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Abstrakt 

Polyploidní druhy jsou výrazně zastoupeny mezi rostlinami, ale své významné, nicméně 

méně početné místo mají i u živočichů. Polyploidizace je nestabilní proces, při kterém dochází 

k rychlým změnám genomu a chromozómů. Mezi tyto změny se řadí nejrůznější chromozómové 

mutace, jako jsou translokace, duplikace, inserce a inverze. Stejně jako chromozómové aberace, 

tak WGD (whole-genome duplication) neodmyslitelně zastupují své místo v evoluci organismů, a 

proto je studium jejich mechanismů důležité pro správné pochopení vývoje genomů. 

V současnosti dochází k významnému rozvoji technik napomáhajících studium 

polyploidních genomů a připívajících k zařazování polyploidizačních událostí do evolučních 

souvislostí. Mezi tyto techniky patří pruhování a také fluorescenční in situ hybridizace, která díky 

využitelnosti nejrůznějších sond velmi účinně napomáhá v odhalování chromozomálních 

přestaveb. 
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Abstract 

 Polyploid species are significantly represented among plants and some animals. Whole-

genome duplication (WGD) is an unstable process with rapid changes in a genome and also 

changes in chromosomes. These changes includes chromosomal aberrations, such as 

translocations, duplications, insertion and inversions. Chromosomal aberrations and WGD are 

strongly represented in the evolution of organisms. Therefore the study of their mechanisms is 

important for an understanding of genomic development. 

 At present, there are developments in technique helping study polypoid genomes and also 

helping add polyplodozation events to evolutionary contexts. These techniques includes banding 

as well as fluorescent in situ hybridization, which, thanks to the applicability of various probes, 

helps to detected chromosomal rearrangements. 
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Úvod 

 

Chromozómové přestavby jsou mutace, při kterých dochází ke strukturním změnám 

chromozómu. Tyto změny jsou děleny podle toho, zda je během nich zachováno původní množství 

genetického materiálu či nikoliv. Kromě strukturních změn chromozómu rozlišujeme i numerické 

změny označovány jako mutace na genomové úrovni. Mezi tyto změny řadíme polyploidie a 

aneuploidie.  

Skupina těchto chromozómových a genomových abnormalit je velmi početná a má rozdílně 

klinické významy. Může se jednat jak o takřka žádné fenotypové projevy, tak i rozsáhlé poruchy, 

v jiných případech jsou tyto změny neslučitelné s životem. 

Nelze však popřít klíčový význam chromozomálních abnormalit během evoluce, kde nalézáme 

důkazy o vzniku nových druhů organismů právě díky mutacím ať už jen části chromozómu či 

celého genomu. Tyto důkazy je možné objevovat a potvrzovat díky rozvoji cytogenetických metod 

výzkumu. 

Mnohdy jsou také polyploidizační události doprovázeny změnami chromozómu v důsledku 

velké nestability takového genomu a zástupce polyploidních druhů nalézáme v různém spektru 

rostlin i živočichů. 

  

Cílem této práce je na základě dostupných publikací popsat mechanismy chromozómových 

přestaveb a jejich souvislost/nesouvislost se vznikem polyploidních druhů. Dalším cílem je uvést 

způsoby odhalování chromozómových přestaveb a polyploidizací. 
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Mutace a jejich dělení  

 Mutace jsou změny genotypu. Jsou děleny několika možnými způsoby, jedním z těchto 

způsobu dělení je na spontánní (které vznikají zcela náhodně například chybou replikačních 

mechanismů) a indukované (do této skupiny se řadí mutace vyvolány za použití známých 

mutagenů). Indukované mutageneze se využívá v celém spektru odvětví molekulární biologie a 

genetiky. 

 Dalším možné dělení mutací je podle místa působení na genomové (do kterých řadíme 

polyploidie a aneuplodie). Během polyploidizace dochází k znásobení celého genomu, aneuploidie 

je násobení pouze některého z chromozómu (např. trisomie). Dalšími mutacemi podle místa 

působení jsou mutace na chromozómové úrovni, jsou to tzv. chromozómové přestavby (viz níže). 

