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Bro na Brejova, Katedra informatiky, FMFI UK



Gén v klasickej genetike

Gén = jednotka dedi¢nosti spdsobujuca urCity znak

V organizme vacsinou dve kopie, recesivne a dominantné alely
e 1866: Gregor Mendel formuluje zakony dediCnosti
e 1909: Wilhelm Johannsen zavadza slovo gén

e 1910: Thomas Morgan Studuje segregaciu mutacii v drozofile, gény

zoradené na chromozémoch




Biochemicka podstata genov 1940-1977

Gén ako usek DNA koédujuci protein
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Sekvenovanie genémov

UrCovanie poradia baz A,C,G, T

1976 virus MS2 40 kB

1988 projekt sekvenovania fudského genomu (15 rokov)
1995 baktéria H. influenzae 2 MB

1996 kvasinka S. cerevisiae 10 MB

1998 cerv C. elegans 100 MB

1998 Celera: Tudsky gendém do troch rokov!

2000 muska D. melanogaster 180 MB

2001 2x ludsky genom 3 GB (NIH, Celera)

po 2001 Mys, potkan, kura, Simpanz, pes, makak,. ..

Ludsky gendm ma 3 miliardy baz, ktoré z nich tvoria geny?



Vypo Ctové hladanie génov

Co by sme chceli naprogramovat:

DNA sekvencia ——  Hladac génovn @ —— poloha génov a exonov

Problém: nie je ziadne jednoduché pravidlo odliSujuce gény...
Len Ciastkova informacia:
Exony sa vyznacuju inym zlozenim a signalmi na okrajoch.

Spajame Statistickym modelom.

HfadaCe génov su uzitocné, ale robia dost' vela chyb.



Experimentalne hfadanie génov

Sekvenujeme mRNA z bunky

Odkial pochadza v genome?

— problém hladania rovnakych (podobnych) retazcov
— potrebujeme velmi rychle algoritmy

Zriedkavé mRNA je tazké najst sekvenovanim.

Znama mRNA sekvencia:
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Kolko génov ma cClovek?

2000: Ewan Birney navrhuje stavku na uhadnutie poCtu ludskych génov

165 ucastnikov, cca $1 200, odhady 28 000—-140 000
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2001: prva verzia sekvencie ludského genomu 30 000-40 000 génov
2004: “dokoncend” sekvencia 20 000-25 000 génov

V sucasnosti sa predpoklada Cislo blizsie 20 000

Planované uzavretie stavky v 2003
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Dalsie komplikacie, ¢&o je to vlastne gén?
e RNA gény, ktoré nepodliehaju translacii

e Alternativny zostrih: z jedného genu rézne proteiny

AF417497 — 1
AF417493 1 1 +—
AF417495 — R

e Pseudogény: nefunkcné kopie génov
e Prekryvajuce sa gény

e VacsSina ludskeho génu je transkribovana (prepisovana)
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Navrhovana definicia genu, Mark Gerstein 2007

The gene is a union of genomic sequences encoding a coherent set of

potentially overlapping functional products.

Ale nakol'ko je tazkeé overit funkcnost vSetkych génov,

moZe trvat eSte dlho, kym budeme poznat ich presny pocet.
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