In (---------- T e )
[ZZ pui” 112 [E Zpomi 1112
mi m i

m - suma pies lokusy
| — suma pfes alely na m-témlokusu

Pimi - frekvence i-té alely na m-témlokusu v populaci 1

2. 14. 1. 1. 2 Cavalli-Sforzova geneticka distance

V roce 1967 piedstavili tuhle metodu L. L. Cavalli-Sforza a
A. W. F. Edwards. Piedpoklada se, Ze genetické rozdily vznikaji pouze v dusledku
genetického driftu. Jedna z hlavnich vyhod této metody je, Ze populace jsou
zastoupeny v tzv. hypersféfe, kde na stupnici je jednou jednotkou substituce genu

(Cavalli-Sforza, Edwards, 1967).

D°=43%[1-2 pimi 1/2 pomil/2 ]/ Z (am- 1)

m I m

m - suma pies lokusy
| — suma pres alely na m-tém lokusu
a - pocet alel na m-tém lokusu

pimi - frekvence i-té alely na m-tém lokusu v populaci 1
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2.14.1. 1. 3 Reynolds, Weir a Cockerhamova geneticka distance
Metodu publikovali v roce 1983 J. Reynolds, B. S. Weir a C. C. Cockerham.
Tato metoda predpokladd, ze genetickd diferenciace nastavd pouze za pusobeni

genetického driftu bez mutaci (Reynolds et al., 1983).

xX [ plmi2 - p2mi2 ]2
mi

2%2[1 - Zpimi Pomi]
m [
m - suma pies lokusy
| — suma pfes alely na m-tém lokusu

Pimi - frekvence i-té alely na m-tém lokusu v populaci 1

2. 14. 2 Programové baliky
Vypocet distanci je vétSinou provadén pomoci vypocetni techniky a
to za pouziti programovych balikt. Jednim z nejcastéji pouzivanych programovych

balikt je PHYLIP (Rehout et al., 2005).

2. 14. 2. 1 PHYLIP (Phylogeny Inference Package)

Autorem tohoto balicku je Joseph Felsenstein, profesor na katedfe
genetickych véd a katedfe biologie na Université ve Washingtonu v Seattlu. Tento
balicek se sklada z 35 programu (tab. ¢. 3) . Slouzi k odvozovani fylogeneze, tedy i
evolu¢nich stromt. Je distribuovan jako zdrojovy kod, soubory dokumentace a jako
fada dalSich typl spustitelnych souborti. Vznikl v roce 1980 a v dneSni dobé ma
pres 30 000 registrovanych uzivateld. Tento program je zdarma k dispozici
na internetu (Felsenstein, 2013).

Programy, které balicek PHYLIP obsahuje, se rozd¢luji podle typu dat jako je
napf. DNA sekvence, proteinova sekvence, restrikéni mista, distan¢ni matice, genové
frekvence, kvantitativni znaky, diskrétni znaky a dale podle algoritmt, jako je napf.
heuristické hleddani fylogenetického stromu nebo interaktivni manipulace

fylogenetického stromu (Felsenstein, 2013).
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2. 14. 2. 2 DISPAN (Genetic Distance and Phylogenetic Analysis)

DISPAN je balicek soubori, pomoci kterych se vypocitd primeérna
heterozygotnost a jeji standardni chyby pro kazdou populaci, gen rozmanitosti a jeho
pfidruzované parametry, standardni genetické vzdalenosti mezi populacemi,
standardni chyby standardnich genetickych vzdalenosti a DNA vzdalenosti
mezi populacemi (Tatsuya, 2009).

Tento software obsahuje dva programy GNKDST.EXE a TREEVIEW.EXE
(Tatsuya, 2009).

2. 15 Fylogenetické stromy

Fylogeneticky strom je schéma, které ukazuje linie evolu¢niho ptvodu
riznych druhli organismu (obr. €. 13) nebo geny spolecného predka. Tyto stromy jsou
vhodné pro uspofaddni znalosti o biologické rozmanitosti, na strukturovani
klasifikace a pro vyzkum v oblasti udalosti, které nastaly v pribéhu evoluce (Baum,
2008).

