


Zapis ze sch uze mimo rfadného valného shromazd éni GSGM, z.s.

MimoFadné valné shromazdéni GSGM se uskutecnilo 31. 5. 2019 v Mendelové muzeu v
Brné pfi pfilezitosti konani Edukacniho seminéare. Bylo svolano z divodu projednani zmén
ve vyboru spolku a na pozici revizora Uctu. Pozvanky na valné shromazdéni s navrzenym
programem jednani obdrZeli vSichni ¢lenové spolku v terminu, ktery ukladaji stanovy.

Program mimofadného valného shromazdeéni:
1. kooptace nového &lena vyboru GSGM za rezignujiciho ¢lena vyboru
2. volba revizora uctu za Slovenskou republiku za rezignujiciho revizora uctu

Na valném shromazdéni nebyla v uréenou dobu pfitomna nadpolovi¢ni vétSina ¢lenu spol-
ku, proto bylo zahajeno o 15 minut pozdéji, kdy je, v souladu se stanovami spolku, zpuso-
bilé usnaset se pfi jakémkoliv poctu ¢lenl. Valného shroméazdéni se ztcastnilo celkem 29
&lent spolku z Ceské a Slovenské republiky, prezenéni listina je uloZena v sidle vyboru
spolku.

Projednavané zmény:

Na &lenstvi ve vyboru rezignovala koncem roku 2018 doc. RNDr. Andrea Sevéovicova,
Ph.D., ktera byla nasledné navrzena na funkci revizora U¢tu za slovenskou ¢ast spolku. Z
funkce revizora rezignovala ve stejnou dobu prof. RNDr. Eva Cellarova, DrSc., které byla
navrzena ke kooptaci do vyboru. Obé ¢lenky spolku s navrhy na nové pozice souhlasily.
Valné shromazdéni GSGM projednalo navrhované zmény a poté probéhlo tajné hlasova-
ni. Bylo odevzdano 29 platnych hlasovacich listkli a pro kazdy navrh se kladné vyjadrilo
28 ¢lend.

Valné shromazdéni pfijalo usneseni kooptovat prof. RNDr. Evu Cellarovou, DrSc. do vy-
boru spolku a schvalilo doc. RNDr. Andreu Sev&ovi¢ovou, Ph.D. za revizorku Uctu pro slo-
venskou ¢ast spolku.

prof. RNDr. Jifi DoSka¥, CSc.
pfedseda GSGM

RNDr. Marie Ko¢ova, CSc.
tajemnik GSGM



Zapis ze sch uze vyboru Genetické spole ¢€nosti Gregora Mendela, z.s., konané dne
31.5.2019vBrné

Pritomni: Cellarova, DoskaF, Hola, Knoll, Kodova, Lizal, Sember, Slaninova, Seda,
Sevdéovicova, Smarda, Tomaska, Urban

Omluveni: MaSek, Zeleny
Program schuze:

1. kontrola zapisu z minulé schize vyboru

2. informace o svolani mimoradného valného shromazdéni

3. projednani novych pfihlaSek za ¢lena GSGM a informace o ukon&eni ¢lenstvi
4. priprava nového ¢isla Informacnich listl

5. razné

Schuze vyboru spolku se konala u prilezitosti Eduka¢niho seminéare v prostorach Mende-
lova muzea v Brné. Pfedseda uved! struény program schuze, ktery byl pfijaty, a schiize
nasledné probihala v souladu s timto programem.

ad 1)
Kontrola zapisu z minulé schize vyboru GSGM konané dne 12. 12. 2018 probéhla bez
pripominek a nebyly shledany Zzadné nesplnéné ukoly z pfedchoziho obdobi.

ad 2)

Tajemnice informovala o svolani mimoradného valného shromazdéni, které se uskuteéni-
lo rovnéz u prilezitosti konani Edukacniho seminafe v Mendelové muzeu v Brné. Duavo-
dem svolani valného shromazdéni bylo projednat a schvalit zménu ve vyboru spolku a na
pozici revizora Uctu. Zapis z mimofadného valného shromazdéni je uvedeny jako samo-
statny pfispévek v Informacnich listech.

ad 3)

Vybor obdrzel v uplynulém obdobi dvé nové prihlaSky za &lena spolku, které byly pro-
jednany a jednomysliné schvaleny. Nové ¢lenky spolku, RNDr. Terezie Mandakova, Ph.D.,
a Mgr. Dominika Gahurova, budou informovany o pravech a povinnostech ¢lenid GSGM,
budou pravidelné dostavat Informacni listy GSGM a budou prabézné informovany o
aktivitdch spolku. Vyboru byla rovnéz doru¢ena Zadost doc. MUDr. FrantiSka LoSana,
CSc. o ukongeni &lenstvi v GSGM. Radné &lenstvi na jeho vlastni zadost zaniklo 28. 1.
2019. Tajemnice pisemné jménem vyboru podékovala doc. LoSanovi za podporu GSGM
a popréala vSe dobré do dalSich let.

ad 4)
Vybor velmi kladn& hodnotil posledni &islo IL. Hlavni redaktor prof. Smarda struéné infor-
moval o pfipravé dalSiho Cisla a vyzval ¢leny vyboru, pokud maji pfipravené vhodné pfi-
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spévky, k jejich dodani nejpozdéji do konce Cervna. Soucasti nového cCisla IL bude mimo
jiné prispévek o konani 4. ro¢niku Edukaéniho seminare, v némz bude shrnuty pribéh a
vyznam seminafe a zhodnoceny jeho pfinos (pfipravi Hol4), recenze ¢eského vydani kni-
hy ,,Gen: O dédi¢nosti v naSich osudech” od Siddharthy Mukherjeeho (pfipravi Relichova),
a nékolik odbornych pfispévku (doda Tomaska).

ad 5)

Pfedseda podékoval vS8em organizatoram 4. ro¢niku Edukacniho seminare v Cele s prof.
RNDr. Lubomirem Tomaskou, DrSc., za Usili, které vénovali pfipravé programu, a vSem
pfednasejicim i u€astnikim seminare za zajimavé prispévky a komentare. Soucasné po-
dékoval fediteli Mendelova muzea MU v Brné Mgr. Ondfejovi Dostalovi, Ph.D., za moz-
nost, uskutecnit seminar opét v prostordch muzea a RNDr. Karlovi Zelenému, CSc., za fi-
nanc¢ni podporu této akce.

Pfedseda projedna navrh na zhotoveni diplom0 pro nové jmenované ¢estné ¢leny spolku
s Dr. Karlem Zelenym, ktery nabidl moZnost grafického navrhu diplomu a jejich nasled-
ného zhotoveni. Diplomy by byly jmenovanym néasledné pfedany pfi vhodné pfilezitosti
(zodpovida Doskar, Zeleny).

Zapsala: M. Ko¢ova



VYUCTOVANI HOSPODARENI GSGM OD 1.1.2018 DO 31.12.2018 ZA CR

Zustatek k 31.12.2017 31931,54K €
z toho na uctu KB 27061,54
v pokladné 4870,00
PFijmy v roce 2018 14150,00 K ¢&
Clenské pFispévky (10150 K&):
z toho placené na ucet KB 10050,00
placené hotové 4000,00
Vydaje v roce 2018 10028,50 K ¢&
poplatky bance za vedeni Uc¢tu a polozky 775,00
drobné obcerstveni - schize vyboru 353,00
kancelarské potieby 429,00
faktura za pronajem mistnosti (spolkovny) 4900,50
prevod na Ucet 4000,00
Zustatek k 31.12.2018 36053,04 K €
z toho na uctu KB 35436,04
v pokladné 617,00

VYUCTOVANI HOSPODARENI GSGM OD 1.1.2018 DO 31.12.2018 ZA SR

Zustatek k 31.12.2017 1026,29 EUR
z toho na uctu Tatra banky 889,35
v pokladné 136,94
PFijmy v roce 2018 200,00 EUR
Clenské prispévky (200,00 EUR)
z toho placené na Uc€et Tatra banky 135,00
placené hotové 65,00
Vydaje v roce 2018 156,53 EUR
poplatky bance za vedeni Uctu a polozky 120,68
kancelérské potieby 35,85
Zustatek k 31.12.2018 1069,76 EUR
z toho na Uctu Tatra banky 403,67
v pokladné 666,09

Zpracovali: Ale$ Knoll (za CR) a Miroslava Slaninova za (SR)
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Spomienka na Dr. Svetlanu Podstavkovu

V minulom roku oslavila Katedra genetiky Prirodovedeckej fakulty UK 50. vyrocie svojho
vzniku. Toto vyrocie je neodmyslite/ne spojené s menom pani RNDr. Svetlany Podstavko-
vej, CSc.

Narodila sa 1. jula 1937 v ZSSR v Novocerkasku ako Svetlana
Afanasjeva letcovi, ktory zahynul v r. 1939, a ucitelke, ktord zomrela
v r. 1942. Vojnovu sirotu v chudobe vychovéavala stara matka. Mimo-
riadne nadanému diev€atu bolo umoZnené pomocou Stipendia Studo-
vat na Statnej univerzite v Petrohrade (vtedajSom Leningrade).

Na Slovensko prisla — uz ako vydata Podstavkova — v r. 1960
hned po skon&eni Studia genetiky na Katedre genetiky Leningradskej
Statnej univerzity. Bola hned prijata na Prirodovedecku fakultu UK na
pracovisko MUDr. et RNDr. Jindficha ValSika, na ktorom som vtedy bola jedinou repre-
zentantkou genetiky. Ako odchovankyra prazskej genetickej Skoly som bola v r. 1958 pfi-
delen& na katedru antropologie aj ja.

Na vykreslenie tazkého boja lysenkizmu s klasickou genetikou spomeniem nase
prvé zoznamenie sa. S Uzkostou som o¢akavala prichod sluzobne ohlasenej novej spolu-
pracovnicky zo Sovietskeho zvazu. Nevedela som, Ze vo vtedajSom Leningrade uz kongili
Studium genetiky ti, ktori boli od prvého ro¢nika Ziakmi na katedru znovu prijatého profe-
sora M. J. LobaSova, pracovnika v mutagenéze z okruhu Hermanna Mullera, svetového
odbornika vo vyskume muta¢ného procesu.

Na moju zoznamovaciu otazku, ¢im sa zaoberd v cytogenetike, mi odpovedala,
sediac za mikroskopom, Ze hlada urcité typy chromozémovych aberécii. To bol termin, o
ktorom sa v lysenkovskej genetike nesmelo nielen hovorit, ale ani uvazovat. Moja prekva-
piva radost’ sa prejavila objatim a prijatim do spolo€enstva dovtedy tajnych vyznavacov a
udrzovatelov klasickej genetiky. A toto priatelské zblizenie sa zotrvalo desatrocia az do
mojho odchodu do déchodku v r. 1991.

NeziStnou laskou k préaci v novej vlasti hizevnato pomahala zavadzat novy uCebny
program. Zo svojej materskej katedry z Leningradu prindSala materialy pre pedagogicku
a badatel'sku pracu a medzi nimi aj testovacie linie drozofily, ktoré v Ceskoslovensku
museli uz vyhynuat. Tym, Ze ma zoznamila s pracovnikmi leningradskej katedry, ktori pra-
covali s kvasinkami, sme ziskali prax v praci s mikromanipulatorom, abysme tetradovou
analyzou testovali i naSe experimentalne kmene Saccharomyces cerevisiae. Neskorsie,
ked uz ovladala slovencinu, podiefala sa aj ha pedagogickom procese. Organizovala la-
boratérne cviCenia, mala prednasky a viedla diplomové prace. Popri tom sa venovala i
experimentalnemu vyskumu. Je neuveritefné, ¢o vSetko dokazala, a to aj napriek svojej
celozivotnej tazkej chorobe.

RNDr. Svetlana Podstavkova, CSc., odisSla do dochodku v r. 2001. Zomrela 17.
decembra 2014. Cest pamiatke tejto skromnej, laskavej a mudrej pracovnicky, ktora vy-
razne prispela k rozvoju genetiky na Slovensku.

doc. RNDr. Vlasta Kovacova, CSc., Katedra genetiky, PrF UK v Bratislave



Z Mendelovy korespondence

Anna Matalova

Centrum Mendelianum, Muzejni 1, 602 00 Brno
Je tomu 160 let, kdy Gregor Mendel napsal Roziné Mendelové nasledujici dopis:

"qumile_jéi maminko!
Chtel Jjsem Vam pos[at nékoli ¥adkit po poutnic{ch; ale ony se wéﬁ[y z Mariazell ditve,
nez jsem Cekal, a takjsem nemél nic pﬁpraveného. Dneska to tedy dohéanim. Umé ani
v klastere se neudalo nic Vj/znamného, Jen pﬁbyli dva novicové,jeden z Brna a dmh)’/,
cizinec z Bavorského kralovstvi.
Viude nent takovj/ mir a pokqj jako u nas. V1talii bohuzel Vypuk[a valka, tak krvava
jako snad Jjeste dosud Zadna p?edtim. U2 tistee lidi pﬁé[o o Zivot, také regiment, kter)’/
on[ naverbovan ve Slezsku, on[ uz nasazen do ’oqje. KaZdou hodinu se oéekava hlavn(
bitva, ke které podle véeobecného mméni ma dqj (tv poslednich dnech tohoto mésice.
Kéz day'( nebesa, a’oy pro nas dopad[a Stastné.
Kdo je pricinou vsi té b{dy a utrpent, které nas uz potkaly a mohou zasahnout celou
Evropu? Je to Napo[eon, cisar Francie, ktery se ve své namyé[enosti quji[ s kralem
Sardinie, a’oy nas o[oupil o italské provincie. Je to [har a podvodn(k, kterému nent svaté
dané slovo ani dohoda, dokonce ani pffisaha. Lstivymi pffetvé?kami umi svémujednén(
dodat zdénijednoduchosﬁ, a ziskat na svou stranu dal${ priznivee, ale béda jim, az ten
arc'qookvytec odhodi své berand{ roucho.
Ale tak dlouho se chodi se dzbanem pro vodu, aZ se ucho utrhne, ﬁkéjedno staré
pﬁs[ovi. Bolestné V)’/kﬁky, které vysi[é tisice matek nad svymi za’oitymi syny, musi ’o)’/t
s[yéeno. Nakonec mus( prohrét; leZ sice mize néjaky as vitezit, ale nakonec must
utrZit ostudu. A[ejak velka ta pohroma miuiZe jesté ’o)’/t, kterou na nds uwhne,jesﬂi
v Itlii nebudeme mit §t&sti? Jak to nakonec bude vypadat s nasi ménou, kdyz uz ted
papirovy zlatak mé hodnotu jen 58 krejcarti ve stiibie. Doufejme, Ze kdyZ je nouze
nejvyssi, je pomoc Pané nejbliZs(.
A ted ceny pos[edniho ty enntho trhu pro Svagra Aloise:

psenice 4 zl. 43 kr.

Zito 3 zl. 6o kr.
jetmeén 2 zl. 95 kr.
oves 2 zl. 55 kr.

Ozimy a jariny vypaday'( V)’/’oomé. Ovoce jen priomémé.



Zdravim Vs, milda maminko, sestry, Svagry vcetné _j(g'ich princti a princezen a ostatn(
prate le, ltbam co nejsrdeénéji a zustavam Vas stale v écny syn Gregor.
V Brné 25. ¢ervna 1859

V dobé psani dopisu pUsobil Mendel jako suplujici profesor fyziky a pfirodopisu na statni
vySSi reélné Skole v Brné a se svymi pokusy s hybridy rostlin byl pravé v poloviné. Dopis
je adresovan mamince, kterd Zila po smrti Mendelova otce (v roce 1857) sama nha vy-
meénku u své dcery v HynCicich. Zemédélska usedlost Mendelovych pFeSla v dobé Men-
delova studia na Filozofickém studijnim Ustavu v Olomouci do rukou rodiny jeho starSi
sestry Veroniky, provdané Sturm. Zde ji zpravuje o novinkach v klastefe a vyjadfuje kri-
ticky nahled na valku v Italii za Napoleona Ill. Své stanovisko formuluje se zvlastni citli-
vosti k vlastnickym vztahtm, kterou prokazoval po cely svuj Zivot. V tomto kontextu chapal
pfipadnou ztratu uzemi jako kradez. Stejna logika vztahu muj-tvdj ho ve sporu zvySeni
klaSterniho pfispévku do ndboZzenského fondu vedla jako opata k principialnimu odmitani
navyseni finanéniho odvodu do statni kasy, i kdyZ jej prosadili v roce 1874 liberalové, kte-
rym Mendel pfispél svym hlasem k volebnimu vitézstvi v roce 1871. Volil je jako jediny
katolicky opat v monarchii a pfivolal tim na svou hlavu hnév konzervativnich brnénskych
katolickych kruha.

PhDr. Anna Matalova je nyni emeritni pracovnici Mendeliana Moravského
zemského muzea v Brné. V Mendelianu pusobi jiz od jeho zaloZeni, po roce
1989 az do odchodu do dlichodu pracovala jako jeho vedouci. Je autorkou Fady
odbornych publikaci, ma klicovy podil na vytvofeni Centra Mendelianum a
pfedstaveni Mendelovy osobnosti nejenom ve védeckém kontextu, ale také v
ramci jeho dalSich aktivit ve vztahu k méstu Brnu a dalSim mistim.




EduWorkshop 4.0: Vyuka genetiky na st  Fednich Skolach
Dana Hola

Katedra genetiky a mikrobiologie, Pfirodovédecka fakulta, Univerzita Karlova, Vini¢na 5,
128 43 Praha, CR

Jak se uz stalo pravidelnym kaZzdoro¢nim zvykem v ramci akci pofadanych GSGM, v péa-
tek 31. kvétna 2019 se v Mendelové muzeu v Brné konal dalSi, letos jiz Ctvrty ro€nik tzv.
edukacniho seminafe. Od problematiky vyuky a organizace studia genetiky v ramci
rdznych stupftl vysokoskolského studia v CR a SR (coZ bylo napini seminaf v pred-
chozich letech) se letos zajem organizator( i UCastnik( pfenesl na neméné dulezitou
oblast: genetiku na stfednich $kolach (SS). Jak ve svém Gvodnim vystoupeni konstatoval
predseda vyboru GSGM, prof. RNDr. Jifi DoSkaf, CSc., v této oblasti bohuzel v obou
nadich statech existuji znaéné rezervy, genetika a pfibuzné obory nemaji na SS prostor,
ktery jim pfinalezi, a ve vyuce stfedoSkolské biologie stéle prevazuiji ,klasické” discipliny i
presto, Zze pravé genetika dnes zasahuje do fady oblasti naSeho bézného Zivota a bez
jejiho dobrého pochopeni Ize jen tézko FeSit nebo diskutovat mnoha celospolecensky
ddlezita témata.