A jako další jsou mutace na genové úrovni, nebo se jim také říká bodové mutace. Zde řadíme 

například adice (dochází k zařazení jednoho nebo více nadbytečného nukleotidového páru), 

delece (dochází ke ztrátě jednoho nebo více nukleotidového páru) a substituce (jeden 

nukleotidový pár je nahrazen jiným). 

 

Chromozómové přestavby a jejich dělení 

Chromozómové přestavby jsou důsledkem nestability genetického materiálu. Mohou být 

způsobeny například tzv. klastogeny (mutageny způsobující zlomy chromozómů) nebo také 

chybami replikačních mechanismů. Jedno z možných dělení těchto přestaveb je na balancované a 

nebalancované. Pokud dojde k balancované strukturní změně chromozómu, celkové množství 

genetického materiálu se nemění a nemusí tedy nutně docházet ke klinickým projevům, avšak tyto 

projevy se mohou vyskytnout v potomstvu, kde už se mohou objevit v nebalancované formě. 

Další možné dělení chromozómových strukturních aberací je podle toho, k čemu reálně na 

chromozómu dochází. Může se jednat například o duplikace, kdy dochází ke zdvojení části 

genetického materiálu na rameni chromozómu, delece, při kterých určité části chromozómů 

zaniknou, nebo mohou nastat inserce či translokace. Některé z těchto mutací budou dále popsány 

podrobněji. 

Translokace 
 Jedna z běžných strukturních změn chromozómu je translokace (Janssen & Medema, 

2013). K této abnormalitě chromozómu dochází po dvou-řetězcovém zlomu (double-strand break 

- DSB) dsDNA při spojování částí chromozómů mezi nehomologními chromozómy (Richardson, 

Moynahan, & Jasin, 1998).  
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Také bylo dokázáno již dříve, že DSB indukující činidla jako jsou ionizační záření, UV světlo a 

chemické mutageny mohou 

vést k translokacím (Janssen & 

Medema, 2013). Často však 

dochází k DBS během replikace 

DNA (Haber, 1999), proto je 

nutné, aby měla buňka 

reparační systém. 

 Pokud dojde v buňce k DSB, 

nastávají dva mechanismy 

opravy, spojování dvou 

nehomologních konců 

chromozómů (non 

homologous end joining – 

NHEJ) nebo homologní 

rekombinace (homologous 

recombination - HR). 

Schéma výše znázorňuje, jak dochází k translokaci při spojení dvou nehomologních konců při DSBs. 

Pravé schéma znázorňuje průběh homologní rekombinace nehomologních chromozómů za 

přítomnosti podobné sekvence obou chromozómů. V tomto případě se sekvence může potenciálně 

prodloužit až na konec ramene. Obrázek převzat a upraven z (Ferguson & Alt, 2001).  

Existují dva multi-proteinové komplexy, které jsou faktory ovlivňující NHEJ. Prvním je DNA-

dependentní protein kináza (DNA-PK), která je složena z Ku70 a Ku80 proteinů tvořící komplex 

(Ku), tento komplex se váže pouze za přítomnosti konců DNA (Lieber, 1999), dále obsahuje 

katalytickou podjednotku (DNA-PKcs). Druhý komplex je složen z DNA Ligázy 4 (Lig4) a XRCC4 

(protein opravující DNA), tento komplex především katalyzuje vazbu komplexů v průběhu NHEJ. 

Oba tyto komplexy jsou vysoce konzervativní od kvasinek až po člověka (Ferguson & Alt, 2001). 

Buněčné apoptózy a embryonální latence při mutaci v genu pro některý z těchto komplexů nám 

dokazuje, že k dvou-řetězcovým zlomům na DNA dochází často a dráha NHEJ je kritická pro jejich 

opravu (Ferguson & Alt, 2001). 