Stromy mohou byt popsany 1 s délkami vétvi a mohou byt zakofenéné nebo
nezakofenéné (obr. ¢. 14). Fylogenetické stromy je jeden typ z tady dalSich
fylogenetickych siti (Huson, 2005).

Pro popis stromt (obr. €. 15) existuje 1 jista terminologie, s kterou je potieba
byt seznamen (L1, Graur, 2000):

e uzel —reprezentuje taxonomickou jednotku

e vétev — definuje vztah mezi taxony z hlediska postupu ¢i ptivodu

e topologie — vétveni vzoru

e délka vétvi — Casto reprezentuje pocet zmeén, ke kterym doSlo v dané vétvi

e kofen — je spolecny predek vSech taxonl

e meéfitko vzdalenosti — méfitko, které predstavuje pocet rozdill
mezi sekvencemi; napiiklad 0,1 znamena 10% rozdili mezi dvéma

sekvencemi

Stromy mohou byt vypracovany rGznymi zpusoby. Setkat se mizZeme se
stromy, které obsahuji vétve s métitkem, nebo bez métitka. Pokud se jedna o vétev
s méfitkem, tak délka vétve je imérna poctu zmén, coz znamena, ze vzdalenost mezi

2 druhy je soucet délky vSech vétvi, které je spojuji. U vétvi bez méfitka délka neni
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umérnd po¢tu zmeén a nékdy je tento pocet uveden na vétvich formou cCisel. DalSim
zpuisobem vypracovani muze byt kofenovy nebo bezkotenovy strom. U kofenového
je kofenem spolecny ptfedek a od n¢j vede cesta k danému druhu. Smér cesty
odpovidad evolu¢nimu casu. Bezkofenovy strom, pak urCuje vztahy mezi druhy, ale
nedefinuje evoluéni cestu (Li, Graur, 2000).

Existuji dv€é hlavni skupiny analyz, diky kterym lze prozkoumat
fylogenetické vztahy mezi sekvencemi. Prvni metodou je fenetickda metoda, kdy jsou
stromy vypocitany na zdkladé¢ podobnosti sekvenci a jsou zalozeny na metodé
vzdalenosti. Z této metody pak vznikaji stromy, které se nazyvaji dendrogramy a
nemusi nutné odrazet evolu¢ni vztahy. Distanéni metoda zpracovava vsechny
individuélni rozdilnosti mezi dvojicemi sekvenci do jediného ¢isla. Druhou metodou
je kladistickd metoda, kdy jsou stromy vypocteny s ohledem na riizné mozné cesty
evoluce a je zaloZena na Setrnosti a vérohodnosti metody. Vysledny strom se nazyva
kladogram. Kladistickda metoda vyuziva kazdou pozici zarovnani jako evolucni
informaci k vybudovani stromu (Holmes, 1991).

Metody distan¢ni matice, jako je napiiklad Neighbour-joining nebo UPGMA,
které vypocitaji genetickou vzdalenost od zarovnani riznych sekvenci, jsou
nejjednodussi na realizaci, ale neodvolavaji se na evoluéni model (Felsenstein,

2004).

2. 15. 1 Dendrogramy

Dendrogramy (obr. ¢. 16) vznikaji na zakladé fenetické metody, kterd je
zalozena na principu vzdalenosti. Na zacatku celého procesu vzniku dendrogramu se
vypocitaji matice vzdalenosti. Ze ziskanych matic je fylogeneticky strom spocitan
s algoritmy shlukovéani. Tyto metody shlukovani sestavi strom propojenim nejméné
vzdalené dvojice taxont az nasledovné po vzdalenéjsi taxony. K propojeni pomahaji
dvé metody a to metoda UPGMA nebo Neighbour-joining (Li, Graur, 2000).

UPGMA (Unnweighted Pair Group Method with Arithmetic Mean) je
nejjednodussi metoda (Holmes, 1991).