Seminéf byl zahajen kratkym pfivitanim vSech pfitomnych ze strany Mgr. Lucie
Vychodilové (v zastoupeni feditele Mendelova muzea, Mgr. Ondfeje Dostala, Ph.D.), a
prof. RNDr. Jifiho DoSkare, CSc., ktery stru¢né predstavil program a podékoval hlavnim
organizatoriim a sponzorum celé akce. Poté jiz nasledovala vystoupeni jednotlivych pred-
nasejicich, ktera byla jako obvykle rozdélena do tfi sekci a zakon€ena obecnou panelovou
diskusi.

V prvnim dopolednim bloku byli G€astnici seminafe seznameni s nékolika pohledy
na soucasnou stfedoSkolskou vyuku genetiky ze strany téch, kdo jsou pro ni bezesporu
nejdulezitéjsi, tj. stfedosSkolskych pedagogl. RNDr. Méria Vavrova z Gymnazia sv. Ko-
Sickych mucenikov v KoSicich nejprve predstavila metodiku pro vyuku zakladnich pro-
cesu molekularni biologie, vypracovanou v rdmci projektu ,IT Akadémia, vzdelavanie pre
21. storocie” (http://itakademia.sk/). Tato metodika klade velky diraz na interdisciplinaritu
— propojuje biologii, chemii a informatiku — a umoZznuje studentdm s vyuZitim programo-
vaciho jazyka Python Iépe pochopit principy centralniho dogmatu molekularni biologie.
Dr. Vavrova stru¢né predstavila pfisluSnou aplikaci, ktera je zaloZena na tom, Ze si stu-
denti jednak mohou v pfipraveném programu zkontrolovat spravnost samostatného rese-
ni tloh zaloZenych na principech komplementarity pfi replikaci, transkripci, &i translaci,
jednak sami program modifikovat pro pfipad reverzni transkripce. Na zakladé svych
zkuSenosti s pouzivanim tohoto programu pfi vyuce konstatovala, Ze studenti zpocatku
nebyli do programovani pfilis nadSeni, chtéli spise ,Cistou” biologii, ale postupné tomu
prisli na chut a aplikace se jim libila. Zatim se nicméné nezda, Ze by se mezi stfedoskolaky
hojnéji objevovali zdjemci o propojeni biologie a informatiky.



Nasledovalo vystoupeni dlouholetého pedagoga jednoho z brnénskych gymnazii
(tFida Kapitana JaroSe) RNDr. Petra Varejky, trefné nazvané ,44 let se stoletou Biologii a
mladou Genetikou na jednom gymnaziu“. Dr. Vafejka — bohuZzel opravnéné — konstatoval,
Ze na vétdiné SS v nasich zemich se za posledni téméF pulstoleti v pojeti vyuky biologie
nic podstatného nezménilo (Casto vCetné obsahové napiné) a vyuka tohoto pfedmétu
stéle Ipi na myslenkovém konceptu z konce 19. stoleti. Vzhledem k tomu, jakym mnoZst-
vim informaci jsou dnes Zaci (nejen v biologii, ale i v dalSich pfedmétech) zahrnovani, to
vede k tzv. ,pratokové pedagogice”, kdy hlavnim cilem zZaku je poznatky sdélované ucite-
lem si zapsat, na urcitou dobu zapamatovat a co nejrychleji zase zapomenout. | z plvodné
zvidavych studentu toto velmi brzy udéla lidi, ktefi pfilis nepremysleji a nedokazou si véci
logicky spojovat. Dr. Varejka kriticky komentoval sou¢asnou koncepci ramcovych vzdeéla-
vacich programu (v nichZ je genetika obsaZena stejnym zpusobem jako v poloviné 70. let
20. stoleti) a Skolnich vzdélavacich programa, které se na ,modernég;jsi“ biologické discipli-
ny vétSinou zaméruji velmi nedostate¢né. Pfi jejich pfipravé pifed 10-15 lety byla bohuZel
promarné&na $ance odrazit v celkovém pojeti vyuky biologie na SS zmény, k nimZ v biolo-
gickych disciplinach doSlo a stale dochazi. Problém je ¢asto zejména na strané stfedo-
Skolskych pedagogu, ktefi nejsou ochotni pfijmout moznost novych konceptl vyuky. Dr.
Vafejka toto tvrzeni podpofil i konkrétnimi vysledky publikovanymi ve studii JanStova, Jac
(Scientia in educatione 2015). Podle n&j je nutné zménit celkovy pohled na biologii na SS
— nesnazit se Zzakum ,vecpat do hlavy“ stovky pojmu ze vSech moznych biologickych od-
vétvi a bazirovat na nepodstatnych a zbytecnych informacich, ale soustfedit se jen na to
nejzajimavéjsi, pfedevsim nato, jak a pro€ rlizné véci v pfirodé funguji. Jediné tak je moz-
né zaky smysluplné seznamit s podstatou Zivota na nasi planeté a s tim, co pro né muze
byt v budoucnu skute¢né dllezité a uzitecné.

DalSim problémem, o kterém se ve svém vystoupeni dr. Vafejka zminil, je Ubytek
vyucovacich hodin pro biologii na SS, coZ se vétsinou negativné odrézi pravé ve vyuce
genetiky, molekularni a bun&&né biologie. Resit to volitelnymi seminafi neni vhodné a za-
fazovanim téchto obor( az do poslednich ro¢nik( také ne. Na zavér svého vystoupeni dr.
Varejka nicméné konstatoval, Ze alespori dnesni stfedoskolské uéebnice genetiky v CR
jsou kvalitni a dostupné a zalezi tedy pfedevsim na osobnosti vyu€ujiciho, zda je dokaze
dobre vyuzit. Nadhodil otazku lepsi pfipravy stfedoskolskych ugitelli ze strany pfisluSnych
vysokych Skol (rozsifujici studium, povinné dlouhodobé kurzy, tvrdSi atestace ...) a uvedl
také, Ze by bylo velmi vhodné, kdyby existovaly i popularni knihy z oblasti genetiky a
molekularni biologie (néco na zplsob ,Dobrodruzstvi kriminalistiky“), protoZze studenty
vzdy nejvic zaujmou konkrétni praktické pfiklady a mohlo by je to motivovat k vétsi zvida-
vosti. V Uplném zavéru svého vystoupeni pak dr. Vafejka uz jen stru¢né predstavil kon-
cepci volitelného pfedmétu Molekularni biologie, ktery na svém gymnaziu vyucuje jiz té-
méF 20 let. O pfedmeét je mezi studenty slusny zajem a mohou z néj maturovat. DalSi po-
drobnosti o tomto pfedmétu Ize najit napf. v ramci prezentace dr. Varejky zvefejnéné na
https://fns.uniba.sk/eduworkshop2019/.

Uvodni blok pfedna3ek zakongilo vystoupeni RNDr. Katariny Kresanové, Ph.D.,
z bratislavského gymnéazia Tilgnerova, které se neslo v duchu myslenky ,Skola hrou®.
Bylo z n&j zcela ziejmé nadSeni dr. Kresarnoveé pro to, aby své Zaky pro genetiku a moleku-
larni biologii skute¢né zaujala, a jeji obrovska snaha jim predat radost z objevovani, vybu-
dit v nich zvédavost a provokovat je ruznymi zahadami a pfibéhy. Dr. Kresanovéa pred-
stavila celkovou koncepci své vyuky s vyuzitim véci, které jsou dneSnim stfedoSkolakim
blizké (napf. vysvétleni zdkladniho mendelismu na pfikladech z Harryho Pottera, zajima-
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vé geneticky podminéné znaky u lidi, sestavovani a analyzy rodokmenu vlastnich rodin,
genetika ve filmech atp.). Déle uvedla, Ze se ji velmi osvédcilo pfi vyuce pouzivat riizné
soutéze (napf. tymova soutéz ,transkripce a translace nazivo“, dale napf. hra na rybare,
pfi niz Zaci pochopi zakladni principy populaéni genetiky, nebo prakticka soutéz v izolaci
DNA, kde si studenti sami musi najit vhodny pokusny material a nastudovat si zakladni
postupy). Snazi se také vyzyvat své Zaky k diskuzim a k tomu, aby uméli své nazory
spravné formulovat, prezentovat a obhajovat, a celkové podporuje kreativitu na nejraznéj-
Si geneticka témata (razné akce a projekty pro spoluzéky, genetické ,umélecké" projekty
aj.). Dr. Kreséanova rovnéz velmi pozitivné zminila akci ,Genetika na kolesach®
(www.genetikanakolesach.sk), probihajici v minulych letech na Slovensku, a spolupraci
pfi exkurzich na rdzna vysokoskolska a jina geneticka pracoviste.

Vechna tfi vystoupeni v ramci prvniho bloku seminafe ukazala, Ze genetika na SS
zcela jisté mize (a méla by byt) poutava a nepochybné vzbudila ve vSech pfitomnych
prani ,jen kdyby bylo takovychto zapélenych stfedoSkolskych pedagogua vice". Rliznym
moznostem jak toho dos&hnout, tj. problematice pfipravy ugitel(i biologie pro SS z hledis-
ka didaktiky biologie, poZadavkum biologickych a lékafskych vysokych Skol na to, co by
od stfedoSkolakl v oblasti genetiky a molekularni biologie ocekéavali, a moznym dalSim
zpusobim zapojeni vysokoSkolskych pracovist do procesu zvyseni ,genetické gramot-
nosti“ na SS, pak byly vénovany dal3i dva pfednaskové bloky edukaéniho seminére, na
nichz vystoupili vysokoSkolsti pedagogové z nékolika ¢eskych a slovenskych univerzit.

Druhy dopoledni blok pfednasek zahdjilo vystoupeni doc. PaeDr. Eleny Cipkové,
Ph.D., z katedry didaktiky prirodnych vied, psycholégie a pedagogiky Prirodovedeckej
fakulty UK v Bratislave, ktera pfitomné seznamila s organizaci pregradualni pfipravy uci-
teld pro stfedni a zakladni Skoly na této fakulté. Zminila, Ze tato pfiprava sestava z od-
borné, praktické a pedagogicko/psychologicko/didaktické slozky, pfedstavila hlavni pfed-
méty této posledni slozky na bakalafském a magisterském stupni studia a uvedla, Ze je
snaha vytvofit optimalni vzdélavaci program pro budouci ucitele s vyuzitim tzv. TPACK
modelu. Na zakladé svych zkuSenosti také upozornila na nejCastéjsSi genetické miskon-
cepce, s nimiz se u studentl z oblasti genetiky setkava (zejména mitbza/meidza a propo-
jeni s mendelismem) a na to, Ze dnesni studenti ucitelstvi jsou bohuzel obvykle neschopni
se logicky zamyslet nad riznymi problémy a €asto napf. aplikuji jeden model dédi¢nosti
na vSechny znaky, s nimiz se setkaji. Je potfeba pfipravu budoucich ucitelt koncipovat
takovym zpusobem, aby absolventi byli posléze schopni zajistit, Ze jejich Zaci po skonéeni
SS porozumi genetice alespon tak dobfe, aby se mohli zapojit do riiznych vefejnych
diskusi, které s genetickymi problémy souvisi. Dr. Cipkova ve svém vystoupeni uvedla
rovnéz nékolik navrh(, jak tohoto doséhnout (pfiklady realizovanych aktivit, rozvoj argu-
mentacnich schopnosti ...).

RNDr. Olga Rothova, Ph.D., z katedry genetiky a mikrobiologie Pfirodovédecké fa-
kulty UK v Praze obdobnym zpusobem predstavila koncepci vyuky bakalafskych a ma-
gisterskych obort ,Biologie se zaméfenim na vzdélavani“ a ,,Ucitelstvi biologie pro stfedni
Skoly" na této fakulté, které pripravuji predevsim budouci stfedoskolské ucitele. Zminila
nékteré specifické rysy souc¢asného tzv. modulového systému zaloZzeného na volitelnosti
absolvovanych pfedmétl (coz vede k tomu, Ze studenti ucitelstvi nemusi pfi svém studiu
zvladat v3echny biologické oblasti, které pak na SS maji ugit). Zaroven uvedla, Ze tato
situace by se méla v blizké budoucnosti zménit k lepSimu v souvislosti s pravé probiha-
jicimi novymi akreditacemi pfislusnych studijnich obord. Kromé téchto obort je na PFF UK
mozné také tzv. doplfiujici pedagogické studium bud pro studenty PfF, nebo pro absol-
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venty magisterskych a inZzenyrskych studijnich biologickych €i pfibuznych oboru, ktefi si
chtéji doplnit vzdélani a ziskat pedagogicko-psychologickou a oborové didaktickou zpuso-
bilost pro vyuku biologie a pfirodopisu na zakladnich a stfednich Skolach. Dr. Rothova
upozornila také na fadu dalSich doplriikovych kurzi a projektl, které PfF UK porada pro
pedagogy a studenty SS i $kol nizSich stupfit (zejména kurzy ,Pokroky v biologii“, ,Bio-
logie ¢ten& podruhé®, projekt ,Pfirodovédci.cz”, sdruzeni Arachne z.s., U€ast pedagogu i
studentu fakulty pfi organizaci biologickych olympiad, spoluprace s fakultnimi Skolami na
vyuce raznych seminaru, pfi stfedoskolské odborné ¢&innosti, pedagogickych praxich
apod.). DalSi informace Ize nalézt napf. na strance katedry ucitelstvi a didaktiky biologie
PFF UK, https://www.natur.cuni.cz/biologie/ucitelstvi/nabidka.

Posledni referat pfed obédovou prestavkou prednesl RNDr. Eduard Kocérek,
Ph.D., z Gstavu biologie a |ékarské genetiky 2. LF UK v Praze, ktery se na sou¢asnou
stfedoSkolskou vyuku genetiky podival z pohledu pedagoga pUsobiciho na Iékarské fakul-
té. Po stru€ném predstaveni svého pracovisté seznamil pfitomné s tim, jak se na 2. LF
UK v soucasnosti genetika vyucuje, jaké formy vyuky a examinace se pfitom pouzZivaji a
s jakymi problémy se setkava. Upozornil na to, Ze znalosti studentl pfichazejicich na
lékaFské fakulty ze SS jsou znaéné heterogenni (negativné zminil zejména vyuku genetiky
na stfednich zdravotnich Skolach), ale Ze €esti i slovensti studenti jsou v zasadé velmi
dobfe pfipraveni. Kladné také hodnotil rostouci schopnosti a zgjem studentt o rdznych
genetickych problémech diskutovat. Definoval nicméné i nékteré méné pozitivni rysy sou-
Casné stfedoskolské vyuky, které se odrazeji v tom, Ze studenti na vysokych Skolach maji
problém s logickym, resp. kvantitativnim myslenim (neznalost matematiky se odrazi napr.
jak ve schopnosti pochopit populacni genetiku, tak zakladni genetiku) a chapanim vza-
jemnych vztah( a hierarchie rdznych pojmu v pfirodnich védach. Podle jeho zkuSenosti
studenti Casto také podceriuji slozitost témat (jsou zvykli vyuZzivat zjednodusSujici a ne-
presné informace z internetovych zdroji) a nejsou pfilis schopni plynulého a smyslu-
plného vyjadfovani (mozna souvislost s béZnym pouZzivanim ,zaSkrtavacich” testu?).
Casto katastrofalni neznalosti chemie a fyziky, nezajem o etiku a historii biologie patfi
mezi dalSi problémy dnesSnich vysokoskolskych studentl Iékafskych véd. Dr. Koarek
podloZil své Uvahy fadou konkrétnich vyroku a tvrzeni, které béhem své bohaté pedago-
gické praxe mezi studenty nasbiral a které v auditoriu vzbudily zna¢ny, velmi pobaveny
ohlas.

Prednaska RNDr. Pavla Lizala, Ph.D. z Ustavu experimentalni biologie Masary-
kovy univerzity v Brné navazala na dopoledni vystoupeni a kromé stru¢ného predstaveni
koncepce didaktiky genetiky a molekularni biologie na PfF MU a sondy do Uspésnosti
studentd ucitelstvi ve vybranych pfedmétech této fakulty byla vénovana predevsim ,Kurzu
genetiky a molekularni biologie pro ugitele SS*, ktery PiF MU jiZ fadu let pofada. Tohoto
dvoudenniho kurzu, ktery Uspésné proSel jiz 20 ro¢niky a v posledni dobé probiha na
zacatku zafi, se UCastni stfedoSkolsti ucitelé predevsim z Moravy a oblasti Vysociny (ale
i odjinud); kazdoro¢né jde o vice nez 50 kurzistu. Kurz je tvofen pfednaSkami na rizna
geneticka a molekularné biologicka (nékdy i jina, podle poZzadavkl zajemcu) témata, které
zajistuji predevsim odbornici z Masarykovy nebo Mendelovy univerzity v Brné a brnén-
skych tstav AV CR, ale i hosté z jinych univerzit a pracovist. Prednasky se tykaji jednak
véci pfimo vyuzitelnych ve stfedoSkolské vyuce, jednak pfinaSeji odborné informace
rozvijejici biologické znalosti U€astnik(. Béhem trvani kurzu byly takto jiz pokryty rizné
oblasti obecné genetiky, populaéni genetiky, genetiky rostlin, Zivocicha, virQ, bakterii,
nadorové, bunééné a molekularni biologie, Slechténi, bioetiky apod. Kromé prednasek
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jsou nékdy soucasti kurzu i rizné workshopy (cytogenetika, prace s modelovymi organiz-
my), ¢i exkurze (Mendelovo muzeum, Mendelianum, VIDA! Science Centrum apod.).
DalSi informace Ize nalézt na http://www1.sci.muni.cz/ZUEB/OGMB/kurz/, kde jsou k dispo-
zici i prezentace z jiz probéhlych ro€nikd kurzu. Na zavér dr. Lizal zminil i popularizaéni
knihu o analyze DNA, chystanou v blizké budoucnosti k vydani v edici Munice Masaryko-
vy univerzity.