U savců je HR častěji používanou metodou pro opravu DSBs (Richardson et al., 1998). Během 

homologní rekombinace se uplatňují proteiny Rad51p, Rad54p, Rad59p, tyto proteiny byly 

nalezeny u kvasinek rodu Saccharomyces. Další důležité proteiny jsou Rad50p, Mre11p a Xrs2p. 

Všechny tyto proteiny mají své homology u obratlovců (Haber, 2000).  

Obrázek 1- Schéma NHEJ a HR při translokaci.  
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Duplikace 

 Dalším příkladem chromozómových aberací, při kterých v tomto případě dochází 

k zachování celkového počtu chromozómů, avšak zdvojení části chromozómu, jsou genové 

duplikace.  

 První zmínky o genové duplikaci a jejich souvislosti s evolucí pocházejí z roku 1936 

(Zhang, 2003). V časopise Bridges bylo publikováno zdvojení genu pro velikost očí u octomilky 

(Drosophila melanogaster). 

 Genová duplikace může nastat při nerovnoměrném crossing-overu nebo retropozici. Když 

při crossing-overu dochází k tandemové duplikaci vícera genů, znamená to, že geny jsou na 

chromozómu spojeny (Yang, Takuno, Waters, & Gaut, 2011). V závislosti na poloze crossing-overu 

může docházet k zdvojení části genu, celého genu nebo i několika genů. Pokud jsou v 

původních genech přítomny introny, budou také duplikovány – na rozdíl u retropozice (Zhang, 

2003). 

Na obrázku jsou znázorněny dva 

běžné modely duplikace. Schéma a) 

znázorňuje nerovnoměrný crossing-

over, jehož výsledkem je 

rekombinace, ve kterém jsou 

rekombinantní místa neidentická 

k oběma rodičovským DNA 

molekulám. Schéma b) znázorňuje 

retropozici, ke které dochází je-li 

mRNA retrotranskribována do 

komplementární DNA (cDNA) a pak 

vložena do genomu (obdélníky na 

obrázku jsou exony, tučné čáry 

introny). Obrázek převzat a upraven 

podle Zhang (2003). 

 

 

Retropozice nastává, když je mRNA reverzně transkribována – přepsána do komplementární DNA 

a poté vložena do genomu. Dochází ke ztrátě intronů a regulačních sekvencí, přítomnosti poly A 

Obrázek 2-duplikace 
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sekvencí a k přítomnosti krátkých specifických repetic (Zhang, 2003). Další velký rozdíl oproti 

nerovnoměrnému crossing-overu je, že duplikovaný gen je odpojen od původního genu, protože 

vložení cDNA do genomu je víceméně náhodné (Zhang, 2003).  

 Duplikace se vyskytují u jedince a mohou být udrženy nebo ztraceny v populaci, podobně 

jako bodové mutace (Yang et al., 2011). Pokud je nově vzniklá alela selektivně neutrální, má jen 

velmi malou pravděpodobnost, že se udrží v populaci, konkrétně 1/2N, kde N je efektivní velikost 

populace. To naznačuje, že většina duplikací je v evoluci ztracena a jejich fixace je časově náročná 

(Zhang, 2003).  

Delece a Inzerce 

 Delece jsou chromozómové přestavby, při nichž dojde ke ztrátě části chromozómu, a to ať 

už konců či prostředních částí ramének. K těmto ztrátám může docházet během crossing-overů.  

 Inzerce fungují na podobném principu jako delece, ale dochází k vložení části 

chromozómu, podle toho odkud pochází daná sekvence a kam se následně vkládá dochází 

k určitému počtu zlomů. Může například dojít ke třem zlomům, dva na jednom chromozómu, který 

bude inzert poskytovat a jeden zlom na rameni chromozómu, do kterého je inzert vložen. Jiný 

počet zlomů nastane, pokud dojde k odštěpení telomerických částí chromozómu, případně 

pericentromerických oblastí. 