Neighbour-joining je metoda, kterda se snazi napravit zpusob UPGMA
metody, ktera ptedpoklada, ze rychlost vyvoje je ve vSech taxonech stejna (Li, Graur,
2000).
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2. 15. 1. 1 UPGMA (Unweighted Pair-Group Method with Arithmetic mean)

Jedna se o metodu vzdalenosti, a proto pro jeji realizaci jsou potieba distancni
matice. Jedna se o ultrametickou metodu, coz znamend, ze vSechny koncové uzly
jsou stejné vzdalené od kotene (obr. ¢. 17) (Edwards, 2013). Tato metoda tedy
vétsinou vytvaii zakotfenéné stromy (Takezaki, Nei, 1996). Z molekularniho hlediska
to znamena ze UPGMA piedpokladdd, ze vSechny linie se vyvijeji pfi konstantni
rychlosti (Edwards, 2013).

Samotny nazev popisuje, co mizeme od metody ¢ekat. Unweighted, neboli
nezatizena znamena, ze vSechny parové vzdalenosti jsou stejné. Pair-Group, tedy
parové skupiny, jednd se o skupiny, které jsou kombinované v parech. Arithmetic
mean je pak aritmeticky primér, ktery znamend, ze parové vzdalenosti pro kazdou
skupinu jsou stfednimi vzdélenostmi pro vSechny cleny této skupiny (Edwards,
2013).

Nevyhodou této metody je rozstépeni evoluéniho méfeni, vzniklé stromy

mohou mit $patné vzdalenosti (Backofen, 2010).

2. 15. 1. 2 Neighbour-joining
Jedna se o metodu shlukovani za ucelem vzniku fylogenetickych stroma (obr.
¢. 18) vytvorenou Naruya Saitou a Masatoshi Neiem v roce 1987 (Saitou, Nei, 1987).
Obvykle se pouziva pro vytvareni stromii na zdkladé DNA nebo proteinovych
sekvenc¢nich dat. Algoritmus pro metodu urceni potfebuje znalosti vzdalenosti
mezi kazdou dvojici taxond pro vytvoreni stromu (Didelot, 2010).
I u této metody existuji vyhody a nevyhody (Opperdoes, 1997):
Vyhody
e jedna se o velmi vyhodnou metodu a tedy vhodnou 1 pro velké soubory dat
e linie se zna¢n¢ riznymi délkami vétvi
e umoziuje korekci pro vice substituci
Nevyhody
e sekvence informaci se snizuje
e ziskame z ni pouze jeden mozny strom
e velice zavisla na typu pouZité evoluce
Zejména vhodnost pro zpracovani velkych souborti dat vedlo k tomu, ze

metoda je Siroce pouzivana molekuldrnimi evolucionisty. S rychlym ristem databaze
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sekvenci je to jedna z mala metod, kterda umoziiuje rychlé zacllenéni vSech

homolognich sekvenci ptitomnych v databazi do jednoho stromu (Opperdoes, 1997).

2. 15. 2 Kladogramy

Kladogram (obr. ¢. 19) je druh diagramu pouzivany v kladistice, ktery
ukazuje vztahy mezi organismy. Nicméné kladogram nelze povazovat za evolucni
strom, jelikoz neukazuje souvislost mezi predky a potomky stejné jako z n¢j nelze
poznat, jak mnoho se potomci od predka lisi. I pfes to, mnoho evolu¢nich stromu
muze byt odvozeno z jednoho kladogramu (Posada, Crandall, 2001).

Kladogramy jsou tvoreny vétvemi, které se oddéluji do rGznych sméra a
kon¢i u urcité skupiny organismi. Existuje mnoho tvard, ale vSechny typy maji
vétve, které se v ur€itém misté oddeli od pivodni vétve. Je tedy mozné je vysledovat
do mista, kde odbocily. Body odboceni poté mohou piedstavovat hypotetického
predka (Schuh, 2000).

Kladogramy vznikaji na zaklad¢ kladistické metody a ta je zalozena
na Setrnosti nebo maximalni vérohodnosti (Li, Graur, 2000).

Pfi metodé¢ wvyuziti Setrnosti jsou v uspofddani pro kazdou polohu
vyhodnoceny vSechny stromy a jsou uvedeny jako ¢iselny zdznam na zaklad¢é poctu
vyvojovych zmén, potiebnych k vytvofeni pozorované zmény sekvenci. Nejvice
Setrny strom je pak ten, s nejmenSim poctem vyvojovych zmén vSech sekvenci, které
vzdalenosti (Holmes, 1991).