Doc. RNDr. Andrea Sevéovigova, Ph.D., z katedry genetiky Prirodovedeckej fakul-
ty UK v Bratislave konstatovala ve svém vystoupeni nutnost zvySeni zajmu stfedoskol-
skych studentu o pfirodni védy, zejména o biologii a — vzhledem k celospole€enskym pie-
sahum — pravé o genetiku. Komentovala nepfili§ pozitivni souasny stav v SR vzhledem
ke snizeni poctu hodin biologie na SS a omezeni praktickych cviéeni (nejen éasovym
rozsahem, ale i nemoZnosti pouZzivat vzhledem k zakonnym normam nékteré chemikalie,
provadét urcité typy experimentt apod.). To podle jejiho ndzoru postupné vede k poklesu
kvality sou€asnych slovenskych vysokoSkolskych studentl v pfirodovédnych oborech
(spolu s ¢astym odchodem stfedoskolskych studentl na univerzity do zahranici). Je tedy
nezbytné nutné organizovat riizné projekty na zachyceni a podporu predevsim talento-
vanych studentl se zajmem o pfirodni védy. Doc. Sevéoviéova uvedla priklady né&kolika
takovych projektu, které v minulosti na jejim pracovisti probihaly (,Pohrajme si s génmi*“ —
letni tydenni soustfedéni zaméfené na rizné experimenty, ,Provek" — videokonference
zpfistupnujici rizna zajimava témata a experimenty, ,DNA-day“ — pfednaskové dopo-
ledne pro SS s feéniky z riznych univerzit), Zminila v3ak zaroven i nékteré praktické
limitace, které s nimi byly spojeny (moznost pouze malého poctu uc¢astnikud, nepfilis indi-
vidualni prace). Pfedevsim vSak upozornila na pokracujici projekt ,,Genetika na kolesach*
(www.genetikanakolesach.sk), pfinasejici moznost vyzkouSet si experimentélni labora-
torni praci a zpfistupnit molekularni biologii a genetiku pro velky pocet studentd sloven-
skych SS, které se do tohoto projektu chtéji zapojit. V ramci dalich akci pofadanych PrF
UK v Bratislave pro stfedoskolské pedagogy a studenty dale uvedla riizné populariza¢ni
prednasky o nejnovéjSich objevech v biologii a genetice, letni Skoly genetiky, workshopy
pro ucitele (na nichz se feSi napf. kvalita u¢ebnic, nové trendy ve vyuce, hlavni genetické
miskoncepce zaku apod.) i pro talentované studenty. Doc. Sevéovicova hovorila také o
nékterych problémech, s kterymi se ona i jeji kolegyné setkavaly ze strany pedagogu
slovenskych SS pfi tvorbé kapitol vénovanych genetice a molekularni biologii v nové
ucebnici stfedoskolské biologie.

Na zavér tretiho prednaskového bloku vystoupila RNDr. Katarina Brunakova,
Ph.D., z tstavu biologickych a ekologickych vied Univerzity Pavla J. Safarika v Kosicich.
PFedstavila dvé inovativni metodiky pfipravené v ramci projektu ,IT Akadémia, vzdela-
vanie pre 21. storogie* (http://itakademia.sk/). Prvni z nich se jmenuije ,Co prezradza rodo-
strom?“ a je zaméFena na posileni schopnosti Zaku rozvijet vlastni uvazovani, klast a od-
povidat rizné diskuzni otazky v oblasti genetiky ¢lovéka (v€etné polygennich znaku) a
propojovat nové poznatky s tradi¢nimi. Pomoci genealogické analyzy Zaci studuji dé-
di¢nost konkrétniho znaku (barvy oci) ve vlastni rodiné a poznatky sebrané v celé tfidé
jsou pak davany do vzjemnych souvislosti. Druh& metodika, ,Na koho se ten vnucik po-
dob&?", propojuje genetiku s jejimi buné&nymi (chromozomalnimi) zéklady a formou ,,5ko-
ly hrou* umoznuje procvi€it a pochopit rozdily mezi gonozomy a autozémy, dédi¢nost po-
hlavné vazanych znakd, lokalizaci gent atd. Obé metodiky obsahuji rizné pomucky pro
ucitele, pracovni listy pro Zaky aj. Dr. Brufidkova uvedla i poznatky ze zpétné vazby,
kterou na tyto metodiky ziskala od ridznych stfedoSkolskych ucitell; ta byla vesmés pozi-
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tivni, i kdyz ¢aste¢né i rozporuplné (ocividné zalezelo na konkrétnim uciteli a skupiné za-
ka).

Posledni ¢asti letoSniho edukacniho seminéfe byla jiz tradicni zavérecna panelova
diskuze, kterou moderoval prof. RNDr. Lubomir Toméaska, DrSc., z Katedry genetiky
Prirodovedeckej fakulty UK v Bratislave. B&éhem této diskuze, jakoz i o prestavkach
v menSich skupinkach probirali t€astnici seminafe Fadu ndmétl na to, jak stfedoSkolskou
vyuku genetiky zlepSit a posunout na takovou Uroven, na niz by v dnesni dobé& méla byt.
Prvni z probiranych témat by se dalo ve struénosti shrnout do otazky: co by mél stfedo-
Skolsky student z genetiky znat, aby mu to zajistilo dobrou pfipravenost pro Zivot (tj. jaka
ma byt minimalni vybava védomosti z genetiky pro obecnou populaci)? VSichni u€astnici
se shodli natom, Ze duleZité je pfedevsim to, aby stfedoSkolaci rozuméli zakladnim princi-
pum, dokazali jednotlivé oddélené informace propojit a aby jejich védomosti byly spravné.
Bylo by moZzna vhodné mit nastavené jakési dvé latky — jednu (nizsi) pro vSechny absol-
venty SS, druhou (vy33i) pro ty, které hodlaji pokracovat v oborech né&jak spojenych s bio-
dale vyzva odbornikim z riznych biologickych oboru, aby zkusili napsat péar stranek o
tom, co by mél stfedoSkolak podle jejich nazoru z pfislusné oblasti znat?). Rozhodné by
mél byt kladen vétSi duraz na spoleCensky atraktivni geneticka témata, a to i na ukor zby-
te¢né encyklopedickych znalosti z SirSiho rozsahu biologickych obord. Jednou z moZznosti
by bylo zaméfit se napf. jen na vybrané zajimava biologicka témata, ale ta probrat do
hloubky a na pfikladech z praxe a pfi experimentalnim feSeni rdznych problému naudit
studenty pfemyslet a propojovat rizné discipliny. Tak je tomu na stfednich Skolach v né-
kterych zahrani€nich statech, kde ucitel slouzi jen jako pravodce a k pFislusnym projektiim
je pro Zaky k dispozici fada material(. Je ovSem nutno si uvédomit, Ze ne vSechno Ize ucit
badatelsky-experimentalnim pfistupem a zejména biologie ¢asto vyzaduje relativné dlou-
hodobé pokusy, s ¢imz by mohl byt problém.

Zaznél rovnéz nazor, Ze ucitelé dnes Casto uci prfedevsim to, co se po jejich Zacich
pozaduje u pfijimacek na vysoké skoly, pficemz tyto pfijimacky jsou ¢im dal vice zalozeny
na nejmodernéjich poznatcich soucasné védy. Ugelem takto koncipovanych pfijimacek
je pfirozena selekce jen téch nejlepSich uchazecd, ktefi jsou schopni si leccos najit a
nastudovat sami, coz je v principu samozfejmé v poradku. Pokud ovSem stfedoskolsky
pedagog podle takto koncipovanych pfijimacek pfizpusobi i svoji vyuku, nutné to musi
veést k tomu, Ze jeho Z&ci pak nechapou zakladni principy a ¢asto ani nerozumi formulo-
vanému problému, protoZe neznaji zakladni pojmy a nedokazi poznat, co je podstatne,
natoz o tom logicky uvazovat. V diskuzi zaznéla také obecnéjsi otdzka — co vlastné od
stfedniho Skolstvi celkové chceme? Chceme pfipravit Zaky pfimo pro jejich budouci
(jakoukoli) praktickou specializaci, nebo jim chceme déat celkové vzdélani, vychovat z nich
komplexni osobnosti s Sirokym chapanim svéta a jeho probléma, k nimz jsou schopni pfi-
stupovat s urcitou pokorou (,vim, Ze nic nevim“)? P¥FiliSné zjednoduSovani zejména
spolecensky zavaznych témat a pojmua muze vést k Eernobilému vidéni svéta a v extrém-
nich dusledcich aZ k postupné radikalizaci celé spole¢nosti.

DalSim tématem probiranym v panelové diskuzi byl zpusob pfipravy stfedoSkol-
skych ucitelu tak, aby byli pfedevsim schopni navodit u svych Zak zajem a nadSeni pro
prislusny obor a vzbudit u nich zvidavost. Zaznél nazor, Zze by moznéa bylo dobré, kdyby
budouci ucitelé byli na vysokych Skolach pfipravovani naprosto stejné jako studenti pfi-
sluSnych odbornych zaméfeni a az na zavér by k tomu, aby mohli ugit, byli vybréani jen ti,
ktefi by pro to méli pedagogické dispozice. Takto je tomu napf. ve Finsku, nékterych sta-
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tech Beneluxu, atp. Ucitele neodborniky totiz Zaci snadno zpochybni — ucitelé by tedy méli
mit dobré odborné vzdélani. Na druhou stranu ale se ucitel nesmi obavat pfiznat pred
Zaky, Ze néco nevi, a mél by schopen je vést pfedevsim k samostatnému pétrani po
prislusnych informacich. V této souvislosti bylo feceno, Ze i pfesto, Ze si fada odbornych
vysokoSkolskych student dnes s oblibou dodélava pedagogické minimum, jen maloktery
z nich jde nakonec ucit a povaZuji to spiSe za vychodisko z nouze. To bohuZzel plati i pro
absolventy vysokoskolskych pedagogickych obora. Vzhledem k tomu, Ze ucitel ma nejen
vzdélavat, ale pfedevsim vychovéavat, a jeho spole¢enska odpovédnost je tedy obrovska,
toto rozhodné& neni pfizniva situace. Prestiz stfedoskolskych ugiteld v CR a SR je na rozdil
od situace v zahrani€i tak nizka, Ze o ucitelské povolani ma malokdo zajem (k tomu samo-
zifejmé prispiva i finanéni stranka véci). Pro zlepSeni tohoto stavu je tudiZz nezbytné nutna
celkova zména statni Skolské politiky a zména celospolecenského pohledu na ucitele a
Skolstvi obecné.

Rozebirdno bylo také sou€asné rozdéleni pedagogického studia do bakalarského
a magisterského stupné a vSichni pfitomni se shodli na tom, Ze je to nesmysIné, protoze
absolventi s pouze bakalarskym titulem nenajdou u nas vhodné uplatnéni (v zahranici
napr. existuje povolani asistent ugitele, ale v CR ani v SR ne). Je snaha tuto organizaci
studia zménit, ale zatim se to nedafi. Méla by existovat i diferenciace mezi pfipravou
uciteld pro zakladni a stfedni Skoly, coZ bohuZel v dnesni dobé také pfilis neplati. Rovnéz
redlné pedagogické praxe budoucich ucitelt je nutné posilit. Didakticko/pedagogicko/
psychologicka ¢ast pripravy budoucich ucitel by méla byt nastavena tak, aby se neucilo
,0 téchto oborech*, ale pfednasely se pfimo prakticky vyuzitelné véci (didaktické a pfibuz-
né obory by mély ucitelskému studiu slouzit, ne viadnout). DalSim napadem, ktery v ramci
diskuze zaznél, bylo mozné zapojeni studentl z odbornych vysoko3kolskych biologickych
obort do pfipravy budoucich ucitelt (napf. tak, ze by délali publikum, na kterém by si je-
jich pedagogicti spoluzaci vyuku vyzkouseli).

V odpovédi na dotaz ,,Co by mohlo/mélo byt nejvétSim pfinosem ze strany vysoko-
Skolskych ucitelt pro stfedoskolské ucitele?” pfisli pfitomni stfedoSkolSti pedagogoveé
s nékolika naméty. Rozhodné budou vdécéné prijimany rizné vzdélavaci kurzy organizo-
vané univerzitami (i kdyz jsou nékdy problémy s uvolnénim ucitele ze Skoly tak, aby se ta-
kovych kurz( mohl G€astnit, da se to vétSinou néjak feSit). Také pfiprava novych zajima-
vych metodik pro ugitele SS s vyuzitim modernich prvka (poditace, prace s databazemi)
bude jisté pfinosem. Bylo by mozna dobré, kdyby stfedoSkolskym ucitelim byly zpfistup-
nény i prezentace z béznych vysokoskolskych pfednasek, aby si v nich mohli snaze do-
hledat rizné odborné informace a mohli se spolehnout na to, Ze tyto informace jsou
spravné, kvalitni a aktualni. To pro zdroje, které jsou stfedoSkolskym ucitelidm dnes bézné
k dispozici, bohuZel €asto neplati. Na to, aby informace, z nichZ stfedoskolsti ucitelé mo-
hou Cerpat, byly skute€¢né kvalitni a spolehlivé, kladli diraz vSichni diskutujici z fad pfitom-
nych pedagogl. Také ucitelska internetova féra, na nichz by byly sdileny rizné napady,
odkazy, informace apod., by jisté byla velkou pomoci (toto ¢aste¢né jiz funguje, napf. via
Facebook, nebo tzv. Kluby ugitell).

Na zavér nezbyva nez konstatovat, Ze i ¢tvrty edukacni seminar se vydafil a jak
prezentace, které v jeho ramci zaznély, tak diskuze mezi téméf 60 pfitomnymi U¢astniky
pfinesly mnoho rdznych ndmétt, napaditych pfistupu a insipraci pro stfedoskolskou vyuku
genetiky vCR a SR. V3echny prezentace ze seminafe jsou zvefejnény na adrese
https://fns.uniba.sk/eduworkshop2019/. Na této adrese budou posléze zvefejnény i vy-
sledky dotaznikového studentského hodnoceni stfedoSkolské vyuky genetiky, které pred
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konanim letoSniho seminafe mezi riznymi ¢eskymi a slovenskymi studenty probéhlo.
Organiza¢nimu tymu edukacniho seminafe z GSGM v Cele s prof. Tomaskou patfi za
letoSni seminar velky dik; stejny dik samoziejmé nélezi i Mendelovu muzeu za poskytnuti
dokonalého zazemi pro tuto akci a spole¢nosti MGP, s.r.0., za zajisténi vyborného ob-

cerstveni.

Doc. RNDr. Dana Hola, Ph.D. (dana.hola@natur.cuni.cz), je ¢lenkou Katedry
genetiky a mikrobiologie Pfirodovédecké fakulty UK v Praze. Na této katedfe
prednasi obecnou genetiku a genetiku rostlin a vede cvi¢eni z genetiky. Zabyva se
vyzkumem v oblasti genetiky rostlin, aktualné pfedevsim vnitrodruhovou variabili-
tou v reakci rostlin na stresové faktory a vlivem rostlinnych steroid na fotosynte-

ticky aparat.
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Mezinarodni Mendel Gv den 2019

Eva Matalova

Centrum Mendelianum, Moravské zemské muzeum, Zelny trh 6, 659 37 Brno

Kazdorocni tradice mezinarodniho Mendelova dne, zahajena pfi inauguraci Centra Men-
delianum v roce 2015, Uspésné pokracuje. LetoSnim epicentrem této udalosti byl Londyn.
Dlvodu k volbé tohoto mésta bylo nékolik. VV roce 2019 slavi britska The Genetics Society
100 let od svého zalozeni, na kterém se podilel William Bateson - autor ndzvu ,genetika®“.
Bateson pomahal zachranovat Mendelovu odbornou pozustalost v Brné a podilel se na
mezinarodni sbirce mezi védci, kter&d umoznila zbudovani mramorového Mendelova pom-
niku, ktery dodnes stoji v Brné. Mendel navstivil Londyn, a to v roce 1862 pfi pfilezitosti
svétove vystavy (dneSni Expo). Brno a Londyn propojuje také stale zivé téma Mendel-
Darwin, které bylo i sou¢asti odborného programu Mendelova dne 2019.

Timto programem provazel sou€asny prezident The Genetics Society, profesor
Laurence Hurst, ktery zdaraznil spolupraci s Mendelianem Moravského zemského mu-
zea. Mendelianum predstavil posluchac¢im jeho vedouci, Dr. Jifi Sekerak, s koncepci pro
3. tisicileti, v€etné Mendelova Brna, vystoupila prof. Eva Matalova, emeritni pracovnice
Mendeliana a odborna garantka Centra Mendelianum.

Po pozdravech z Brna byl otevien prostor pro odborné prednasky na téma Mendel
a Darwin. Podrobnou analyzou Mendelova dila, v€éetné jeho poznamek v némeckém pre-
kladu Darwinovy knihy The Origin, se dlouhodobé zabyva profesor Daniel Fairbanks
z USA (napf. Fairbanks a Abbott, 2016, Genetics 204: 401-405). V pfispévku diskuto-
val mozny vliv Darwina na Mendela, ale zdUraznil, Ze Mendel Cetl Darwina aZ po svych
klicovych experimentech. A co Darwin, ¢etl Mendelovu préaci? S timto tématem vstoupil
do programu Mendelova dne profesor Gregory Radick, popularni autor fady knih, napf.
Darwin in llkley (ISBN 9780752452838). ZdUraznil, Ze neni k dispozici pfimy dikaz, Ze by
Darwin obdrzel vytisk Mendelovy prace Pokusy s hybridy rostlin. Dale pak presvédcive
argumentoval, Zze i kdyby Darwin Mendela €etl, moc by se nezménilo, protoze Darwinovo
mysSleni se ubiralo jingm smérem a byl zaméfen prevazné na kvantitativni, ne kvalitativni
znaky.

Diskusni pfestavka probihala v historickych prostorech budovy The Royal Society,
ktera byla zvolena jako zazemi pro Mendeliv den 2019.