Inverze 
 Inverze je otočení části ramene chromozómu, nastává jako důsledek dvou zlomů na 

jednom rameni chromozómu.  
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Polyploidizace 

Polyploidizace je genomová mutace, při které dochází k znásobení celých sad chromozómů, 

velmi běžná u rostlin, o něco méně častá u živočichů (bezobratlých i obratlovců).  

 

Polyploidizace u rostlin  

Původně se předpokládalo, že polyploidní jsou pouze rostliny, a proto se výrazně více 

studií zaměřovalo právě na jejich výzkum (De Storme & Mason, 2014). U angiospermu kvetoucích 

rostlin se násobení genomu v průběhu evoluce přiřazuje až 70 % z nich (Yang et al., 2011). 

Znásobování chromozómových sad prostřednictvím autopolyploidie (v duplikovaném genomu se 

nachází pouze znásobené sady původního genomu, tedy jednoho předka) a allopolyploidie (v 

duplikovaném „hybridním“ genomu se vyskytují genomy různých rodičovských druhů) se 

objevovalo již v období Křídy, od prvních objevů angiospermů, které prodělaly několik cyklů 

polyploidizace v různých časových obdobích. Kvůli potenciálně rychlému evolučnímu vývoji jsou 

konkrétní polyploidizace a obnovování diploidního stavu špatně rozeznatelné, nazýváme je 

„paleopolyploidní“ genomy (Yang et al., 2011). Pravděpodobně pouze poslední duplikace genomu 

jsou klasicky uznávány jako polyploidní události, příklady takovýchto polyploidů jsou 

nejvýznamnější zemědělské komodity jako pšenice, sója, brambory, cukrová třtina a bavlna 

(Wendel, 2000). 

  Aplikace molekulárně genetických technik potvrdila, že řada fenoménů a procesů vede 

k stabilizaci polyploidů a k jejich evoluci. Některé z těchto poznatků jsou popsány pozorováním 

starších polyploidů, zatímco jiné byly odhaleny analýzou potenciálně mladých polyploidů nebo 

dokonce analýzou syntetických allopolyploidů. Různé aspekty vývoje genomu lze popsat podle 

studie Wendel (2000) pomocí následujících kategorií: vývoj chromozomální struktury, rychlé ne-

Mendelovské změny genomu, intergenomické invaze a interakce jádra a cytoplazmy. Tyto 

kategorie jsou popsány níže. 

 Chromozomální duplikace a strukturní evoluce – jeden z nejdůležitějších poznatků, který se 

vynořil díky rozsáhlému využití technologií genetického mapování, bylo to, že mnoho rostlin dříve 

považovaných za diploidní jsou ve skutečnosti stabilizovaní polyploidní. Také in situ hybridizace 

a speciální techniky vizualizace chromozómů jsou mocnými nástroji k objevení a poznání dávných 

polyploidizačních událostí. Při využívání těchto metod a porovnávání mapovacích studií bylo 

nalezeno velké množství chromozómových přestaveb, a to i u diploidních rostlin, není tedy 

překvapením, že se chromozómové přestavby (například inverze a translokace) vyskytovaly i u 

rostlin, které byly považovány za starověké polyploidy.  
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 Rychlá genomová evoluce – očekáváným výsledkem fúze dvou jader a následné 

polyploidizace je kompletní genomová sada obou rodičů. Toto očekávání slouží jako vhodná 

nulová hypotéza pro predikci podílů polyploidního jádra. Namísto přirozeně se vyskytujících 

polyploidů, u kterých může stále probíhat stabilizace dřívější polyploidizační události, je 

vhodnější využít experimentálně systetizované allopolyploidy. Nedávné studie ukazují, že 

nasyntetizovaní allopolyploidi často neodpovídají genomům svých rodičů. Místo toho se v jejich 

genomech ukazuje výskyt non-mendelovkých změn doprovázených polyplodizací. Tyto studie 

jsou nemálo zodpovědné za rostoucím povědomí o dynamice polyploidních genomů. 

 Intergenomické invaze – řada studií založených na Southern blot hybridizačních analýzách 

ukazuje, že během polyploidizace docházelo i ke kolonizaci genomu genomově-specifickými 

repetitivními sekvencemi. 