Metoda maximalni vérohodnosti vyuziva také kazdou pozici uspofadani,
vyhodnocuje v§echny mozZné stromy a vypocitava pravdépodobnost pro kazdy strom
pomoci explicitniho evoluéniho modelu. Pravdépodobnost se pak pro kazdou
vyrovnanou polohu nésobi pro poskytnuti pravdépodobnosti pro kazdy strom. Strom
s maximalni pravdépodobnosti je stromem nejpravdépodobnéjSim. Jedna se
o nejpomalejsi metodu ze vSech, ale jeji vysledky jsou jedny z nejlepSich a dava

nejvice informaci o daném stromu (Li, Graur, 2000).
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2. 15. 3 Priklady pouziti dendrogramiu ve studiich

Kantanen et.al. (2000) se zam¢fil ve své studii na 20 plemen skotu severni
Evropy. Jednalo se o 15 ptvodnich, 2 dfive importované a 3 komercni
severoevropskd plemena. Byly pouzity krevni vzorky od 743 zvitat. Vzorky byly
analyzovany na 11 systémech erytrocytarnich antigent, 8 proteini a 10 mikrosatelitti.
Vzorky byly pouzity k posouzeni vnitro a meziplemenné genetické variace a
genetické struktury populace. Strom byl sestaven z matice ndhodného odhadu
genetickych vzdalenosti a ukazuje genetické vztahy mezi plemeny. Plemena byla
klasifikovana na zaklad¢ stromové topologie do ¢ty hlavnich plemennych skupin.
Tyto vytvorené skupiny byly severni pivodni plemena, jizni plemena, ayrshirska a
friskd plemena a jersey.

Machado et. al. (2003) zveiejnili studii genetické diverzity ¢tyi plemen skotu
na zakladé mikrosatelitnich markerti. Plemena Gyr, Nellore, Guzerat a HolStyn byly
analyzovany amplifikaci genomové DNA pomoci mikrosatelitnich lokust
pro hodnoceni genetické rozmanitosti v rdmci a mezi nimi. Byly shromazdény
vzorky DNA 18 zvitat z kazdého plemene pro piistup do jejich genetického obsahu.
Alelové Cetnosti byly vypocteny a pouzity k vytvoreni Neiovych genetickych matici
vzdalenosti, které byly pouzity na vytvofeni dendrogramti (obr. ¢. 20) pomoci
metody UPGMA. Celkem 64 alel ve vSech 4 plemenech byly detekovany pomoci
deviti mikrosatelitnich primerd. Kazdé plemeno ukazalo 53% z celkového poctu alel.
Nejvice informativni lokus s 53% pozorované heterozygotnosti byl BMS1237 a
nejméné informativni byl lokus BMS3004 s pouhymi 12%. Béhem studie se také
zjistilo, Ze nizkd heterozygotnost poukazuje na vysokou endogamii mezi vzorkem
zvitat uvnitt kazdého plemene. Béhem této studie se také zjistilo, Ze HolStynské
plemeno bylo nejvice odliSné od ostatnich plemen, coz se dalo ocekavat. Nejvetsi
odliSnost se ukazala u vztahu ke Gyru a nejmensi k plemenu.

Dendrogramy vyuzili ve studii genetickych vzdalenosti mezi plemeny skotu
sttedni Evropy Citek et. al. (2006). Genetické vzdalenosti byly studovany u eského,
némeckého a polského cerveného skotu, Ceského strakatého, u ceského a némeckého
cernostrakatého skotu. Byly vypocitany DA genetické vzdalenosti a pomoci metody
mezi ¢eskym a némeckym Cernostrakatym skotem. Nejvyssi hodnoty se pak podafilo
nam¢efit mezi némeckym cervenym skotem s Ceskym cCernostrakatym a také

s némeckym Cernostrakatym skotem. Piekvapivé vysoké hodnoty byly naméfeny
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mezi Ceskym a némeckym cervenym plemenem. Strom za pouZziti proteinovych
markerd se mirné lisil, a to protoze populace Ceského a némeckého cerveného
plemene jsou malé. Doporucuji spole¢nou ochranu genofondu stfedoevropskych
¢ervenych populaci.