Mendeliv den se konal 8. bfezna, protoZe tento den v roce 1865 prezentoval
Mendel v Brné zavérecnou Cast své prfednasky, ktera byla pod nazvem Versuche tber
Pflanzen-Hybriden o rok pozdéji publikovana v ¢asopise brnénského Pfirodozkumného
spolku a rozeslana na vice nez stovku zahrani¢nich instituci. Shodou okolnosti je tak me-
zinarodni Mendellv den ve stejném terminu jako Mezinarodni den Zen. V Mendelové Zi-
voté hraly dllezitou roli minimalné dvé Zeny. Jeho matka, ktera podpofila Mendelovu stu-

16



dijni drédhu, pfestozZe byl jedinym synem, a tak se od né&j ¢ekalo, Ze pfevezme rodinny sta-
tek. Druhou byla sestra Theresie, kterd Mendelovi pomohla v nelehké finan¢ni situaci tim,
Ze mu predala ¢ast svého véna, coz Mendelovi umoznilo Uspésné ukoncit studium na
Filosofickém dstavu v Olomouci.

V ramci programu Mendelova dne byl zdlraznén pfinos Zeny, ktera byla spolupra-
covnici Williama Batesona. Zivotni pfibéh Edith Saunders zpracovala profesorka Alison
Woollard. V poutavém pfispévku zduraznila, Ze Saunders byla netinavnou spolupracovni-
ci Batesona a podilela se i na zaloZzeni The Genetics Society. Vybudovani pozice ve vé-
deckém sveété vSak pro ni bylo obtizné, protoze byla Zenou v dobé&, kdy byly véda a vy-
zkum povaZzovany za Cisté muzskou doménu. Napf. The Royal Society odmitala Zenam
Clenstvi az do roku 1945, kdy Saunders zemfela.

V ramci Mendelova dne 2019 byly ocenény dveé Zeny, obé aktivni v oblasti Iékarské
genetiky. Mendelovu pamétni medaili udélovanou Moravskym zemskym muzeem v Brné,
pfevzala docentka Christina Laukaitis, Mendelovu medaili udélovanou prezidentem The
Genetics Society pak profesorka Mary-Claire King. Zajimavosti je, Ze medaile The Gene-
tics Society, stejné jako medaile Mendeliana, pochazi z dilny naSeho medailéra V. A.
Kovanice. Pfednasky v ramci udéleni medaili vhodné doplnily historicko-védni ¢ast pro-
gramu Mendelova dne o nahled do moderni genetiky a jejiho aplikaéniho potencialu.
Christina Laukaitis je také ambasadorkou Mendelova dne v USA - na jejim pracovisti na
University of Arizona kazdoro¢né probiha jeden z doprovodnych program.

Dékujeme The Genetics Society za pfijemnou spolupraci pfi realizaci Mendelova
dne 2019 a vSem (c€astnikim za tvar€i atmosféru a podnétnou diskusi. DalSi ro¢nik
Mendelova dne bude mit epicentrum ve Vidni, kde Mendel studoval a také pozdé&ji se tam
Casto vracel. TéSime se na setkani v bfeznu 2020!

Snimek jedné z pfednasek v ramci Mendelova dne 2019 v historické poslucharné budovy
The Royal Society v Londyné (vlevo). Organizatofi a prednaSejici Mendelova dne
(vpravo). Horni fada: Gregory Radick, Daniel Fairbanks, Cristina Fonseca; dolni rada: Jifi
Sekerék, Eva Matalova, Laurence Hurst, Alison Woolard.
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International Mendel’s Day:
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2.00 — Welcome by Laurence Hurst and (Mendelianum)
215 - - Darwin’s Influence on Mendel

3.00 - - If Only Darwin Had Read Mendel. ..’

3.45 — Coffee break

415 - — Introduction to

4.30 — Mendelianum Mendel Medal —

0.15 — - Women in Genetics
6.00 — Drinks reception

7.00 - —

Prof. RNDr. Eva Matalov4, Ph.D. (e-mail: matalova@iach.cz) je védeckou
pracovnici Ustavu Zivogisné fyziologie a genetiky Akademie véd CR, v.v.i.,
profesorkou na Fakulté veterinarniho lékafstvi VFU Brno a dlouholetou
spolupracovnici Mendeliana MZM Brno, kde je také odbornou garantkou
.. projektd Mendelianum — atraktivni svét genetiky a Mendelova interaktivni
zz24& Skola genetiky.
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Mendel Forum 2019
Jiri Sekerak

Centrum Mendelianum, Muzejni 1, 602 00 Brno

Centrum Mendelianum Moravského zemského muzea pravidelné porada Mendel Forum
jiz od roku 1992. Tato akce je organizovana predevsim formou interaktivnich seminara a
prednasek spojenych s aktivni praktickou €innosti v laboratofi centra s cilem vytvaret ko-
munikacni prostfedi pro sdileni poznatkd v mendelovském badani a propagaci védy a vy-
zkumu v oblasti genetiky a souvisejicich oboru.

Letosni ro¢nik s hlavnim tématem Zakladni instrumentalni metody molekularni bio-
logie probéhl ve dnech 5. a 6. €ervna 2019 v prostorach Centra Mendelianum v Biskup-
ském dvore v Brné. Registrace byla oteviena pro 50 ucastnikd, mista zaplnili ucitelé za-
kladnich a stfednich Skol z celé republiky, ktefi participuji na projektu Centra vzdélavani
pro udrzitelnou budoucnost. Akce se konala prave ve spolupraci s timto projektem, jehoz
zakladnim tematickym programem je Pfirodoveédna gramotnost a badatelsky orientovana
vyuka /vzdélavani (CZ.02.3.68/0.0/0.0/16_010/0000570). Cilem programu je pak rozvoj
kompetenci uciteld v ramci jejich vzajemné spolupréce tak, aby dokazali vést Zaky ve vy-
uce k porozuméni pfirodnich zékonitosti s ohledem na integraci poznatku z riznych pfiro-
dovédnych oborl, zejména molekularni biologie, genetiky, chemie a biologie obecné,
vCetné vyuZiti aparatu matematiky. DalSim cilem je podpora kreativity a posileni kompe-
tenci studentu pro trh prace prostfednictvim dovednosti vyuzivajicich digitalni technologie
k vytvofeni zaznamu badatelskych aktivit & prezentaci postupu prace. Koordinatorem
tohoto projektu je Gymnazium Globe v Brné.

Program letoSniho ro¢niku byl rozdélen na dvé zakladni ¢asti. Prvni ¢ast se zaby-
vala historickym exkurzem do pocatkl genetiky a seznamila U€astniky s nejdalezitéjSimi
etapami pusobeni Johanna Gregora Mendela v Brné, zejména v ramci jeho aktivni €in-
nosti v jednotlivych sekcich Hospodarské spole¢nosti a brnénského Pfirodozkumného
spolku. Soucasti vykladu byla, kromé dalSich mist, navstéva skutecnych pavodnich pro-
stor spojenych s touto tematikou, tedy zasedaciho salu Hospodaiské spolecnosti v Bi-
skupském dvore, kde se Mendel podilel na jeji praci az do své smrti a budovy byvalé vyssi
statni realky v Janské ulici, kde vyu€oval fyziku a pfirodopis a kde také pfednasel na
zasedanich Pfirodozkumného spolku o svém epochéalnim objevu v roce 1865. Ugastnici
se mohli uvniti Skoly seznamit se stalou vystavou ,Skola, kde Mendel zvefejnil svij objev*,
kterou v roce 2015 pfipravilo Mendelianum Moravského zemského muzea.

Druha ¢ast programu o zakladnich instrumentalnich metodach v molekularni biolo-
gii byla zaméfena na praktickou vyukovou €innost v laboratofi s cilem rozsifit povédomi
GCastnikl o moznostech moderni souCasné prezentace zakladnich informaci v biolo-
gickych védach i nejnovéjSich vysledkl vyzkumné €innosti v oboru. Jednotlivé ¢asti semi-
nare se zabyvaly moznostmi atraktivniho vykladu problematiky spojené se zakladnimi la-
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boratornimi metodami, jako jsou extrakce DNA, PCR, elektroforéza, interpretace elektro-
foretogramu, pfiprava agarézového gelu, demonstraéni kit pro simulaci PCR forenzni
analyzy a dalSi. V pribéhu akce probihala kontinualné Ziva diskuze, ktera je jednak znam-
kou realné interaktivity a atraktivity programu, jednak potvrzenim UspésSnosti akce i jeji
vhodné zvolené struktury, ktera unikatnim zpasobem propojuje historii genetiky s jeji aktu-
alni podobou a vyuziva tak jedine¢ny prostor pro vyuku a popularizaci védy a vyzkumu
vychazejici z genia loci svétové proslulé osobnosti J. G. Mendela a jeho védeckého dé-

dictvi v genetice a molekularni biologii. MGzeme se tak tésit i na pFisti Mendel Forum
2020, které ma moznost dustojné navazat na své predeslé a velmi Uspésné rocniky.

PhDr. Ji fi Sekerak, Ph.D. (e-mail: jsekerak@mzm.cz) je vedoucim Mendeliana
Moravského zemského muzea v Brné a garantem expozic projektu Mendelia-
num - atraktivni svét genetiky.
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Cenu dr. Ludmily Sedlarovej-Rabanovej v roku 2018 o vladli matematici

Lubomir Tomaska

Katedra genetiky, Prirodovedecké fakulta Univerzity Komenského, Mlynska dolina,
llkoviCova 6, 842 15 Bratislava

V pondélok 10. decembra 2018 sa v Prezentaénom centre AMOS Prirodovedecke;j
fakulty Univerzity Komenského (PriF UK) v Bratislave uskutoCnilo, za Ucasti rektora
Univerzity Komenského prof. Karola Micietu, dekana PriF UK doc. Milana Triznu, sponzo-
ra Ing. Viliama Sedléra, jeho zastupcu Ing. Petra Robla, predsedu ob¢ianskeho zdruzenia
Natura prof. Jordana Kolarova a niekolkych desiatok prislusnikov akademickej obce
slavnostné odovzdavanie Ceny a Stipendia dr. Ludmily Sedlarovej-Rabanovej za rok
2018 (viac o Cene a Stipendiu pozri: http://www.naturaoz.org/LSR.html).

Na uvod zaznela pozitivna sprava, Ze laureatom z predchadzajucich ro¢nikov sa
aj v tomto roku darilo, ¢im ilustruja, Ze neboli oceneni za nahodné Uspechy, ale stali sa
stabilnymi lidrami vo svojich oblastiach. Doc. Peter Vdacny (laureat z roku 2017) mal opat
velmi produktivny publikacny rok (doteraz 5 publikécii). Jedna z jeho prac napriklad pred-
stavuje zasadny prinos v oblasti taxonomickych Stadii tykajucich sa evoluéného oddelenia
vackovcov od placentarnych cicavcov (Vdacny, 2018). Dr. Silvia Bagelova-Polédkova
(laureatka z roku 2016) sa podiefala sa na velmi peknej publikacii popisujdcej vyznam
metylacie v regulacii opravy poskodeni DNA (Sanyal a kol., 2018) a Uspesne buduje svoju
vyskumnu skupinu na Centre biologickych vied Slovenskej akadémie vied (SAV) a od
méja 2018 aj na PriF UK. Ing. Silvia Schmidtova (drzitelka Stipendia z roku 2017) absolvo-
vala Uuspesny pobyt v Holandsku (Department of Pathology, Universitair Medisch Cen-
trum, Rotterdam), ktory v stru€nosti popisala vo svojej prezentacii.

Treti ro¢nik sutaze o Cenu sa vyznacoval velkou vyrovnanostou a komisia (prof.
Alexander Lux, prof. Jozef Nosek, prof. Lubomir Tomaska) nemala jednoduché vybrat z
troch finalistov vitaza. Po dlhej diskusii bola za laureatku Ceny vybrana dr. Katarina
Bodova (Fakulta matematiky, fyziky a informatiky Univerzity Komenského v Bratislave;
http://hore.dnom.fmph.uniba.sk/~bodova/) za pracu v ¢asopise Genetics, v ktorej so svoji-
mi spoluautormi popisala evolu¢né a genetické mechanizmy veduce k zabranovaniu sa-
mooplodnenia (a tak nasledkom pribuzenského krizenia) u rastlin (Bodova a kol., 2018a).
Praca laureatky ilustrovala, ako je kombinécia populagno-genetickych a evoluénych ana-
lyz s matematickym modelovanim uZito¢n& pri hfadani odpovedi na dblezité biologické
otazky. Podobny pristup dr. Bodova vyuZila aj dalSej praci publikovanej v roku 2018, v kto-
rej modelovala koordinované spravanie Zivoc€iSnych spoloCenstiev (Bodova a kol.,
2018b). Drzitelka Ceny je absolventkou FMFI UK, doktorat ziskala na University of
Michigan v Ann Arbor (USA) a po trojrocnom postdoktoralnom pobyte na Institute of
Science and Technology (IST) Austria v Klosterneuburgu sa vréatila na FMFI, kde p6sobi
ako vysokosSkolska pedagogicka.
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V tesnom zavese za laureatkou skoncil dr. Jaroslav Budis, Cerstvy drzitel vedeckej
hodnosti PhD. z FMFI UK. Pocas svojho Studia za¢al spolupracu so skupinou moleku-
larnych biolégov z viacerych bratislavskych institucii, ktori sa venuju analyze fudského
genomu a vyrazne prispel k vyvinutiu dvoch bioinformatickych nastrojov umoznujacich (1)
vyhladavanie polymorfizmov kratkych tandemovych opakovani (short tandem repeats,
STR) (Budi$ a kol., 2018a) a (2) spresnenie molekularnej prenatalnej diagnostiky z buniek
plodu cirkulujucich v tele matky pocas tehotenstva (Budi$ a kol., 2018b). Oba c¢lanky,
publikované v prestiznom Casopise Bioinformatics v tyzdhiovom ¢asovom odstupe (8.-14.
september 2018), prindSaju vysledky, ktoré su vyznamné nielen pre humannu molekular-
nu diagnostiku, ale pre SirSiu komunitu biolégov zaoberajlcich sa analyzou genémov.
Komisia sa z tohto dévodu rozhodla dr. BudiSovi udelit Specialnu cenu ,za vynikajlce ve-
decké vysledky v oblasti vyvoja novych bioinformatickych néstrojov na analyzu sekvencii
genomickych DNA".

R

Laureatka Ceny dr. Ludmily Sedlarovej-Rabanovej za rok 2018 dr. Katarina Bodova s dekanom
PriF UK doc. RNDr. Milanom Triznom, PhD. (vlavo) a Mgr. Petrom Roblom, zastupcom sponzora
oceneni Ing. Viliama Sedlara. [Foto: Ing. Martin Petrik, Centrum informacnych technoldgii UK].
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Drzitel Specialnej ceny dr. Ludmily Sedlarovej-Rabanovej za rok 2018 dr. Jaroslav Budi$ s
dekanom PriF UK doc. RNDr. Milanom Triznom, PhD. a Mgr. Petrom Roblom. [Foto: dr. Andrea
Cillingova, Katedra biochémie PriF UK].

Tretou finalistkou sutaze bola dr. Lucia Pokorna (Centrum biologickych vied SAV),
ktorej vysledky ziskané pod vedenim dr. Petra Griaa v rdmci projektu jej dizertatnej pra-
ce sa stali podkladom pre publikaciu v ¢asopise Biochimica et Biophysica Acta (Vircikova,
Pokorna a kol., 2018; dr. Pokorné je spolo€nou prvou autorkou). V praci okrem iného spo-
lu so svojimi kolegami popisala netradicny spdsob tvorby doélezitého enzymu (kardio-
lipinsyntazy), ktory je zaloZeny na alternativnom zostrihu mediatorovej RNA génu. Komi-
sia tento prispevok ocenila ¢estnym uznanim.

Z Fondu dr. Ludmily Sedlarovej-Rabanovej boli podporeni aj traja mladi vedecki
pracovnici Stipendiom podporujicim ich Studijné pobyty na zahraniénych pracoviskach.
Dr. Barbora Koneéna (Ustav molekularnej biomediciny (UMB), Lekarska fakulta UK) a Bc.
Barbora Gromova (PriF UK a UMB LF UK) ziskali podporu na pobyt na Harvard Medical
School (Boston, USA). Hoci maja plan ist na tu istd institaciu, budd pracovat v réznych
laboratoriach a na réznych problematikach: (1) tlohe cirkulujacej mitochondrialnej DNA v
zapalovych procesoch u pacientov s traumou (BK) a (2) moznosti terapie zapalovych
ochoreni typu Crohnovej choroby degradaciou cirkulujicej DNA (BG). Dr. Filip Cervenak
(Katedra genetiky, PriF UK) ziskal Stipendium na podporu pobytu na Stredoeurépskom
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technologickom institite (Central European Institute of Technology, CEITEC) Masaryko-
vej univerzity, kde bude v laboratériu prof. Jifiho Fajkusa participovat’ na rieSeni otazok
suvisiacich s udrziavanim koncov linearnych molekdl DNA (telomér).

Okrem Ceny a Stipendia dr. Ludmily Sedlarovej-Rabanovej sponzor oceneni Ing.
Viliam Sedlar v roku 2017 prispel vyznamnou Ciastkou na vybudovanie Laboratoria, v kto-
rom v sucasnosti prebieha vyskum evolucie sucasnych odrod pSenice. V roku 2018 ziskal
tento projekt medzinarodny rozmer jednak spolupracou so Spi¢kovym pracoviskom prof.
Jaroslava DoleZela z Ustavu experimentélnej botaniky Akadémie vied CR v Olomouci
(prof. DoleZel je aktualnym drZitelom prestiznej ceny Ceska hlava; jednak tym, Ze &lenom
timu doc. Miroslava Sveca sa stal dr. Georgi Bonchev (Ustav rastlinnej fyziologie a geneti-
ky, Sofia, Bulharsko).