 Interakce mezi jádrem a cytoplazmou – růst a vývoj rostlin vyžaduje kromě regulace a 

exprese nukleárních genů také funkci mitochondriálních genů a genů chloroplastů. Při 

polyploidizaci dojde k znásobení jaderných genů, nikoli však k znásobení genů mitochondrií a 

chloroplastů. To může mít za následek problémy s interakcí a koordinací některých fyziologických 

dějů. Tyto problémy mohou být horší u allopolyploidizace, kde původní geny nesou důležité 

rozdíly. Musí docházet k optimalizaci a stabilizaci během evolučního vývoje. 

Podle studie Sémon & Wolfe (2007) jsou interchromozomální přestavby častým rysem 

evoluce po WGD u rostlin. Také popisuje, že epigenetické znaky před WGD a také epigenetické 

změny po WGD můžou výrazně ovlivnit osud duplikovaných genů.  
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 Studie Chen (2007) přibližuje rozdíly mezi auto- a allopolyploidií a jejich příčiny vzniku. 

 

Na obrázku 4 jsou znázorněny a popsány různé případy vzniku allopolyploidů a vznik 

autopolyploidů. Schéma 4a znázorňuje autotetraploidizaci jako následek duplikace diploidního 

genomu, schéma 4b zobrazuje hybridizaci dvou diploidních genomů za vzniku hybridního 

diploidního genomu a následnou genomovou duplikaci za vzniku allotetraploidů. Další schéma 4c 

zobrazuje vznik allotetraploidů fúzí dvou diploidních genomů. Schéma 4d zobrazuje vznik 

allotetraploidů hybridizací dvou autotetraploidních genomů. Poslední schéma 4e zobrazuje vznik 

segmentálního allotetraploidního genomu, tento případ může nastat, když se na homologních 

chromozómech objeví homologní sekvence a dojde ke změnám genomu u původních allotetraploidů. 

Obrázek převzat a upraven z (Chen, 2007). 

 V rámci evolučních výhod, polyploidy jednoho druhu mohou lépe přežívat v nepříznivých 

podmínkách než diploidní druhy. Pokud se budeme bavit o rozdílných genových expresích mezi 

allopolyploidy a jejich rodičovskými genomy, v publikaci Chen (2007) je popsáno několik dalších 

mechanismů. Zaprvé většina genů je koexprimována, zadruhé duplicitní geny se ztrácejí (Blanc & 

Wolfe, 2004) nebo mutují. Poločas rozpadu aktivního paralogního genu, který se ztrácí nebo 

mutuje se odhaduje na 2-7 milion let. Zatřetí epigenetické změny mohou ovlivňovat genovou 

Obrázek 3- allotetraploidie a autotetraploidie 
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expresi u nových allopolyploidů. Ovšem dopady těchto mechanismů mohou být u různých 

polyploidů odlišné, například delece sekvencí je pozorována u pšenice, translokace a transpozice 

byly nalezeny u brukve a změny genové exprese se zdají být významné u huseníčku.  

 Publikace Chen (2007) dále zmiňuje, že allopolyploidie indukuje širší rozsah genové 

exprese než autopolyploidie, naznačuje to, že hybridizace má větší účinky na genovou expresi a 

fenotypové projevy než zdvojení genomu pomocí jednoho rodičovského druhu.  

 V jiné studii Q. Song & Chen (2015) se uvádí, že jako odezva na genomový šok při 

mezidruhové hybridizaci musí nově vzniklé polyploidy překonat zvýšení počtu genů. Mnoho 

duplikovaných genů může projít pseudogenizací (pseudogeny jsou nefunkční geny s homologií 

k funkčním genům kódujících proteiny (Yang et al., 2011)), subfunkcionalizací (při 

subfunkcionalizaci dochází k zachování funkcí obou duplikovaných genů, ale jejich funkce je 

vzájemně ovlivňována a může být nižší (Yang et al., 2011)) či neofunkcionalizací 

(neofunkcuonalizací se může vyvinout nová funkce v jednom z duplikovaných genů nebo může 

docházet k modifikaci původní funkce (Yang et al., 2011)). 