Studii o péti Cinskych domacich plemenech zvefejnili Hai-Guo, Yu-Min,
Guo-Li (2005). V této studii bylo 5 doméacich plemen charakterizovano pomoci 10
mikrosatelitnich DNA markerd. Studované populace lze rozdélit do 5 skupin a to
na skot Luxi, Nanyang, Jinnan, Quinchin a Yanbian. Alelové frekvence byla
vypoCtena a pouzita k charakterizaci plemen, studii jejich genetickych vztaha,
heterozygotnosti, polymorfnimu informa¢nimu obsahu a také byl vypocten efektivni
pocet alel. Neiova standardni genetickd vzdalenost byla vypoctena pro konstrukci
stromu pomoci metody Neighbor-joining. Tento vytvofeny strom ukazal, ze Luxi,
Nanyang, Jinnan a Quinchuan spolu uzce souvisi, zatimco Yanbian se pomérné dost
li$1 od ostatnich ¢tyt populaci. Tato studie také ukazala, ze dana plemena odpovidaji

jejich historii a zemépisnému ptvodu.
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3. Zavér

Cilem prace bylo zaméfit se predevsim na genetickou diverzitu
u hospodaiskych zvifat. Mezi hlavni zdroje genetické variability se fadi mutace,
segregace a rekombinace. Dale se na ni podili migrace, selekce, geneticky drift a
inbreeding. Tyto vSechny procesy maji vliv na slozeni genetického materialu tedy
na vyvoji jedince a tudiz i populace.

Jako orientaéni bod v mapovani genetickych mutaci slouzi genetické
markery, které vykazuji vysoky polymorfismus. Mezi nejCastéji pouzivané se fadi
SNP, tedy jednonukleotidovy polymorfismus.

Pro hodnoceni vnitropopulac¢ni genetické diverzity lze pouzit biometrické
metody, mezi které fadime napt. heterozygotnost, polymorfni informacni obsah,
efektivni pocet alel ¢i fixacni index.

U mezipopulaéni genetické diverzity dochazi k méfeni genetickych
vzdalenosti. Existuje né€kolik zptisobii méteni vzdalenosti mezi, které fadime Neiovu
standardni genetickou distanci, Cavalli-Sforzovu genetickou distanci nebo Reynolds,
Weir a Cockerhamovu genetickou distanci a dalsi.

ZjednoduSeni vzdjemného srovnani populaci usnadnuji informace
o genetickych vzdalenostech. Ty Ize spolu s ukazateli vnitropopulacni diverzity
spocitat s vyuzitim programovych baliki, jako je PHYLIP, DISPAN a fada dalSich.

Dalsi pomiickou pro hodnoceni diverzity a zjistovani evolu¢niho vyvoje jsou
fylogenetické stromy, které mohou byt piedstavovany dendrogramy, kladogramy ¢i
fadou dalSich.

V zavéru prace je uvedeno nékolik prikladd vyuziti fylogenetickych strom,
které byly sestaveny pro porovnani riznych plemen skotu. Ve studiich byly pouZity
Neighbor-joining a UPGMA metody pro konstrukci stromd. Metody jsou pouzivany
celosvetove, coz ukazuji 1 priklady studii, které jsem pouZila.

Tyto metody Ize vhodné kombinovat a popsat tak velmi efektivnim zpisobem

genetickou diverzitu hospodarskych zvirat.
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Obr. ¢. 1 — Nasledky bodovych mutaci (http://www.genetika-biologie.cz/mutace)

Point mutations

No mutation al |
Silent Nonsense Missense
conservative non-conservative
DNA level TTC TTT ATC TCC TGC
mRNA level AAG AAA UAG AGG ACG
protein level Lys Lys STOP Arg Thr


http://www.genetika-biologie.cz/mutace

Obr. ¢. 2 - Princip segregace popisuje, jak se pary variant genu oddéluji od sebe
pfi tvorb€ pohlavnich bun¢k — gamet.
(http://web2.mendelu.cz/af_291 projekty2/vseo/stranka.php?kod=1474)
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http://web2.mendelu.cz/af_291_projekty2/vseo/stranka.php?kod=1474