VSetky uvedené aktivity ilustruja, ako nezistna finanéna pomoc jedného sponzora
dokéze pozitivne ovplyvnit kariery mnohych prislusnikov komunity fudi. Fakt, Ze tejto rok
medzi ocenenymi hrali prim kolegovia matematici, resp. informatici tento Siroky dosah
aktivity iniciovanej Ing. Sedlarom iba podciarkuje.
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Rozpoznéavanie inych ale nie samého seba

Katarina Bo d’ova
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Obojpohlavnost’ je bezna u kvitnacich rastlin (Yampolski & Yampolski 1922). Napriek
mnohym evoluénym vyhodam, ktoré z nej plynu, vSak vedie k inbrednej depresii, ktora pri
samooplodneni vyrazne znizuje fitness potomkov. U vela druhov sa vSak vyvinul gene-
ticky mechanizmus, zaloZeny na schopnosti rozpoznat a odmietnut’ pelové zrnko gene-
ticky podobnych jedincov (Wright 1939, Lewis 1949). Tento mechanizmus vedie k samo-
sterilite rastlin a je preto efektivnym nastrojom zabranujacim prejavom inbrednej depresie.
Jednym z jeho typickych sprievodnych znakov je réznorodost génov ktoré rozpoznavanie
zabezpecuju (Lawrence 2000). Doposial vSak nie je zname ako sa tato r6znorodost evo-
luéne formovala a ako je udrziavana v uz existujicom funkénom systéme.

U rastlin je samosterilita bezna a vyskytuje sa minimalne u 100 ¢eladi a 40% vset-
kych druhov (lgic et al. 2008). Podobny mechanizmus v3ak funguje aj u stavovcov v podo-
be hlavného histokompatibilného komplexu (Hedrick 1998), ¢i u hub (May et al. 1999).
Samosterilita u kvitnacich rastlin je determinovana S-lokusom, ktorého geneticka réznoro-
dost je udrziavana vdaka balanénej selekcii (Charlesworth 2006a). Ako ukazal Wright
(1939), tA ma v tomto pripade formu negativnej frekvencne zavislej selekcie, pri ktorej ma
zriedkava alela viac potencialnych partnerov a teda aj selekénu vyhodu. S-lokus obsahuje
dva tesne viazané gény. Kym jeden je exprimovany v pefovom zrnku (samcie bunky), dru-
hy je exprimovany v piestiku (samicia ¢ast) (Takayama & Isogai 2005). Preto je evolu¢na
zahada vzniku novych S-aliel (diverzifikacia) tzko spéaté s koevollciou samcich a sami-
¢ich génov v S-lokuse. Samosterilita sa navySe vyskytuje vo forme dvoch diametralne od-
lisSnych mechanizmov: SR a NSR, pochadzajucich z anglickej terminologie “self-
recognition” a “non-self recognition”, ktoré podmieruju odliSné evolu¢né vztahy medzi
samcimi a samic¢imi génmi (Fujii et al. 2016). Kym v sporofytickych systémoch na baze
SR (Brassicaceae, Papaveraceae) rozpoznanie seba samého zabrani fertilizacii a vedie
ku kongruentnym genealogiam samcich a samicich génov (Takayama & Isogai 2005), v
gametofytickych systémoch na baze NSR (Solanaceae) neschopnost rozpoznat seba
samého zabrani samooplodneniu a zaroven umozni fertilizaciu geneticky odliSnych, avsak
rozoznatefnych typov (Kubo et al. 2010). V NSR systéme (napr. petunie alebo papufky)
sa samcie komponenty (SLF) vyvinuli na rozpoznanie sami€ieho toxinu SRNazy a jeho
naslednu detoxifikaciu. Fitness jedinca preto zavisi od kolekcie vietkych SLF génov, ktoré
haplotyp pefu obsahuje, lebo tie ur€uju potenciadlnych kompatibilnych partnerov. Obr.1A
ukazuje rdzne moznosti kompatibility medzi haploidnym semienkom rastliny a samic¢im
genotypom. V NSR systéme, na rozdiel od SR systému, vykazuju gény SRNazy vysoku
mieru nukleotidovej divergencie, kym SLF gény su velmi konzervované. Preto sa predpo-
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klad4, Ze aj evoluCné cesty veduce k samosterilite v NSR systéme su odliSné od tych v
SR systéme.

Molekularny mechanizmus evollucie samosterilnych S-aliel, rozSirujaci jednokroko-
vy mutaény Wrightov model (Wright 1939), bol doposial podrobne Studovany iba v SR
systéme (Uyenoyama et al. 2001, Gervais et al. 2011). Prostrednictvom analyzy dvojkro-
kového mutacného modelu autori ukazali, Ze diverzifikacia je mozné iba pre extrémne
velkd mieru inbrednej depresie a samoopelenia. Doposial jediny konceptuélny model pre
vznik S-aliel v iba nedavno popisanom NSR systéme (Kubo et al. 2010) navrhli Fuijii et al.
(2016). Tento model vSak vyZaduje niekolko silnych evoluénych predpokladov, ktoré na-
znacuju, Ze popisany mechanizmus nie je v realnej populacii plauzibilny. Hlavnou vyzvou
Studia NSR systému je jeho obrovskéa komplexita, kedZe je kazdy haplotyp charakterizo-
vany kompletnym suborom SLF génov a SRNazy. Preto tento zlozZity problém vyZaduje

A. Kompatibilita v gametofytickom systéme u rastlin B. Diverzifika¢né cesty
KONIEC
samicigén  sam¢cigén Haplotypy v populacii: o= o=
soks @ 1| 5, -o-mmmmm
S lokus S, -@—EHEHEHEHE-
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Obr. 1: (A) NSR mechanizmus rozpoznavania v gametofytickom systéme samosterility. S-lokus
je zlozeny z génov kédujucich samic¢i toxin SRNazu a samdéie SLF gény pre expresiu protilatok.
Haploidné pelové semienko materského genotypu (na obrazku bud S1 alebo S2 z genotypu
S1S2) mbze oplodnit rastlinu, ak haplotyp semienka obsahuje SLF gény na vyrobu protilatok pre
toxiny SRNazy oboch jej haplotypov (diploidna). Schematicky obrazok ukazuje moznosti, kedy
fertilizacia moze alebo neméze prebehnit. V populécii rozliSujeme rézne typy S-aliel podla toho,
¢i maju rozlicny gén SRNazy. Kompletny haplotyp v populacii je taky, ktorého SLF gény rozoznaju
kazdu (dostato¢ne frekventovani) SRNazu v populacii. (B) Pociato¢na populacia obsahuje samo-
fertiiné S-alely s rovnakou frekvenciou. Na to, aby z jedného z ancestralnych samofertilnych haplo-
typov (vrchol, oznageny ako zacdiatok) vznikla nova samofertiina S-alela, musia nastat’ tri mutacie.
Ro6zne poradia zodpovedaju roznym cestam na kocke, vedicim do koncového vrchola, predstavu-
juceho nova samofertiln alelu, kompatibiln( s ancestralnou S-alelou. Hrany Sedého obdiZnika na
diagonalnom reze kocky predstavuju diverzifikaéné cesty v SR systéme. Vrcholy kocky st oznace-
né ¢ervenou a modrou farbou podfa toho, &i su prislusné haplotypy samofertiiné alebo nie. V
redlnom systéme méze byt Startovacim vrcholom aj iny vrchol v spodnom Stvorci kocky a konco-
vym vrcholom lubovolny vrchol horného Stvorca. AvSak haplotyp, oznageny ako koniec ma z
tychto moznosti najvacsi fitness.
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nielen biologické poznatky, ale aj matematicky aparat, ktorych kombinécia je nevyhnutna
na pochopenie vzniku a zaniku S-aliel.

Pripustme, Ze napriek zlozitosti NSR mechanizmu by cesta k Studiu diverzifikacie
mohla viest cez popula¢no-geneticky model, popisujuci dynamiku frekvencii réznych ha-
plotypov v populécii (ako napr. modely Uyenoyama et al. 2001 a Gervais et al. 2011 pre
SR systém). Na to, aby vo funk&nej populécii s vylu¢ne samosterilnymi jedincami (musi
obsahovat aspon tri rozne S-alely (Wright 1939)) vznikla nova S-alela (s novym génom
pre SRNazu), musia nastat' az tri rozne mutacie, z toho dve v SLF génoch a jedna v géne
SRNazy. Tieto tri mutacie mdzu teoreticky nastat’ v réznom poradi a stuhrn vSetkych mu-
taCnych ciest pri vzniku novej S-alely, na zjednoduSenie predpokladajuc rovnovahu pre
zvySok populacie, tak tvori cestu po hranach kocky na Obr.1B z vrcholu zaciatku do
vrcholu konca, ktori sme popisali v praci (Bodova et al. 2018). Populacia v naSom zjedno-
dusenom modeli dynamicky prechadza muta¢nymi kockami a kazdy uspesSny prechod zo
Startového do koncového vrcholu predstavuje vznik novej S-alely. Otazka, ako vznika no-
va S-alela, je teda pri naSom uhle pohladu zhodna s otazkou, ktora cesta na diverzi-
fikaCnej kocke nastava najCastejSie. Zaujimavé je aj to, Ze niektoré cesty predstavuju
medzistavy, v ktorych existuju haplotypy kompatibilné aj so sebou samym (vrcholy modrej
farby), kym pri inych pretrvava samosterilita po€as celého procesu diverzifikacie (vrcholy
oranzovej farby). To sa liSi od jednomutacného modelu (Wright 1939), v ktorom strata sa-
mosterility nemohla nastat, ale aj od modelov SR mechanizmu, kde su na vznik novej S-
alely potrebné dve mutacie a medzistavom je vzdy samosterilnd S-alela. Oba jednoduch-
Sie modely su dokonca sucastou stratégii na diverzifikacnej kocke NSR mechanizmu, pfi-
gom SR model tvoria stratégie na hranach $edo vyznaéeného obdizniku v diagonalnom
priereze kocky, kym Wrightov model je charakterizovany spojnicou Startovacieho a konco-
vého bodu kocky (takuto priamu mutaciu vSak v naSom modeli neuvazujeme). Univerzalita
nasho nahladu prepaja otazku vzniku a zaniku S-aliel s porovnanim samotnych mecha-
nizmov SR a NSR.

Pri skiimani populacného modelu NSR sme pouzili dva postupy: matematickda ana-
lyzu pre (nekonec¢ne) velké populacie pri absencii nahodného driftu a stochastické nume-
rické simulacie modelu pre kone¢ne velké populacie. V prvom pristupe sme pomocou
invaznej analyzy odhalili po ktorych cestach a ako daleko v mutacnej kocke je prostred-
nictvom evolu¢nych sil mozné preniknut. Fascinujuce je, Ze ziskané poznatky v zavislosti
od miery samoopelenia a inbrednej depresie presne kopiruju existujuce vysledky v SR
modeli (Uyenoyama et al. 2001, Gervais et al. 2011), kde sa populacia pohybuje vylu¢ne
po hranach Sedého obdiZnika (Obr.1B). To v3ak zarovern znamena, Ze limitacie SR mode-
lu sa prejavia aj v NSR modeli bez ndhodného driftu. Jednym z fundamentalnych problé-
mov SR modelu je to, Ze predpoveda velmi maly poc€et S-aliel (maximalne 5) a tak je
rozmanitost systému vyrazne niZSia ako v realite.

Je teda NSR mechanizmus svojou funk&nostou identicky SR mechanizmu? Kym
analyza problému pri absencii driftu ukazala, Ze populacia nasleduje diverzifikacné straté-
gie SR systému, v konecnych populaciach sa prave nadhodnost, spésobena kone¢nou
velkostou populacie, podiela na odliSnom vybere stratégii. Tu hra kla€ovu rolu novy, do-
posial neStudovany, koncept kompletnosti haplotypu. Kompletnost, alebo schopnost roz-
poznat SRNazu vSetkych (dostatoCne frekventovanych) haplotypov v populacii okrem
vlastnej, nam umoznuje jednoducho klasifikovat haplotypy na triedy kompletnosti (ak ha-
plotypu chybaja napr. dva SLF gény, hovorime, Ze mé deficit kompletnosti rovny 2). Sto-
chastické simulacie ukazali, Ze kym Uspesné diverzifikaéné udalosti (tie, pri ktorych novo-
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vzniknuta S-alela zotrvala v systéme aspon 100 generacii) produkovali bud kompletné
alely, alebo alely s deficitom 1, nedspesné diverzifikacné udalosti produkovali nekomplet-
né alely s réznym, avSak nenulovym deficitom. To sa prejavilo aj na odliSnych diverzifi-
kacnych stratégiach v NSR modeli s kone¢nou populéciou v porovhani s SR systémom.
Diverzifikacia v NSR systéme prebieha dominantne dvomi spésobmi (hrubé Ciary na
Obr.1B). V prvom prebehnu najprv mutécie v sam¢&ich SLF génoch a napokon v sami¢om
géne SRNazy, ¢im vznikne, podobne (nie vSak rovnako) ako v SR modeli, samokompati-
bilny medzistav. V druhom spbsobe sa zachovava samofertilita poCas celej diverzifikacie.
Po pociato¢nej neutralnej mutéacii nového SLF typu pride mutécia v géne SRNazy, ktora
prinesie novu Specificitu. Tym vznikne nova S-alela, ktora zatial nema SLF gén na de-
toxifikaciu ancestralnej S-alely, hoci vSetky ostatné typy SRNazy v populacii vie rozpoz-
nat. Pri poslednej mutacii ziska nova S-alela ancestralny SLF gén, ¢im sa haplotyp stava
kompletnym. Aj ked sa zda, Ze vlastnit celu kolekciu SLF génov (okrem vlastného) je pre
evoluciu novych typov S-aliel najvyhodnejSie, systém je komplexny a mozZznych evo-
luénych ciest je viac. Navyse, ich vyber zavisi aj od populacno-genetickych parametrov,
ako napriklad miera mutacie a velkost populacie.

Nahodny drift ma velky vplyv na pocet S-aliel v populacii. Kym v nekone¢nej popu-
lacii m6ze existovat maximalne 5 r6znych S-aliel, nAhodny drift umoZznuje koexistenciu 15
typov pri populécii efektivnej velkosti 1000 diploidnych jedincov, €o je bliZSie, hoci stale
nie blizko, k empiricky ziskanym odhadom 40-50 typov (Sakai 2016). NavySe, samofer-
tilita sa v kone¢nej populacii rozsSiri vo vyrazne Sirsom pasme evoluénych parametrov
(miera samoopelenia, velkost inbrednej depresie) ako v modeli bez nahodného driftu.

NaSe zistenia, poukazujuce na rdézne cesty vzniku novych S-aliel v NSR a SR
systémoch otvaraju otadzku, aka je uloha samo-kompatibilnych medzistavov (pozorova-
nych napriklad v Raduski et al. 2012), pri roznych mechanizmoch samosterility. Pred-
stavuju tieto haplotypy akési templaty pre vznik novych S-aliel aj napriek svojej znizenej
Zivotaschopnosti? Zatial ostava zahadou vefka miera réznorodosti v empiricky pozoro-
vanych populaciach, ktora doposial Ziaden model samofertility uspokojivo nevysvetilil.
Buduce Studie urcite objasnia, €i a ako sa situacia zmeni pri inom modeli inbrednej depre-
sie a ako zavisi réznorodost’ systému od génoveho transferu, rekombinacie, Ci priesto-
rovej Struktury populécie. Napokon, pre dalSie Studium by bolo zaujimaveé zistit’ aky deficit
kompletnosti vykazuju prirodzené populacie. Odpovede na tieto a vefa dalSich zaujima-
vych otdzok snad prinesie dalsi vyskum samosterility u kvitnacich rastlin.
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Vyrazny su€asny pokrok v oblasti biomedicinskych technolégii otvoril nové moznosti na
vySetrenie pri¢innych suvislosti medzi vrodenymi fudskymi chorobami a genomickou in-
forméciou obsiahnutou v DNA postihnutych jedincov. S neustale klesajucou cenou labora-
térneho vybavenia a prevadzkovych nakladov sa tieto metédy stavaju dostupnejSimi pre
Siroka populaciu a genetické testovanie sa stava beZznou sucastou rutinnej klinickej
diagnostiky. Vzhfadom na technické obmedzenia technolégii sekvenovania DNA su ana-
lyzované udaje ovplyvnené Specifickymi odchylkami a chybami sp6sobenych laborator-
nym spracovanim. Spolahlivy zaver testovania preto zavisi od robustného vypoctového a
Statistického spracovania.

Pri vyskume sme sa zamerali na vyvoj novych metéd pre vylepSenie testovania
genetickych vzoriek v dvoch klinicky vyznamnych doménach; prenatélne testovanie na
pritomnost aneuploidie plodu dietata a genotypizécia kratkych tandemovych opakovani.
Ich vysledkom su spofahlivejSie vysledky testovania pri nizSich laboratérnych nakladoch,
a tym aj vysSia dostupnost testov pre SirSiu ¢ast’ populacie.

Neinvazivna prenatalna diagnostika

V sucasnosti je prenatalne vySetrenie genémovych defektov plodu pred narodenim inte-
gralnou sucastou poérodnickej praxe. Primarnym cielom testovania je odhalenie abnor-
malneho poc¢tu chromozémov v bunke so zameranim na trizomiu chromozémov 13, 18 a
21. Tradi¢né diagnostické metody, ako je amniocentéza a odber choriovych klkov, vyza-
duju Cisty DNA material z buniek plodu, ktory sa extrahuje z maternice pouzitim invaziv-
nych postupov. Vysledky diagnostiky st vefmi spolahlive, avSak za cenu zvySeného rizika
potratu, ktoré moéze byt vyvolané poranenim injek&nou ihlou, infekciou alebo stresom
pacientky. Riziko potratovosti je priblizne 0,5 - 1% (Mujezinovic and Alfirevic 2007); postup
sa preto vykonava iba na pacientkach s vysokym rizikom poruchy.