 Publikace Visger, Blaine Marchant, & Soltis, (2016) vizualizuje složitost přechodu mezi 

polyploidními a zpět diploidními druhy do současného stavu následujícím schématem. 

 

Obrázek 4- Průběh polyploidizace v evoluci 
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Na obrázku 5 je zobrazen průběh polyploidních událostí následovaných zpětným redukováním 

genomu na diploidní v průběhu let od dávného předka. Barevně je znázorněno, že přechody 

doprovází zmenšování genomu, genomové přestavby, změny exprese genu, změny funkcí genu, a taky 

epigenetické znaky. Převzato a upraveno z (Soltis et al., 2016). 

 

Polyploidizace u živočichů 

 Polyploidizace byla dokumentována přes malý rozsah živočišné říše (Schmid, Evans, & 

Bogart, 2015). Četně se vyskytuje u živočichů s partenogenetickým rozmnožování, naopak při 

sexuální reprodukci je vzácná. Možnými bariérami může být přítomnost pohlavních chromozómů 

nebo histologické složitostí vyšších živočichů (Schmid et al., 2015). Tyto překážky mohou být také 

důvodem, proč se polyploidie vyskytuje daleko častěji u rostlin (Orr, 2018). Uvádí se, že ze všech 

tříd obratlovců lze u obojživelníků pozorovat největší diversitu polyploidních biotypů vzniklých 

nezávisle na sobě. (Schmid et al., 2015). 

U obojživelníku nalezneme drápatku (Xenopus), která má zástupce mezi polyploidními 

živočichy (Uno, Nishida, Takagi, Ueno, & Matsuda, 2013). Studie Evans, Kelley, Tinsley, Melnick, & 

Cannatella (2004) uvádí, že u drápatek došlo k více nezávislým polyploidzačním událostem (viz. 

Obrázek 5) a nalezne u nich diploidní, tetraploidní, oktoploidní i dodekaploidní druhy (Tymowska 

& Fischberg, 1973), (Knytl et al., 2017). Také se předpokládá významná převaha 

allopolyploidizací. I v těchto případech jsou popsány pozitivní i negativní dopady znásobení 

genomu. Allopolyploidní žáby mohou lépe odolávat parazitům svých předků, nicméně nevýhodou 

může být řešení exprese genů (Ben J. Evans et al., 2004). Příkladem může být X. leavis, který má 

diploidní genom, ale téměř dvojnásobný počet chromozomů než také diploidní X. tropicalis, 

předpokládá se, že v evoluci došlo k allotetraploidizaci a následně došlo k opětovnému obnovení 

meiotického párování (Session et. al, 2016) . Kromě polyploidizačních událostí ovlivnila evoluční 

vývoj žab i bifurkace. Předek dá vzniknout populacím, které postupem vývoje dosáhnout 

značných odlišností, tyto odlišnosti mohly nastat díky fyzickým překážkám geografického 

rozptýlení jedinců (Ben J. Evans, 2008). I přesto však nejsou evolučně natolik vzdáleni a může 

docházet k jejich křížení tzv. retikulace (Ben J. Evans, 2008).  
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Na obrázku 5 je podle 

publikace Ben J. Evans et al., 

(2015) převzat a upraven 

fylogenetický strom druhů 

drápatek. Symboly před jmény 

značí jejich ploidie. Bílé kruhy 

vyznačují allopolyploidizace, 

červené kruhy vyznačují 

známe předky a kříže 

vyhynulé. 

 

 

 

 

 

 

 

 

 Další polyploidní zástupce obojživelníků nalezneme u axolotlů (Bi & Bogart, 2006). 

Mnoho polyploidních zástupců nalezneme také u ryb. Některé polyploidní druhy ryb 

(například Karas stříbřitý) vznikly díky partenogeneze, která je často spojena s hybridizací (C. 