Obr. ¢. 3 - Crossing-over parovani homologickych chromosomu (bivalent)
crossing-over chromosomy s rekombinovanymi chromatidami

(http://www.slideshare.net/medik.cz/biologie-pro-bakale-cytogenetika-ii)

Crossing-over
parovani chromozomy s
homologickych crossing-over rekombinovanymi
chromozomu chromatidami

(bivalent)


http://www.slideshare.net/medik.cz/biologie-pro-bakale-cytogenetika-ii

Obr. ¢. 4 — Vznik rekombinanti C1 a C2
(http://telemedicina.med.muni.cz/pdm/genetika/index.php?pg=kapitola-iii-1--pojmy)
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http://telemedicina.med.muni.cz/pdm/genetika/index.php?pg=kapitola-iii-1--pojmy

Obr. ¢. 5. Migrace; 1 = imigrace, 2 = emigrace, 3 = reemigrace

(http://cs.wikipedia.org/wiki/Migrace)


http://cs.wikipedia.org/wiki/Migrace

Obr. ¢. 6 - Geneticky drift — ztraty gamet

(http://user.mendelu.cz/urban/vsg3/popdynam/popul9.html)
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Obr. €. 7— SNP
(http://science.marshall.edu/murraye/341/Images/416px-Dna-SNP_svg.png)



http://science.marshall.edu/murraye/341/Images/416px-Dna-SNP_svg.png

Obr. ¢. 8 — Tetranukleotidova tandemova repetice

(http://www.stewartsociety.org/bannockburn-genetic-genealogy-project.cfm)

Short tandem repeats 8 repeats |

Participant 1
Participant 2
Participant 3
Participant4

CTAGAGATAGATAGATAGATAGATAGATAGATAGATACTAGACTAGACTAG
CTAGAGATAGATAGATAGATAGATAGATAGATAGATAGATACTAGACTAGA
CTAGAGATAGATAGATAGATAGATAGATAGATAGATAGATACTAGACTAGA
CTAGAGATAGATAGATAGATAGATAGATAGATAGATAGATAGATACTAGAC

9 repeats |

10 repeats



http://www.stewartsociety.org/bannockburn-genetic-genealogy-project.cfm

Obr. ¢. 9 — ¢ip BovineSNP50
(http://www.mtssro.cz/clanky/genomikavpraxi.pdf)



http://www.mtssro.cz/clanky/genomikavpraxi.pdf

Obr. ¢. 10 — ¢ip BovinesSNP3K
(http://www.mtssro.cz/clanky/genomikavpraxi.pdf)



http://www.mtssro.cz/clanky/genomikavpraxi.pdf

Obr. ¢. 11 — ¢ip Bovine HD Bead
(http://www.mtssro.cz/clanky/genomikavpraxi.pdf)



http://www.mtssro.cz/clanky/genomikavpraxi.pdf

Obr. ¢. 12 — Z dvou homozygotl vznik heterozygota
(http://cs.wikipedia.org/wiki/Heterozygot)
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http://cs.wikipedia.org/wiki/Heterozygot

Obr. ¢. 13 — Ukazka fylogenetického stromu
http://www.gate2biotech.cz/dictionary.php?word=189

P o LS
__E!il’lj. ae | Protista__ Animalia
/ ' (-.‘r-.’mn:—‘ ' | g‘ \/ ‘3&“@;‘.—6

s | [/ y .

v | | Potro- | spangioe] | *
Lot (Vo) | spemgae| 7 || Astie
Pk zacnrpear . ;

m

1,Fdd: pmnq (729 Stimme)

0, Fli: pxyq (JStimme) Monophy!
W, Pell: P:_lq (f Stams ) &amhmb:.t')nr;m&:m
lellon i’d{cda maewfon wad gramAan s

ualersalen Gonealagic drNorganismersn IS Ernst Haeckel Jena, 5466



http://www.gate2biotech.cz/dictionary.php?word=189

Obr. ¢. 14 — Zakotenény a nezakofenény strom

(http://scienceblogs.com/evolgen/2007/03/16/new-terms-in-phylogenetics/)
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http://scienceblogs.com/evolgen/2007/03/16/new-terms-in-phylogenetics/