Objavenie fragmentov fetalnej DNA v plazme extrahovanej z materskej Kkrvi
(cffDNA) (Lo et al. 1997) otvorilo nové moznosti v oblasti prenatélnej diagnostiky nazvanej
neinvazivne prenatélne testovanie (NIPT). Fetalny gendmovy material sa méze ziskat z
materskej krvi vyuzitim Standardného odberu vzoriek krvi, ktory nepredstavuje priame rizi-
ko pre plod dietata (Bianchi et al. 2014). Na rozdiel od invazivnych metdd, ktoré extrahuja
plné chromozdmy z fetalnych buniek, je ale cffDNA pritomna vo forme prirodzene frag-
mentovanych kratkych DNA fragmentov, priblizne 150 béaz (Chan et al. 2004). NIPT testy
su preto typicky zaloZzené na detekcii abnormalneho podielu DNA pochéadzajuceho z po-
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stihnutého chromozému v porovnani s kontrolnou skupinou zdravych vzoriek s neovplyv-
nenymi plodmi (Rava et al. 2013). Analyzu komplikuje minoritné zastipenie skimanej
fetalna DNA, ktora tvori len priblizne 5-15% DNA ziskanych z materskej plazmy a podfa
sucasnych poznatkov sa neda jednoznacne odliSit od zvySnych maternalnych fragmentov
(van Beek et al. 2017). Pre spolahliva diagnostiku je preto potrebné ziskat sekvencie
velkého mnozstva DNA fragmentov, pre ktoré su vhodné moderné sekvenatory novej ge-
neracie.

Sucasné moderné NIPT testy sice dosahuju vysoku citlivost’ a Specificitu (Gil et al.
2015), avSak za cenu pomerne vysokej ceny, ktora savisi s potrebou sekvenécie velkého
mnoZstva DNA fragmentov. Problémom su aj vzorky, ktoré nie je mozné uzavriet s istotou,
a su tak ¢asto znova analyzované, zvy€ajne s novym odberom krvi. Okrem vysSich finan-
¢nych nakladov, ¢asovy odstup medzi odbermi méze byt stresujuci pre pacientky, a tym
viest' k zdravotnym komplikaciam. Jednym zo zdrojov neinformativnych vysledkov je po-
vaha Statistického testovania, kedy sa nad prahové hranice testu dostava priblizne 1,86%
zdravych vzoriek z dévodu prirodzenej nepresnosti merani. Sanca je eSte vy3Sia, ked sa
testovanie rozSiri na dalSie typy aberacii, ako je monozémia, gonozomalne alebo sub-
chromozomalne aberacie. Vzorka méze byt navySe nespravne diagnostikovana v pripade
odchylok sp6sobenych Strukturalnymi odliSnostami matky, spésobenych maternalnym
mozaicizmom (Wang et al. 2013), prirodzenou genomickou variabilitou (Snyder et al.
2015) alebo Strukturalnom nestabilitou, napriklad v pripade prebiehajucich onkologickych
ochoreni (Amant et al. 2015).

Navrhli sme novu metodiku NIPT testovania (Budis et al. 2018), ktora vedie k zni-
Zeniu poctu neinformativnych vzoriek, je nou navySe mozné odhalenie maternalneho
zdroja identifikovanej aberacie, a tym aj spresnenie analyzy. Metdda vyuziva poznatok,
Ze fetalne fragmenty maju typicky kratsiu dizku ako maternalne (Yu et al. 2014).

Jednoduché odstranenie dlhych fragmentov sice zvysi podiel fetélnej zlozky, pozi-
tivny efekt je ale redukovany znizenim poctu analyzovanych ¢&itani (Minarik et al. 2015).
Nova metrika oproti tomu popisuje, ako fragmenty réznych dizok vplyvaji na o&akavany
pocet Citani pozorovanych v zdravej populécii. Vefkou vyhodou je nezavislost jej vysled-
kov od Standardnych metod (Duris et al. 2018). Kombinaciou so Standardnymi postupmi
je preto mozné ziskat nielen lepSiu predikciu, ale aj znizit pocet neinformativnych vzoriek
a dokonca odhalit maternalny zdroj aberécie. Na testovanej vzorke 2571 DNA vzoriek
sme tak dosiahli priemerny 13% prirastok k testovanému skore pre trizomické vzorky, ¢o
umoznuje ich presnejSie oddelenie od skére pre zdravé vzorky. Kombinaciou s dodatoc-
nymi vylepSeniami bolo mozné rozhodnuat 49 z pévodnych 53 neinformativnych vzoriek,
¢o predstavuje vyrazné 92,5% zlepSenie. Metdéda navySe spravne odhalila maternalny
pbévod aberacii pre obe faloSne pozitivne vzorky v testovanych vzorkach.

Genotypizéacia kratkych tandemovych opakovani

Kratke tandemové opakovania (STR) su kratke motivy DNA, tvorené typicky 2 aZ 6 nu-
kleotidmi, ktoré sa opakuju vo viacerych kopiach za sebou. Pocet kdpii je medzi jedno-
tlivcami velmi variabilny, vyuZivaju sa teda na identifikaciu pribuzenskych vztahov, popu-
lacné a forenzné analyzy. Jednym z najviac Studovanych klinickych aspektov STR su na-
vySe patologické rozSirenia opakujucich sa jednotiek nad ur€itymi prahovymi hodnotami
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(Radvansky and Kadasi 2010), ktoré vedu k zavaznym vrodenym genetickym porucham
(Mirkin 2007). Presné urcenie poctu opakovani STR, nazyvané aj genotypizécia, mbze
urcit pri¢inu skimaného patogénneho prejavu a je preto délezitou ulohou pre oblast
klinickej diagnostiky (Radvansky, Ficek, and Kadasi 2011).

Sekvenatory novej generacie umoznili ziskavat paralelne sekvencie velkého
mnoZstva STR lokusov v ramci jedného laboratérneho spracovania vzorky. Ich nevyho-
dou oproti tradi€énym PCR pristupom je ale kratka sekvencia DNA fragmentov, ktora nepo-
staCuje na kompletné prekrytie expandovanej oblasti. Pre tieto typy vstupnych Udajov sme
navrhli algoritmus Dante (BudiS et al. 2018), na ktorom sme demonstrovali, Ze aj napriek
konvenéného pohladu je mozné kratke sekvencie DNA pouZit na spofahlivi genotypiza-
ciu STR lokusov a identifikaciu expanzii.

Genotypizéacii STR typicky predchadza krok vyberu fragmentov, ktoré pochadzaju
zo skimaného genomického lokusu (Li and Durbin 2009). V praci sme poukéazali na
nepresnost’ Standardnych mapovacich nastrojov pri identifikacii STR fragmentov, najma
pre alely, ktoré sa vyznamne liSia od referenéného poc¢tu opakovani, ako su skimané
expanzie. V tychto pripadoch €asto mapovacie nastroje nevedia spravne fragmenty
priradit k STR lokusu, a tym sa straca informacia o expanzii. Navrhli sme teda alternativne
modelovanie STR fragmentov pomocou profilovych skrytych Markovovych modelov
(Durbin et al. 1998), ktorymi je moZné modelovat Specifické vlastnosti STR fragmentov, a
tym zvysit ich zachytnost. Ide najma o neznamy pocet STR opakovani a sekvenéné od-
lisSnosti v désledku prirodzenej genetickej variability alebo sekvenaénej chyby.

Pocty STR opakovani v extrahovanych ¢itaniach potom slizia ako vstup do kroku
genotypizacie, ktory urci najpravdepodobnejSiu dvojicu aliel diploidného jedinca. Chyby
polymerazy pri laboratornom spracovani ale vedu k systematickému skresleniu poctu
opakovani vzhfadom na zdrojovy genomicky material. Dante vyuZiva pravdepodobnostny
model, ktorym je moZné opisat o&akavan( dizkovu distribiciu pre jednotlivé alely, a tym
rozlisit' aj velmi problematické pripady.

Tradi¢né genotypizané nastroje vyuzivaju iba fragmenty, ktoré kompletne prekryli
STR lokus, je teda jasny pocCet STR opakovani v sekvenovanom fragmente. Ak su spofa-
hlivo identifikované dve odliSné alely, je mozné expanziu vylucit. Ak je ale identifikovana
iba jedna alela, neda sa priamo urcit, ¢i ide o homozygota v danom lokuse alebo ide o
expanziu, pricom druha alela sa neda zachytit kratkymi fragmentami. Dante preto vylep-
Suje tradi¢né metody tym, Ze navySe vyuziva aj fragmenty, ktoré len Ciastocne prekryvaju
STR lokus. Pripady s expanziou su potom typické pritomnostou sekvencii s Ciastocnym
prekryvom, pri ktorych pocet opakovani prevysuje genotyp druhej, neexpandovanej alely.

Dante pri testovani na simulovanych aj realnych vzorkach prekonal najkvalitnejSie
nastroje v tejto oblasti (Willems et al. 2017; McKenna et al. 2010). Dante navySe spravne
odhalil vSetky 4 pripady expanzii v testovanych vzorkach, ktoré nebolo mozné identifiko-
vat’ Standardnymi metédami. Vystupom predikcie je navySe komplexna sprava (Obr. 1.),
ktora modze napomaoct’ klinickym genetikom posudit’ spolahlivost genotypu a ziskat dalSie
klinicky relevantné Udaje o sekvenciach aliel, napriklad pritomnost bodovych mutécii,
pripadne kréatkych vloZeni alebo preruSeni nukleotidov.
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Obr. 1: Ukazkova vysledkova sprava pre genotypizaci  u motivu SCA3 s dvoma alelami (19
a 23 opakovani). (A) Histogram pozorovanych CAG opakovani motivu SCA3 v identifikovanych
&itaniach. Modré stipce predstavuju plne pozorované opakujlce sa oblasti. Sedé stipce oznaduju
Citania s Ciastocnym prekryvom STR lokusom, predstavuju teda len dolny odhad poc&tu opakovani
sekvenovaného fragmentu (B) Pravdepodobnosti kombinacii genotypov pre dve alely. NajvysSie
hodnoty (8ervena farba) oznaduju najpravdepodobnejsie kombinacie. Posledny stipec predstavuje
pravdepodobnost jednej expandovanej alely. (C) Zarovnanie identifikovanych ¢&itani, vizualizova-
né nastrojom MSAviewer (Yachdav a kol., 2016). Sekvenéné logo v hornej ¢asti sumarizuje va-
riabilitu sekvencii a podiel &itani, ktoré podporuju nukleotid v kazdej pozicii STR motivu. Citania
pochadzajuce z kratSej alely sa vyznacuju mensim poctom CAG opakovani.
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O predpovediach vedeckych objavov ?!

Lubomir Tomaska

Katedra genetiky, Prirodovédecké fakulta Univerzity Kkomenského, Mlynské dolina,
llkoviCova 6, 842 15 Bratislava

"It's difficult to make predictions, especially about the future”
Niels Bohr (?)?

Na Uvod kratky pribeh3. Za¢ina sa v roku 1993 v stredomorskom pristave Santa Pola na
Spanielskej Costa Blanca. Francisco Mojica, vtedy doktorand na Univerzite v Alicante,
dostal ako dizertacny projekt Stadium halofilného archedénu Haloferax mediterranei,* u
ktorého spolu so svojim skolitefom a dalSimi dvomi kolegami zistili, Ze vysoka koncentra-
cia soli v kultivacnom médiu vedie k zmene profilu restrik€nych fragmentov DNA tohto mi-
kroorganizmu.®> Mojica sa podujal charakterizovat ich sekvencie. V prvom DNA fragmente,
ktory sekvenoval, objavil kuriozitu: niekolko tandemovych képii palidromickych sekvencii
dihych 30 péarov baz, ktoré boli oddelené sekvenciami (spacermi) dlhymi priblizne 35 pa-
rov baz. V tom Case tento typ repeticii nepripominal ni¢, ¢o bolo zname v litrerature. Mojica
vysledky spisal do publikacie, ktoru uverejnil ¢asopis Molecular Microbiology®.

Vtedy 28-roCny Mojica sa rozhodol tieto zahadné repeticie Studovat detailnejSie.
Zistil, Ze sa vyskytuja nielen u Haloferax mediterranei, ale aj u blizko pribuznej Haloferax
volcanii aj u dalSich halofilnych archedénov. VSimol si tieZ, Ze v druhej polovici 80. rokov
20. storocia japonskéa skupina publikovala pracu, v ktorej bol zmieneny vyskyt repetitiv-
nych sekvencii u Escherichia coli, ktoré sice s tymi u H. mediterranei a H. volcanii nevy-
kazovali sekvenénu podobnost, ale v gendme boli organizované podobne ako u Mojicom
Studovanych halofilov.” Na zaklade tychto vysledkov Mojica spisal publikaciu, v ktorej hy-

! Uvodna prednaska na podujati V éom bude rok 2019 prelomovy vo vede?, 26. marec 2019, Vedecky park
Univerzity Komenského v Bratislave. Akcia bola organizovana skupinou Studentov pod vedenim Simony
Veselej z Katedry genetiky Prirodovedeckej fakulty UK.

2 Nie je jasné, kto je autorom vyroku, podfa vietkého to bol Dan, mozno pdvodne niekto v danskom parla-
mente. NajcastejSie sa vSak pripisuje danskemu fyzikovi Nielsovi Bohrovi (1885-1962); preto "?".

3 Prevzaté z Lander, E.The heroes of CRISPR. Cell 164: 18-28, 2016.

4V solarnom solivare v Santa Pola, juzne od Alicante, bolo najdenych niekolko druhov halofilnych archeé-
nov, napr. Haloferax mediterranei, H. gibonsii, H. lucentense, Haloarcula hispanica. Tato oblast, v ktorej sa
nachadza aj ndrodny park Salinas de Santa Pola, je preto idealna pre ich Stadium.

5Juez, G., Rodriguez-Valera, F., Herrero, N., Mojica, F.J.Evidence for salt-associated restriction pattern
modifications in the archaeobacterium Haloferax mediterranei. J. Bacteriol. 172: 7278-7281, 1990.

6 Mojica, F.J., Juez, G., Rodriguez-Valera, F. Transcription at different salinities of Haloferax mediterranei
sequences adjacent to partially modified Pstl sites. Mol. Microbiol. 9: 613-621, 1993.

7 Ishino, Y., Shinagawa, H., Makino, K., Amemura, M., Nakata, A. Nucleotide sequence of the iap gene,
responsible for alkaline phosphatase isozyme conversion in Escherichia coli, and identification of the gene
product. J. Bacteriol. 169: 5429-5433, 1987.
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potetizoval, Ze tento typ repeticii u prokaryotov ma zrejme nejaky funkény vyznam.® Po
kratkom postdoktoralnom pobyte na University of Oxford, kde sa venoval inej problemati-
ke,® sa Mojica vratil do Alicante a aj k téme mysteri6zneho typu tandemovych repeticii u
prokaryotov. V roku 2000 ich identifikoval u 20 r6znych mikroorganizmov v¢itane Myco-
bacterium tuberculosis, Clostridium difficile a Yersinia pestis.’® Mojicove prace ukazali,
Ze tieto repeticie, pébvodne oznacené ako kratke pravidelne oddelené opakovania, resp.
short regularly spaced repeats (SRSRs) [neskbér premenované na clustered regularly
interspaced palindromic repeats (CRISPRS)] su takmer univerzalne pritomné u prokaryo-
tov. Aka je vSak ich funkcia? Pévodne sa Spekulovalo o ich Ulohe v regulécii expresie gé-
nov, segregéacii chromozomov, ¢€i oprave poSkodeni DNA, ani jedna z tychto hypotéz sa
vSak nepotvrdila.lt

Mojica pokracoval v analyze CRISPR vyuZivajuc relativne primitivhu formu vyhla-
davania ich podobnosti so sekvenciami, ktoré pribldali do databaz a vSimol si pozoru-
hodnu vec. V CRISPR lokuse, ktory naSiel v niekofkych kmernoch Escherichia coli, identi-
fikoval sekvenciu spacera, ktory zodpovedal ¢asti sekvencie faga P1. Podstatnou dopln-
kovou informéciou bolo, Ze vSetky tieto kmene E. coli boli zaroven rezistentné k infekcii
fagom P1. Za tyzden zanalyzoval sekvencie dalSich takmer 5000 spacerov a zistil, Ze 88
z nich je identickych zo sekvenciami €asti gendmov bakteriofagov, resp. plazmidov. To
ho naviedlo na myslienku, Ze CRISPR predstavuju ulozisko pamatovych (sekvenénych)
stdp po infekcii fagmi, resp. transformacii plazmidmi a umoznuja prokaryotom realizovat
adaptivnu imunitnd ochranu pred opéatovnymi infekciami a transformaciami. Na jesen v
roku 2003 napisal ¢lanok a poslal ho na posudenie do ¢asopisu Nature. V novembri dostal
spravu o jeho odmietnuti bez toho, aby editor poslal ¢lanok na review so zdévodnenim,
Ze tento fenomén je uz znamy (sic!). V januéri 2004 editor v Proceedings of National
Academy of Sciences USA urobil to isté so slovami, Ze ¢lanok nie je origindlny a délezity.
Nasledovalo odmietnutie v dalSich “vysoko-impaktovych” ¢asopisoch. V roku 2005, rok a
pol po napisani prvej verzie, sa ¢lanok objavil v Journal of Molecular Evolution
(IF2017=1,957).12

Dnes je Mojicov ¢lanok z 1. februara 2005 povazovany za jednu z najddlezitejSich
vedeckych publikacii prvej dekady 21. storoCia. Stal pri zrode ikonickej CRISPR-Cas te-
chnologie, pomocou ktorej dnes vieme s jednonukleotidovou presnostou modifikovat aj
tak zloZité gendmy, ako je ten fudsky.® Uvedomovala si tito dblezitost vtedajSia vedecka
komunita? Bolo evidentné, Ze ide o prelomovy objav? A, nadvazujic na Ustredna otazku
v ndzve podujatia, bol tento objav o¢akavany?

8 Moijica, F.J.M., Ferrer, C., Juez, G., Rodriguez-Valera, F. Long stretches of short tandem repeats are
present in the largest replicons of the Archaea Haloferax mediterranei and Haloferax volcanii and could be
involved in replicon partitioning. Mol. Microbiol. 17: 85-93, 1995

9 Super$piralizacii prokaryotickej DNA in vivo.

10 Mojica, F.J.M., Diez-Villasenor, C., Soria, E., Juez, G. Biological significance of a family of regularly
spaced repeats in the genomes of Archaea, Bacteria and mitochondria. Mol. Microbiol. 36: 244-246, (2000).
11 Pre historicky prehlad pozri Mojica, F.J.M., Garrett, R.A. Discovery and seminal developments in the
CRISPR field. In: CRISPR-Cas Systems, R. Barrangou and J. van der Oost, eds. (Berlin, Heidelberg:
Springer Berlin Heidelberg), pp. 1-31, 2012.

