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Selected Genome Projects 

Category  Species           Genome size (Mb)           Genes  

 

PROKARYOTES      

Actinobacteria Mycobacterium tuberculosis   4,4                4397  

Chlamydia  Chlamydia pneumoniae   1,1                1000  

Cyanobacteria Synechocystis species   3,6                3215  

Gram-positive bacteria Bacillus subtilis   4,2                4221  

  Mycoplasma genitalium   0,5                  503  

Oxygen-reducing bacteria Aquifex aeolicus   1,5                1572  

Proteobacteria Escherichia coli   4,6                4397  

  Haemophilus influenzae   1,8                1791  

  Helicobacter pylori   1,7                1609  

  Rickettsia prowazekii   1,1                  834  

Radioresistent bacteria Deinococcus radiodurans   3,2                3000  

Spirochete  Borrelia burgdorferi   0,9                1279  

  Treptonema pallidum   1,1                1082  

Archea  methanococcus jannaschii   1,6                1813  

      

EUKARYOTES              Chromosomes    

Fungi  Saccharomyces cerevisiae  16    12                6548  

Nematode  Caenorhabditis elegans    6    97              19000  

Insect  Drosophila melanogaster    6  137              13500  

Plants  Arabidopsis thaliana    5  116              25545  

Fish  Fugu rubripes   22  400              25000  

Human  Homo sapiens   23 3000              25000  
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In spite of their much larger DNA content vertebrates have 

only 25% more genes than amphioxus 

, 

Haploid genomes: 



Genome complexity 



Some Data on Human Genome 

• 3.1647 Bbp 

• Average gene is three thousand bp long 

•The longest gene   (for dystrophin) is 2.4 Mbp long 

• Total number of genes is estimated to be 25 000 

• Less than 2% of  DNA encode proteins 

• Over 50% of identified genes have unknown functions 

• Over 50% of junk DNA are repetitive elements  

• Around 20% of our genome is transcribed 



Medical Condition  Human  Great Apes 
Definite 

HIV progression to AIDS  Common  Very rare 

Influenza A symptomatology  Moderate to severe  Mild 

Hepatitis B/C late complications  Moderate to severe  Mild 

Malaria  Susceptible  Resistant 

Menopause  Universal  Rare 

Likely 

E. coli K99 gastroenteritis  Resistant  Sensitive? 

Alzheimer’s disease pathology  Complete  Incomplete 

Coronary atherosclerosis  Common  Uncommon 

Epithelial cancers  Common  Rare 

Speculative 

Menstrual blood loss  Variable  Lower amount? 

Early fetal wastage  High  Low? 

Importance of chimp genome 





Integrace genomiky do medicíny 

• Molekulární diagnostika 

• Genová terapie 

• Personalizovaná medicína 



 (např. syntáza oxidu  

 dusnatého, cytochrom c) 

  - modelové  

     onemocnění  

     pro studium  

     dostupnosti  

     hemu 

Syntetická dráha hemu 
Mutace v genech (jejich chromozomální lokalizace), kódujících 

jednotlivé enzymy hemové syntézy, vedou k sedmi typům porfyrií. 

Český soubor 2100 porfyriků je celosvětově unikátní délkou 

sledování i rozsahem. 



Lidský genom – etické aspekty 
• Důvěrnost dat (rodina, zaměstnavatel, pojišťovna, adopce) 

• Patentování genů (vlastnická práva) 

• Genová terapie (somatické buňky vs. zárodečné buňky) 

• „Pozitivní“ genové inženýrství 
 

 

Lidské buňky – etické aspekty 
• Klonování 

• Embryonální kmenové buňky 



Francis S. Collins 

Řeč života -  

- DNA a revoluce v personalizované medicíně 

 

Edice Galileo, Nakladatelství ACADEMIA 2012 



 



Applications of Molecular Genetics 

1. Transgene organisms 
 - Microorganisms producing important proteins 

 (enzymes, hormones…)  
 - Higher organisms producing important proteins 

 (e.g. in milk) 
 - Improved organisms (e.g. for agriculture, 

 bioremediations…) 
2.  Diagnostics (prenatal, infections…) 
3.  Forensics (DNA tests) 
4.  Gene therapy 
 - Somatic cells 
 - Germinal cells 
 - „Positive“ gene engineering 
5.  Protein engineering  

 
 

            



Biotechnologické a biomedicínské centrum 
Akademie věd a Univerzity Karlovy 

BIOCEV 



 
 
 

Mise projektu BIOCEV 
 

 
 

 