Obr. ¢. 15 — Fylogeneticky strom s popisem jednotlivych ¢asti
(http://users.ugent.be/~avierstr/principles/phylogeny.html)
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http://users.ugent.be/~avierstr/principles/phylogeny.html

Obr. ¢. 16 — Dendrogram
(http://www.nag.co.uk/numeric/fl/nagdoc_fl22/xhtm1/G03/g03ehf.xml)
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http://www.nag.co.uk/numeric/fl/nagdoc_fl22/xhtml/G03/g03ehf.xml

Obr. ¢. 17 — UPGMA strom
(http://www.icp.ucl.ac.be/~opperd/private/upgma.htm)
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http://www.icp.ucl.ac.be/~opperd/private/upgma.htm

Obr. ¢. 18 — Neighbor-joining strom
(http://telliott99.blogspot.cz/2010/11/neighbor-joining.html)

1T — A
1 4
1 2 C
1 3 D
I -
- F



http://telliott99.blogspot.cz/2010/11/neighbor-joining.html

Obr. ¢. 19 -Ukazka kladogramu
(http://guestblog.scientopia.org/2012/07/)


http://guestblog.scientopia.org/2012/07/

Obr. ¢. 20 - UPGMA dendrogram (Machado et al., 2003)
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Figure 1 - UPGMA dendrogram generated from Nei's
genetic distances of four cattle breeds,



Obr. &. 21 - Neighbor-joining strom (Citek et al., 2006)
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Tab. ¢. 1. - Srovnani kvantitativnich a kvalitativnich znaku

(http://user.mendelu.cz/urban/vsgl/populace/pop_kvant.htm)

kvalitativni
diskontinualni, nespojita (diskrétni) variabilita
podminéna 1 nebo nékolika malo geny
I|monogenn|' (oligenni) dédicnost

Ize urcit fenotypovou hodnotu kazdého genotypu

vlastnosti j jsou hodnoceny podle kvality projevu (rohatost
- bezrohost, cerveny - bily kvét, ...)

na projev vlastnosti nema vliv prostredi

Ilze detekovat efekt jednotlivych gent podilejicich se na
vlastnosti

VSechny geny (tedy i kvantitativnich viastnosti) se dédi "mendelisticky”,

t.j. u diploidnich organizmil je kaZdy gen v buiice obsaZen 2x, pricemz jeden je od otce a druhy od
matky, bez ohledu determinuji-li viastnost kvalitativni nebo kvantitativni

(rozdil Ize pozorovat v jejich fenotypovém projevu + specifické odchylky jako napr. imprinting
genii!)




Tabulka ¢. 2 — Oproti stdvajicimu systému by mohlo vyuziti genomovych selekci

Vv budoucnu znaéné zkratit dobu potiebnou k provéteni mladého byka (Markova,

2009)

Systém déleni na testanty, cekatele

a plemenné byky

Genomova selekce

Vybér mladych byka (vék: 0 — 2 mésice)
zalozeny na PH rodici
!
Mladi byci (vek: 12 — 24 mésict)
nasazeni do testovaciho pfipafovani

!

Pocatecni data od dcer (vek: 49 mésicli)
!
Spolehlivé plemenné hodnoty byka
(vek: 61 mésicit)
l
Zatazeni povéieného byka do plemenitby

(61 mésicir)

Vybér mladych bykt (vek: 0 — 2 mésice)
zalozeny na PH rodict
!
Me¢fteni markerti mladych bykt
!
Porovnéani markerovych vysledki byki
s hodnotami referen¢ni populace
!
Spolehlivé plemenné hodnoty byka (veék:
0 — 2 mésict)
!
Zatazeni ,, provéteného byka do

plemenitby (vék: 12 — 14 mésicti)




Tab. ¢. 3 — Ptrehled programu v balicku PHYLIP
(http://en.wikipedia.org/wiki/PHYLIP)

protpars dnapars dnapenny dnamove dnacomp
dnamlk restdist gendist dolmove retree
proml promlk restml dnainvar tredist
dolpenny contrast dnadist protest dnaml
segboot fitch kitsch neighbor contml
pars mix penny move dollop

clique factor drawgram drawtree consense