2 Mojica, F.J.M., Diez-Villasenor, C., Garcia-Martinez, J., Soria, E. Intervening sequences of regularly
spaced prokaryotic repeats derive from foreign genetic elements. J. Mol. Evol. 60: 174-182, (2005).

13 Lander, E. The heroes of CRISPR. Cell 164: 18-28, 2016.
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Musime pokorne priznat, Ze nielenze nikto zaciatkom roku 2005 nepredpokladal,
Ze Mojica a jeho spolupracovnici objavia tlohu CRISPR v imunite prokaryotov a uz vébec
nie, Ze bude mat take dalekosiahle vyuZitie v biomedicine a biotechnol6giach. V Science
zo 17. decembra 2004 su ako oblasti, ktoré treba sledovat v roku 2005 uvedené nove
spbsoby farmakologickej intervencie s obezitou, project HapMap zamerany na mapovanie
haplotypov vo vybranych fudskych populéciach a autofagia.l* [pritom, pod¢&iarkujuc hlav-
ny odkaz textu, zasadné prace Yoshinuri Ohsumiho o autofagii, za ktoré ziskal Nobelovu
cenu v roku 2016, boli publikované uz zaciatkom 90. rokov 20. storocia].*> Dokonca, ani
pri spatnom hodnoteni roku 2005 sa Mojicova praca neobjavila vo vyberoch toho najdéle-
ZitejSieho, €o sa vo vede v tomto roku odohralo. V Science z 23. decembra 2005 bola
v kazdoroc¢nej ankete Breakthrough of the Year za vitaza vyhlasen& skupina prac, ktore
vyuzili vtedajSie genomické nastroje na Stadium evollcie.18 VV dalSom poradi (v biolégii)
boli vyzdvihnuté prace popisujuce molekularne mechanizmy kvitnutia u rastlin, genetickej
podstaty niektorych ochoreni mozgu, ¢i Struktlry proteinového kanala pre draslik.1” Ani s
citaénym ohlasom na pracu Mojica a kol. (2005) to nevyzeralo oslInivo. V roku 2005 ziskala
3 citacie, v roku 2006, 10, v roku 2007 12, v 2008 18, v 2009 19. Ni¢ nenasvedcCovalo
tomu, Ze sa z nej stane jedna z najcitovanejSich prac v mikrobioldgiil® ...ale az s
odstupom niekolkych rokov. A 4no, CRISPR-Cas sa stala Breakthrough of the Year, ale
az v roku 2015, teda 10 rokov po Mojicovom objave.1®

Tento pribeh je typicky pre prelomové objavy. Dokaz, Ze DNA nesie gény, priniesla
publikacia v roku 1944,20 eSte koncom 50. rokov 20. storocia vSak neexistovala zhoda, ze
to je skuto€ne univerzalny fenomén. Watson s Crickom sice publikovali svoj model dvoj-
zavitnicovej Struktary DNA na prvy pokus v Nature v roku 1953,21 velky ohlas vSak tato
praca bezprostredne po jej vydani neziskala.?? Barbara McClintock popisala mobilné ge-
netické elementy (dnes zname ako transpozény) v roku 1950,22 niekolko dekad bola jej
publikacia viac-menej ignorovana. Napriek tomu, Ze v tychto i mnohych dalSich pripadoch
si prace mohli precitat ti najkompetentnejSi fudia, neodhalili hned’ ich délezitost. Ak nie
sme schopni okamzite odhalit vyznam uz publikovanych vysledkov, ktoré sa s odstupom
¢asu ukazu byt prelomovymi, dokazeme ich predikovat a priori? Alebo inak, je v tomto
kontexte opodstatnené zamyslat sa nad otazkami typu, aké objavy mézeme oCakavat
v najblizSom obdobi?

1 http://science.sciencemag.org/content/306/5704/2014.full

5Takeshige, K., Baba, M., Tsuboi, S., Noda, T. Ohsumi, Y. Autophagy in yeast demonstrated with
proteinase-deficient mutants and conditions for its induction. J. Cell Biol. 119: 301-311, 1992; Tsukada, M.
Ohsumi, Y. Isolation and characterization of autophagy-defective mutants of Saccharomyces cervisiae.
FEBS Lett. 333: 169-174, 1993.

16 http://science.sciencemag.org/content/310/5756/1878.full

17 http://science.sciencemag.org/content/310/5756/1880.1.full

8 podra Web of Science mala praca k 18. marcu 2019 663 citacif; http://apps.webofknowledge.com

19 https://www.sciencemag.org/news/2015/12/and-science-s-2015-breakthrough-year

20 Avery, O.T., MacLeod, C.M., McCarty, M. Studies on the chemical nature of the substance inducing
transformation of pneumococcal types: Induction of transformation by a deoxyribonucleic acid fraction
isolated from Pneumococcus Type lll. J. Exp. Med. 79: 137-158m 1944.

2watson, J.D., Crick, F.H.C. Molecular structure of nucleic acids: A structure for deoxyribose nucleic acid.
Nature 171: 737-738, 1953.

22 Judson, H.F. The Eighth Day of Creation. Makers of the Revolution in Biology. Cold Spring Harbor
Laboratory Press, 1966.

23 McClintock, B. The origin and behavior of mutable loci in maize. Proc. Natl. Acad. Sci. USA 36: 344-355,
1950.
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A predsa, zvlast na akademickej pdde maju diskusie o tom, ¢o dblezité nas ¢aka v
nasledujucich mesiacoch, ¢i rokoch, velky vyznam. Ako inak by bolo mozné naplanovat
si vedecky projekt, ktory ma potencidl priniest’ dolezité vysledky? Autor/ka takého projektu
musi vediet, aké dolezité otazky v oblasti, ktorej sa venuje, nie si zodpovedané, ktoré su
hlavné vyzvy, aké medzery pre adekvatne porozumenie nejakého fenomeénu je potrebné
zaplnit. Kazdy vedec musi vediet, o o fenoméne, ktory Studuje, vieme a ¢o sa dozvediet
potrebujeme. Na zaklade tychto indicii je mozné s istou davkou odvahy predpovedat, kto-
ré medzery v poznani budd doplnené a v akom ¢asovom horizonte.

Na univerzitnej p6de ma kladenie si takychto otazok eSte dalSi rozmer. Slovami
MikulaSa Kopernika: “Vediet, ¢o vieme, Ze vieme a vediet, ¢o vieme, Ze nevieme, to je
prava podstata vzdelania.” Je na Skodu veci, Ze tento pohlad na vzdelavanie viac nerezo-
nuje v didaktike prirodnych i spolo¢enskych vied. Té sa na vSetkych stuprioch kol takmer
vyluéne sustredi na prezentaciu znamych faktov. Zmyslom vedy pritom nie je katalogizo-
vanie existujucich poznatkov, ale hfadanie aktualne neznamych odpovedi na otazky tyka-
juce sa fungovania sveta.

Tento aspekt vedy je vo vzdelavani chronicky zanedbavany. Pritom mdze byt dole-
Zitym motivacnym nastrojom ku kreativnemu mysleniu. S tymto argumentom neurobiol6g
Stuart Firestein vedie na Kolumbijskej univerzite v New Yorku kurz s nazvom Ignorancia.?*
Na prednasky pozyva prominentnych vedcov, aby Studentom povedali nie to, ¢o vedia, Ze
vedia, ale to, ¢o vedia, Ze nevedia. Studentom tak poskytuji moznost nahliadnut do ne-
znamych zakuti a pripravit ich na tlohu buducich vyskumnikov.

Otazka, ktora zastreSuje dneSné podujatie je tak dblezit4 pre kazdeho, kto chce
zvysit Sancu na to, Ze jehol/jej vyskum bude skor, alebo neskér vedeckou komunitou vyho-
dnoteny ako dolezity. Odpovede na na nu su do vefkej miery individualne a zavisia od
osobnych preferencii, zaujmov, zamerania, Specializacie. Napriek obsahovej heterogeni-
te by vS8ak mali mat jednu spolo&nu vlastnost: “Kto chce dospiet’ k délezitym vysledkom,
musi sa venovat Stadiu dolezitych problémov”, piSe nositel Nobelovej ceny Peter
Medawar vo svojej knizke Advice to a Young Scientist, a pokracuje: “Nudné alebo zbytoc-
né problémy vedu k nudnym alebo zbyto¢nym odpovediam. Nestaci, ak je problém ‘zauji-
mavy’ — takmer kazdy problém méZe byt zaujimavy, ak je Studovany do patriénej hibky,
neznamena to vSak zaroveri, Ze je dolezity”.2> Medawar uvadza priklad tohto typu vysku-
mu, ktory sa neoplati robit. Predstavte si doktoranda na zoologii, ktory chce zistit’ dévod,
preco 36 percent morskych jezoviek mé na dorzalnej €asti Ciernu Skvrnu. Toto nie je ddle-
Zita otadzka, hoci je zaujimava. Zaujimava je vSak iba pre dvoch fudi, pre samotného Stu-
denta a pre jeho kolegu z vedlajSieho laboratoéria, ktory chce zistit, pre¢o 64 percent mo-
rskych jezoviek nemé na dorzalnej €asti Ciernu Skvrnu. Ide o imaginarny priklad, pretoze
morské jeZovky nemaju na tele Ziadnu Skvrnu. llustruje vSak hlavni Medawarovu pointu:
problém je dblezity, ak na odpovedi skuto¢ne zalezi. 26

Vediet ¢o vieme (t.j. poznat zname zname) a vediet, ¢o nevieme (t.j. poznat zname
nezname) je zakladom pre to, aby sme vedeli odhadnut, ¢o je dblezité v Medawarovom

24 O svojom koncepte napisal aj knihu: Firestein, S. Ignorance: How It Drives Science. Oxford University
Press, 2012.

25 “It can be said with complete confidence that any scientist of any age who wants to make important
discoveries must study important problems”; Medawar, P.B. Advice to a Young Scientist. Basic Books,
pp. 13, 1979.

26« _such that it matters what the answer is” ibid.
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ponimani. Zaroven je vSak zakladnym predpokladom pre tie najdblezitejSie objavy, pre
ktoré plati, Ze nevieme ¢o nevieme (tj. nezname nezname).2’ Pokrok v naSom poznani
nie je vysledkom premysleného procesu, pri ktorom spejeme k vopred stanovenym
cielom. Veda napreduje nepredikovatefnym smerom a tie najzaujimavejSie objavy su vy-
sledkom necakanych Stastnych nadhod. Je to, parafrazujic znamy citat, ako hfadanie Cier-
nej macky v tmavej miestnosti, pri€om v miestnosti macka vobec nemusi byt.28

Pravdaze, vzdelanie ma v prvom plane za ciel poskytnat Studentom obraz o naSej
aktualnej predstave o fungovani sveta. Jeho pointou by vSak malo byt davat im aj kftce
od tmavych izieb naSej ignorancie, a tak ich pripravit na vzrusujucu, nevyspytatelnu cestu
k redukcii naSej nevedomosti, k schopnosti rozpoznat' délezitost zistenia, ktoré mdze byt
v prvom plane bezvyznamné; tak ako sa zdalo editorom pri posudzovani Mojicovej prace
z roku 2005.

Uspech vedca spociva v schopnosti rozpoznania délezitosti informéacie, ktord pri
tomto pétrani, Casto ndhodne, ziska. Mojica nemohol tusit, Ze pri pri prehfadavani sekven-
cii CRISPR lokusov u kmeniov E. coli narazi na podobnost s genémom faga P1. Adaptivna
imunitna odpoved prokaryotov prostrednictvom CRISPR-Cas bola eSte v roku 2003 ne-
znamou neznamou. Vyznam jej odhalenia, aj vdaka neoCakavatelnosti tohto objavu, bol
rozpoznany az s relativne dlhym ¢asovym odstupom. Ak by vSak Mojica nehladal odpo-
ved na délezita otazku, ¢o vieme, Zze nevieme o funkcii CRISPR u mikroorganizmov, nikdy
by nedospel k objavu, ktory bol principialne nepredikovatelny.

Uvodny Mojicov pribeh ilustruje, Ze &asto o ddlezitosti objavu nevieme ani ked ho
mame priamo pred oCami. “Research is to see what everybody has seen and think what
nobody has thought”,2° povedal pred rokmi Albert Szent-Gyorgyi. Je tlohou vzdelavacich
instittcii mladych fudi stimulovat v nekonformnom uvazovani a interpretacii dostupnych
faktov. Je Ulohou ucitelov takymto sp6sobom zvysit Sance, Ze ich Studenti budd vyraznou
mierou participovat’ na objavoch, ktoré su dnes eSte nezndmymi neznamymi. Kazdy jeden
pripad, ked sa tak stane v roku 2019, zvlast na Univerzite Komenského, oslavujiacej 100.
vyrocCie zaloZenia, bude mozné povazovat za prelomovy.

27 Tato slovna hracka je znama uz diho; v roku 2002 ju preslavil predov3etkym vtedaj$i minister obrany
Donald H. Rumsfeld, ked na brifingu odpovedal na otazky ohfadom dékazov o tom, Ze Irak vlastni zbrane
hromadného ni¢enia; http://archive.defense.gov/Transcripts/Transcript.aspx?TranscriptiD=2636

28 Citat byva pripisovany réznym fudom, napr. Charlesovi Darwinovi.

29 Opat nie je jasné, kto je pdvodnym autorom tohto vyroku. Casto sa pripisuje madarskému biochemikovi
Albertovi Szent-Gyorgyimu (1893-1986), povodne (aj ked v mierne odliSnej forme) ho vSak mal napisat
nemecky filozof Arthur Schopenhauer (1788-1860).

Prof. RNDr. Lubomir Tomaska, DrSc. je vedoucim Katedry genetiky Prirodo-
vedecké fakulty UK v Bratislavé (e-mail: lubomir.tomaska@uniba.sk). Zabyva se
molekularnou genetikou kvasinek. Spolu s prof. Jozefom Nosekom vedie
spolo¢né laboratdérium katedier biochémie a genetiky Prirodovedecké fakulty UK
(http://www.biocenter.sk/welcomel.html).
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Slovo gen se v posledni dobé stalo nedilnou sou-
SIDDHARTHA MUKHERJEE ¢asti naSi kazdodenni feci, ale jen méalokdo sku-
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te¢né vi, co to gen je, v ¢em je historie jeho objevu
zajimava, jak se vyvijelo jeho pojeti nebo kterak se
geny vztahuji k tomu, jaci doopravdy jsme. Roz-
sahla publikace indicko-amerického onkologa
a spisovatele tuto problematiku objasriuje vyCerpa-
vajicim zpusobem a pfitom srozumitelné. Zaru¢ené
tak oslovi Siroké spektrum &tenard, od naprostych
laika az po profesionalni pfirodovédce.
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Kdyz se 20. Cervence 1822 ve slezskych Hyncicich
narodil Antonu a Rosiné Mendelovym syn Johann,
nikdo nemohl tusit, Ze se tento muz, ktery se dal na
knézskou drahu a neuspél u ucitelskych zkouSek z pfirodopisu, stane jednim z nejvy-
znamnéjSich pfirodovédcu devatenactého stoleti a zakladatelem nového védeckého
oboru — genetiky. Svou pfelomovou praci o kfizeni hrachu zvefejnil brnénsky opat Gregor
Johann Mendel v némecky psaném a pro SirSi védeckou obec v podstaté neznamem
odborném Casopise, coZz mélo za nasledek, Ze ¢lanek na mnoho let zapadl a byl znovu-
objeven teprve na prelomu 19. a 20. stoleti, kdy se Mendelovi, byt posmrtn&, kone¢né
dostalo zaslouZzeného docenéni. Dnes uz se muZeme jen dohadovat, jak by se vyvijela
Darwinova evolucni teorie, kdyby mél jeji tviirce Mendelovu préaci o dédi¢nosti k dispozici,
nebot pravé dédi¢nost Darwina pfi Gvahach o evoluci nadmiru palila.
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Tak zni oblibeny pfibéh o zrozeni genetiky, jimZ svou monumentélni knihu Gen: O dé-
di¢nosti v naSich osudech (The Gene: An Intimate History, 2016) zahajuje indicko-
americky onkolog, védec a spisovatel Siddhartha Mukherjee (nar. 1970), s nimZ se Cesti
¢tenafi mohli seznamit uz diky jeho Pulitzerovou cenou ovéncené prvoting VIadkyné
vSech nemoci: Pfibéh rakoviny (The Emperor of All Maladies: A Biography of Cancer,
2010; Cesky Masarykova univerzita, 2015). Ve svém nejnovéjSim dile si Mukherjee vytycil
ukol vskutku velkolepy, a to vyli¢it kompletni historii genu, konceptu, ktery lidstvo provazi
poslednich zhruba sto padesat let a ktery po celé 20. stoleti nehral jen stézejni Ulohu ve
vyvoji biologickych véd, ale zasadné ovliviioval celou spole¢nost. A pfiliS se na tom nemé-
ni ani dnes, jak nasvédcuji nikdy nekoncici zpravy, Ze védci objevili gen pro to ¢i ono. Co
to ale gen vibec je? Jak se projevuje? Vede jeho pfitomnost v genomu vzdy k jednomu
a témuz vysledku? Muze se struktura genu meénit? A co jeho vyznam? Jak jej ovliviuje
prostiedi? DokaZzeme geny upravovat cilené, a do jisté miry tak suplovat evoluci? Na tyto
i mnohé jiné otazky dnes uz odpovédi mame. Cesta k jejich zodpovézeni byla nesmirné
dlouha a spletita, presto bez nadsazky uzasn4, jak doklada Mukherjeeova kniha.

Struktura genu

Svazek je usporadan chronologicky a déli se do Sesti ucelenych, byt samozfejmé notné
provazanych &asti, ohrani¢enych zasadnimi pfedély na poli zkoumani genu a dédi¢nosti.
Jak uz bylo naznaceno vyse, prvni ¢ast pokryvajici obdobi let 1865-1930 se vénuje po-
¢atkim nauky o dédi¢nosti, od Mendelova objevu pfes jeho znovuobjeveni az po prvni
nesmélé kracky v poznavani skute€né povahy gent. Je to ovSem také doba, kdy se —
kupfikladu v dilech Darwinova bratrance Francise Galtona — zaCaly objevovat a nabyvat
na sile prvni Gvahy o eugenice, potazmo o tom, jak ,napodobit mechanismus pfirodni se-
lekce" as vyuZitim nejnovéjSich védeckych poznatk(l zachranit/vylepSit degenerujici
lidskou rasu. Tyto nazory vSak nezlstavaly jen takfikajic na papife, ale pozvolna se zaca-
ly, tfeba nucenou sterilizaci spoleCensky nepohodinych osob, uvadét do praxe. Za po-
vSimnuti kazdopadné stoji, Zze autor vySe uvedené nepredklada jen jako néjaky obecny
fakt, na coz uz jsme ostatné zvykli, ale zradnost tohoto pocinani dokresluje na pfikladech
konkrétnich lidi, a nuti tak ¢tenare zakouSet odvracenou stranu ranych genetickych tvah
mnohem silnégji.