„Vybudovat centrum excelentního výzkumu jako součást 
Evropského výzkumného prostoru a garantovat rozvoj 
moderních biotechnologií a biomedicíny ve prospěch 
vědeckého pokroku a společnosti“ 

 



Vědecký program 
• Funkční genomika - charakterizace komplexní funkce genů včetně jejich 

interakcí, zejména se zaměřením na molekulární podstatu chorob 

• Buněčná biologie a virologie -  asociace nádorových onemocnění 
s virovými infekcemi, regulační mechanismy transformovaných a 
kmenových buněk a mechanismy interakce mezi patogeny a hostitelem  

• Strukturní biologie a proteinové inženýrství - vývoj a produkce 
rekombinantních proteinů s praktickým využitím (např. příprava léčiv 
cíleně směrovaných do patologicky postižených oblastí organismů) 

• Biomateriály a tkáňové inženýrství - vývoj syntetických polymerních 
terapeutik a diagnostik a vývoj polymerních materiálů pro tkáňové 
náhrady v regenerativní medicíně 

• Vývoj léčebných a diagnostických postupů  - studium molekulární 
podstaty chorob směřující ke zlepšení diagnostiky a získání údajů 
využitelných pro další studie terapeutických možností 

 











Importance of “junk” DNA 

 Syncytin (adapted ancestral env polyprotein of HERV-W family) 

 Social behavior in rodents (and possibly humans). 
Microsatellite instability generates diversity in brain and 
sociobehavioral traits 

 Regulation of gene expression and promotion of genetic 
diversity. Retrotransposons regulate host genes in mouse 
oocytes and preimplantation embryos 

 Antifreeze-protein gene in fish 

 Source of microRNAs. Highly conserved non-coding sequences 
are associated with vertebrate development 

 LINE-1 retrotransposition  is involved in repair of broken DNA 
strands 



Pax genes: the vertebrate proteome is markedly larger than the 

amphioxus proteome: 
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Studium molekulární podstaty familiární 

juvenilní hyperurikemické nefropatie  
(poziční klonování podmiňujících genů, charakterizace 

mutantních proteinů, studium vztahu genotyp-fenotyp) 

 



I II III IV ZP domain 

32 126 229 236 273 317 

Cys32Tyr  - Cz5 
Cys126Arg  - GB2 
Met229Arg - Cz2 
Pro236Leu - GB7 
Val273Phe - Be2 
Cys317Tyr - Cz1 

Mutace uromodulinu 

Analýza 20 rodin 

chr.16 +        4 mutace/7 rodin 

chr.16 -         1 mutace/13 rodin 

 

1 mutace nalezena u sporadického případu 

FJHN je geneticky heterogenní onemocnění 



Cytochrom c oxidáza 



 

DNA analýzy u 180 dětí s  defektem cytochrom c oxidázy 
(největší světový soubor dětí s COX deficiencí) 

 

   mutace v SURF1 genu         45 dětí 

         mutace v SCO2 genu         9 dětí  

         mutace v mtDNA        18 dětí 

 

    Imunoelektroforetické analýzy 
    Poruchy asemblace COX v srdci a mozku u dětí s mutacemi  v SCO2 a SURF1 

 SRDCE MOZEK 



Etické, právní a sociální otázky 

• Kdo má mít přístup ke genetickým údajům jedince?  

• Jak má a smí být dědičná informace použita? 

• Patenty, autorská práva a obchodní tajemství 

• Vlastnická práva    

 pojišťovny, zaměstnavatelé, soudci, učitelé, organizace 

zprostředkující adopci, armáda???  



Lidský genom – etické aspekty 
 Důvěrnost dat 

 Patentování genů 

 Genová terapie (somatické buňky vs. zárodečné buňky) 

 „Pozitivní“ genové inženýrství 

 

 

Lidské buňky – etické aspekty 
 Klonování 

 Embryonální kmenové buňky 
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HERV 

Human Endogenous Retroviruses (Example of HERV H) 



HERV 

Human Endogenous Retroviruses (Example of HERV L) 



HERV 

Human Endogenous Retroviruses (Example of HERV 16) 



Evolution of Primates 

4 3 2 1 0 [% divergence] 

15 10 5 0 [Myears] 



Proteom 

human chimp 







FOXP2 

• Mutations lead to articulation impairment (KE family). 

• Only three aa changes between human and mouse. 

• Two specific changes [thr -> asp (233) and asp -> ser (325)]  

appeared 100 000 – 200 000 years ago when Homo sapiens 

appeared. 

 



Evolution of FOXP2 

Base substitution Amino acid substitution 



MYH16 inactivation 