Druha ¢ast sice zahrnuje dobu mezi lety 1930 a 1970, ¢asto se vSak vraci k prvnim
tfem desetiletim dvacatého stoleti. V tomto obdobi nebylo o povaze genu a dédi¢nosti
zprvu znamo takika nic. Ménit se to zacalo teprve diky slavnym pokusim Thomase
Morgana a jeho spolupracovnikd s octomilkami, teoretickym pracim Ronalda Fishera €i
vyzkumum genetické variability Theodosia Dobzhanského, jeZ za pfispéni mnoha dalSich
biologu vyustily ve veledllezité sjednoceni genetiky s evoluéni teorii, béZné ozna¢ované
terminem moderni syntéza. Je to doba, kdy badatelé zacinali chapat vyznam bilkovin pro
Zivot €i vztah mezi genotypem (soubor vSech genu organismu) a fenotypem (pozorova-
telné vlastnosti organismu). A pravé tehdy se odehral i jeden z nejdilezitéjSich pribéhu
v dé&jinach biologie, ktery vedl k poznani, Ze geneticka informace je zakédovana v dvou-
Sroubovici DNA. Jeji strukturu objevili v roce 1953 Francis Crick a James Watson, byt s
prispénim fady dalSich badatell. To byl ale jen zaCatek. Bylo jeSté nutné rozlustit, co tim
kodem vlastné je, jak funguje nebo jak se genotyp preklada do fenotypu. Zaroven tehdy
eugenické uvahy nanestésti dosahly pomysiného vrcholu a genetika, nebo spiSe jeji na-
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prosté nepochopeni, poslouzily béhem nacistického bésnéni jako zaminka k pachani nej-
vétSich zvérstev novodobé historie.

Kniha zivota

Odhaleni struktury DNA umoZznilo hlubSi nahlédnuti do mechanismu dédi¢nosti a otevielo
cestu k feSeni zcela novych vyzkumnych tkold, o nichZ pojednava ¢ast tieti (1970-2001).
Jednim z pfelomovych Uspéchu se v této etapé stala schopnost genetickou informaci Cist
(sekvenovat), tedy urCovat poradi jednotlivych pismen (nukleovych béazi: A, C, G, T)
v DNA. Odtud byl uz jen maly kric¢ek k tomu, aby se védci pokusili s genetickou informaci
né&jakym zplsobem manipulovat. Zanedlouho se skute¢né podafilo vioZzenim genu do ge-
nomu jinych organisma (obvykle bakterii) vytvofit prvni rekombinantni DNA. Pfed vy-
zkumniky se diky tomu oteviela svadna oblast klonovani DNA, kterazto technika jim
umoznovala napfiklad vytvaret v genomu hostitelské buriky ohromné mnoZstvi kopii urci-
tého genu, potazmo tak vyrazné zvysit produkci bilkoviny, jejiz tvorbu ma dany gen na
starosti. To patrné nezni nijak pfevratné, ale kdyZz si uvédomime, Ze bilkoviny se v téle
podili na fadé biologickych procesu a jejich nespravna funkce souvisi s fadou onemoc-
néni, vrha to na celou otdzku docela jiné svétlo. Uz v sedmdesétych letech se objevily
snahy vyrobit takto umeély inzulin, jehoZ byl na trhu vyrazny nedostatek a obvykle se ziska-
val ze slinivek riznych hospodafskych zvifat, kupfikladu prasat. Toto Usili bylo nakonec
uz po nékolika letech korunovano uspéchem, nebot prvni rekombinantni inzulin se poda-
filo pFipravit v roce 1978 a par let nato se podobny kousek podafil i s ristovym hormonem.
Ze zkoumani genu se razem stala zalezitost, jez nebyla pfitaZliva pouze z Cisté védeckého
Uhlu pohledu. Stéle patrné&jSi totiz byly i obrovské moznosti medicinského vyuziti, s nimz
se pojilo i zajimaveé finan¢ni hledisko, které jisté bylo mocnym stimulem priméarniho vyzku-
mu. Tyto prvotni vyzkumy ¢asto probihaly ponékud divoce a v podstaté neregulované.
Mnozi zainteresovani si brzy uvédomili, Ze vytvarenim rekombinantni DNA se lidstvo
pousti do naprosto neznamych vod, a dokud nepozname, jaké dusledky maze naSe poci-
nani mit, je na misté maximalni obezfetnost. To ovdem néktefi chapali jako bezdlvodné
omezovani vyzkumu a zaznivaly vyroky typu: ,Véda se ve sve Cisté formé nezajima o to,
kam mohou jeji vysledky vést. (...) Jeji u€ednici chtéji pouze objevit pravdu.”

Se tfeti ¢asti se do zna¢né miry prolind i ¢tvrtd (1970-2005), ktera se vSak daleko
vice zaméfuje na samotnou genetiku ¢lovéka. Schopnost Cist v knize Zivota totiz otevirala
i jiné moznosti, napfiklad hledat genetickou podstatu dédi¢nych onemocnéni, od rakoviny
prsu pies schizofrenii po cukrovku. V nékterych pfipadech se geny souvisejici s projevem
riznych chorob skute€né podafilo objevit, coZ posléze vedlo napfiklad k prenatalnimu vy-
Setfeni plodd, jez pomahalo urcit, zda se dité nenarodi s néjakou zavaznou poruchou.
Autor podotyka, Ze prvni uspésny potrat iniciovany vysledky takového testovani se usku-
te€nil dokonce jiZ v roce 1968 (existovalo podezfeni, Ze dité bude trpét Downovym syn-
dromem). Z prenatalniho testovani se poté stala béZna praxe, opét se vSak vynofily mo-
ralni problémy, které se s takovym pocinanim nutné poji. Podle kritiki se nejednalo o nic
jiného nez selekci plodld na zakladé jejich genetické vybavy, coZ neodbytné davalo
vzpomenout na tragické nasledky, v néz vyustila klasicka eugenika v prvni poloviné 20.
stoleti. Jini (v tomto pfipadé F. Crick) ovS8em kontrovali prohlaSenimi typu: ,Novorozenec
by nemél byt prohlaSen za ¢lovéka, dokud neprojde urcitymi testy své genetické kvality.”

Potiz dale spocivala vtom, Ze o genetické podstaté mnoha nemoci jsme toho
védeéli velmi malo, nez abychom mohli init tak definitivni rozhodnuti jako ukonéeni tého-
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tenstvi. Choroby ostatné jen malokdy souviseji s jednim jedingm genem. Casto maji na-
opak co docinéni s celou fadou (klidné i stovkami) genu a neni vubec jisté, zda béhem
Zivota nemoc vibec propukne, nemluvé o vlivech prostfedi na vysledny projev genotypu.
V tomto ohledu byly mimochodem velmi dalezité vyzkumy jednovaje¢nych dvoj€at (maji
totoZnou genetickou informaci), jez umoznily stanovit, do jaké miry je urcity znak ovlivnén
geny a nakolik se na ném podepisuje vliv prostfedi. Hlavnim Ukolem obdobi popisova-
ného ve treti a Ctvrté Casti se vSak stal projekt lidského genomu, tedy uréeni sekvence
nukleovych bazi v lidské DNA, jehoz predbézné vysledky byly zvefejnény v roce 2000,
Uplné potom o tfi roky pozdéji.

Souéasna genetika

V pfedposledni ¢asti (2001-2015), nesouci podtitul ,Genetika identity a normalnosti“, uz
se Mukherjee dostava do velmi nedavné minulosti a predstavuje opét zasadné odliSnou
etapu genetického vyzkumu. Podtitul napovida, Ze tentokrat je tématem vztah genu a to-
ho, jaci doopravdy jsme. Hned na Uvod autor upozornuje, Ze lidé jsou z genetického hle-
diska pomérné variabilni a vypovédni hodnota genu, co se vlastnosti jejich nositele tyce,
neni zdaleka takov4, jak si nékdy myslime. Pokud jde napfiklad o genetické ur€eni ras,
plati, Ze genetické rozdilnost uvnitf ,ras" je daleko vétSi nez variabilita mezirasova. Geny
nam sice prozradi, odkud nékdo pochazi a tfeba i ke které ,rase” nalezi, avSak o tom, jaky
dany Clovék skute¢né je, nam toho feknou jen velmi malo. V minulosti se néktefi badatelé
také napriklad pokouSeli odhalit vztah mezi geny a inteligenci, potazmo dédi¢nosti inteli-
gence. Jisté nikoho nepfekvapi, Ze takove spojeni je navzdory pfani nékterych lidi pomér-
né slabé a inteligence, méfrena prostrednictvim 1Q, vyrazné zavisi na prostredi, kupfikladu
socioekonomickém statusu jedince (nehledé na problematiku samotného konceptu IQ,
jehoz hodnota vypovida predevsSim o schopnosti feSit konkrétni a pomérné specificky typ
uloh pouzivanych pfi testu).

Oblibenym tématem byva téz vztah mezi geny a pohlavni ¢i genderovou identitou.
Dfive se sice usuzovalo, Ze gender je dany spiSe kulturné a vychovou, nicméné genetické
vyzkumy, a konec€né i fada konkrétnich a leckdy tragickych pfiklad(, jeZ autor uvadi (sna-
ha vychovat ,genetického” chlapce jako divku a naopak), ukazuje, Ze tak jednoduché to
rozhodné neni a genderova identita je do znacné miry vrozena. Mnohem traskavéjsim
tématem je nepochybné otazka identity sexualni, respektive preference sexualnich part-
ner( urCitého pohlavi. Asi nepfekvapi, ze itady se podafilo objevit spojeni mezi geny
a sexualitou, le€¢ dlouho hledany gay-gen patrné neexistuje, a¢ uz to pred nékolika lety
vypadalo docela nadéjné. SpiSe se v tomto pfipadé jedna o celou fadu gend s menSim
vlivem.

V Sesté a posledni Casti (2015-) uZz se autor dostava do soucasnhosti (text
dokonc&oval koncem roku 2015), ackoli i tentokrat se v Uvodu kapitoly vraci daleko do mi-
nulosti. Hlavni problematikou je zde manipulace se samotnymi geny a napravovani jejich
nedostatkd, popfipadé pfimo jejich vylepSovéani. Jednou z technik, jak néco takového
proveést, je genova terapie, pfi niz se zvolené sekvence DNA vkladaji do pacientova geno-
mu s cilem nahradit nefungujici ¢i nedokonale fungujici gen. S prvnimi genovymi tera-
piemi se zacinalo uz v minulém tisicileti, jenomze se pfi nich nanestésti ukazalo, Ze k no-
vym metodam, kterym Casto jeSté zcela nerozumime, je nutné pfistupovat nadmiru
opatrné. Mukherjee pfipomina smutny pfipad Jesseho Gelsingera, mladika, jenZ se v roce
1999 stal prvni a nutno dodat, Ze zbyte€nou obéti genové terapie, ktera si poté ztracenou
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davéru ziskavala nazpatek jen s obtizemi. V posledni dobé se vSak zacinaji objevovat
bez nadsazky revoluéni metody modifikace genll (zejména CRISPR/Cas9), které nam
patrné umozni velmi pfesné zacilit, jak a kde se ma DNA zménit (to dfive mozné nebylo),
coz otevira branu ke zcela novym metam genového inZenyrstvi. | zde se ovSem dostava-
me na hodné tenky led, respektive do oblasti piné zavaznych morélnich dilemat a otazek,
které bychom méli vyfesit dfiv, nez podnikneme néjaky unédhleny krok. MiZe nas sice
uklidriovat, Ze vétSina zapadnich statdl méa otadzky souvisejici s genetickou modifikaci
organismu, nefkuli ¢lovéka, oSetfené pfisnymi zdkony, potiZ ale spociva v tom, Ze napfi-
klad Cina si ze zapadnich tmluv a moratorii pfili$ nedéla, o emz sv&déi i asté informace
o velice spornych a leckdy i pomérné mrazivych poc€inech taméjSich védcu.

Monumentalni dilo

To je jen velmi struény nastin toho, o ¢em Gen ve vSi obsahlosti pojednava. | pfestoze jde
o témata sloZzit4 a pro leckoho nepochybné i trochu nezazivna, je az s podivem, jak ctivé
a srozumitelné je autor dokézal zpracovat. Vzhledem k chronologickému pojeti mohou
¢tenafi snadno sledovat vyvoj celého oboru a objevovat vztahy nejen mezi vyli¢enymi ob-
jevy, zaveéry ¢i zjisténimi, ale rovnéz mezi jednotlivymi protagonisty. Mukherjee v Zadném
pfipadé neklouze po povrchu. Jeho text je od zac¢atku do konce velmi podrobnou a vy-
Cerpavajici studii o vyvoji konceptu genu a jeho roli ve védé i spole¢nosti. Diky tomuto
pojeti navic nehrozi, Zze by knizka ¢asem né&jak vyraznéji zastaravala, nebot co se tyCe
obdobi 1865—-2001, které v naprosté vétSiné pfipad obsahuje hola historicka fakta, dalo
by se Fict, Zze jen téZzko mlzZe byt pfekonana (leda jeSté podrobnéjsi studii, ktera by vSak
byla pro vétSinu smrtelnikd asi uz necitelna). Zaujme také fakt, Ze téma knihy je i pro sa-
motného autora pomérné osobni, jak naznacuji textem se proplétajici pfibéhy o jeho
vlastni roding, v niz se vyskytlo hned nékolik dédicnych duSevnich chorob. Hrozi tak, ze
podobnéa choroba by mohla v budoucnu propuknout tfeba i u néj samotného ¢&i u jeho déti,
coz knize dodavéa novy rozmer.

Po pfecteni Genu v zasadé nezbyva, nez vyjadrit autorovi slova obdivu za nepred-
stavitelnou peclivost a energii, jez musel pfi praci na tak monumentélnim dile vynalozit,
nemluvé o tom, Ze dokézal takto rozsahly a komplikovany pfibéh skveéle logicky provazat,
aniz by se uchyloval ke zbyte¢nému opakovani. Co se ¢eského vydani ty€e, nelze nevy-
zdvihnout preklad, o néjz se postaral (stejné jako v pfipadé predeslé autorovy knihy)
profesor Jan Smarda z brnénské Masarykovy univerzity, ktery je spolu s odbornymi re-
cenzenty svazku zarukou terminologické presnosti i kvality. Gen je opravdu fascinujici
vypravou do historie zkoumani genetiky a dédi¢nosti a zaroven i rafinovanou ucebnici,
ktera Ctenafi pomuZe najit odpovédi na mnohé palCivé otazky.

Mgr. Pavel Pechéa éek, Ph.D. (1988) vystudoval obor Teoreticka a evoluéni
biologie na Pfirodovédecké fakulté Univerzity Karlovy. Zabyva se biologickym vy-
znamem UV-reflektantnich struktur na kfidlech motylt a dé&jinami pfirodnich véd.
Vénuje se popularizaci védy, pfekladim biologickych textd a recenzovani (nejen)
popularné nauénych knih. (e-mail: pavel. pechacek@gmail.com)
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Perli €ky ze Skolnich lavic
(z pisemnych zkouSek z genetiky, P fF UK, Praha, 2013 — 2015)
doc. RNDr. Dana Hol4, Ph.D., Katedra genetiky a mik  robiologie, P fF UK, Praha

Replikace telomer neni nijak slozita, protoZe se jedna o kratké repetitivni sekvence.

*k%

vr~

Genetické mapovani u lidi — obecné je s lidmi problém, kdyZ jde o pokusy s kfizenim
(néktefi lidé maji tendenci ke stiznostem a navic se mnozime hr66zné pomalu).

*k%k

Genetické mapovani u lidi je zaloZzené na péstovani bunécnych kultur z danych jedincu
a jejich kfizeni (je to efektivnéjSi nez kopa déti).

*k%k

Enhancery asi budou néco zvySovat a insulatory néco sniZovat.

*k%

PFi rekombinaci u bakterii pfeda donor ptuvodni element koncipientovi.
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HyperCap - nova sekvenacni

technologie pro target enrichment

od spolec¢nosti Roche

V lednu 2020 bude na trh uvedena nova sekvenacni technologie
HyperCap pro Target Enrichment véetné Exomu nebo vlastnich
navrzenych panelt

HyperCap zachovava vSechny vyhody

predchoziho systému SeqCap
a piidava nove:

Delsi DNA sondy pro aéinnéjsi hybridizaci,
lepsi uniformitu a lepsi detekci kratkych indeld
= Presnéjsi detekce SNP diky zlepsené technologii
syntézy sond
= Mensi vliv GC para a vyrovnana detekce
v Sirokém rozmezi od AT po GC b ., .
bohaté oblasti '

- Méné PCR cyklti diky aéinnéjsimu zachytu
= Méné PCR dimert
= Zvyseni coverage

Lepsi a presnéjsi mupliplexovani
diky novym 384 UDI adaptéram,
které obsahuji unique molecular
identifiers (UMI)

= Workflow v3.0 zalozené na KAPA produktech
= Nova HyperCap technologie podporuje jak enzymatickou

fragmentaci DNA (HyperPlus Kit) tak i sonikacni fragmentaci (HyperPrep Kit).
= Technologie SeqCap bude podporovana do konce roku 2021.

= Zakaznici se budou moci snadno prevést své designy SeqCap paneld
na novou technologii HyperCap. V pripadé potreby Vam radi pomizeme

= Pro vice informaci kontaktujte obchodniho zastupce nebo aplikaéniho
specialistu spolecnosti Roche

ROCHE s.r.o0, Budova FIVE, Na Valentince 3336/4, 150 00 Praha 5, Ceska republika
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