Song et al., 2012).  

 Mezi plazi nalezneme polyploidního zástupce z rodu bičochvostů (Wright & Lowe, 1968). 

 Studie Wright & Lowe, 1968 uvádí další zástupce polyploidních organismů mezi 

ploštěnci, hlísticemi, kroužkovci (například roupcovití (Christensen, 1961)) , měkkýši, hmyzem 

(např. někteří zástupci brouků a stejnokřídlých).  

 V studii Gallardo, Kausel, Jiménez, Bacquet, & González, 2018 jsou, i přes původní 

předpoklad neudržitelnosti polyploidů u savců, uvedeni jejich zástupci žijící na území Afriky a to 

řádu hlodavců čeledi osmákovití. 

  

Obrázek 5-fylogenetické strom drápatky 
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Cytogenetické metody zabývající se detekcí chromozómových přestaveb a 

polyploidizačních událostí 

Pruhování 
 Běžně používanou metodou pro barvení a vizualizaci jednotlivých chromozómů. Podle 

použitého barvení nebo způsobu barvení rozlišujeme:  

G-pruhování (barvení pomocí Giemsového roztoku a působení trypsinu)  

Q-pruhování (barvení fluorescenčními barvivy) 

R-pruhování (písmeno R zde značí reverse neboli obrácené oproti G, toho se docílí pomocí 

působení vysoké teploty před samotným barvením) 

C-pruhování (vizualizace konstitutivního heterochromatinu) 

NOR-barvení (při kterém se navazuje stříbro na aktivní místa organizátorů jadérek) 

Barvení pomocí antibiotik, jako jsou například mitramycin, olivomycin a chromomycin, tyto látky 

se vyznačují preferencí vazby k úsekům bohatým na G-C páry. 

Pomocí této metody lze detekovat morfologické rozdíly chromozómů. Například C-pruhování nám 

vizualizuje konstitutivní heterochromatin, který se vyznačuje repetitivními sekvencemi. Tyto 

sekvence mohou mít při porovnávání homologních a homoeologních párů chromozómu po 

polyploidizaci rozdílné umístění (Knytl et al., 2017) právě v důsledku přestaveb chromozómu. 

FISH 

 FISH neboli fluorescenční in situ hybridizace je metoda, která se využívá pro vizualizaci 

námi vybraného genu nebo úseku DNA. Principem je vazba sondy na komplementární úsek DNA, 

který chceme pomocí FISH vizualizovat. Sonda je fluorescenčně značená a lze ji pozorovat pod 

fluorescenčním mikroskopem. Tuto metodu lze také využít pro vizualizaci RNA. Metody barvení 

založené na sondách umožňují srovnání karyotypů různých fylogenetických skupin (Pawlina & 

Bugno-Poniewierska, 2012). 

FISH-TSA 

 Zkratka TSA znamená Tyramide Signal Amplification, slouží k světelné mikroskopické 

vizualizaci antigenů a nukleových kyselin, respektive fluorescenci a enzymatické vizualizaci 

(Raap, 1998). Při této metodě se používají cDNA sondy. Technika FISH-TSA umožnila přesnou 

lokalizaci genů v genomu X. tropicalis (Krylov, Tlapakova, & Macha, 2007) a také sestavení 

genetické mapy X. tropicalis (Wells et al., 2011). Tuto metodu lze aplikovat při detekování 

chromozómových přestaveb díky vizualizaci jednotlivých genů a při vzájemném porovnávání 
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diploidních a polyploidních druhů můžeme předpovídat i evoluční souvislosti během 

polyploidizace na základě změny umístění konkrétních genů na chromozómech. 

Zoo-FISH 

 Jedna z hlavních metod, která umožňuje porovnat podobnosti a rozdíly v organizaci 

genomu (Pawlina & Bugno-Poniewierska, 2012). Tato metoda se stala hlavním nástrojem pro 

určení úrovně konzervatismu chromozómů (Pawlina & Bugno-Poniewierska, 2012). Tato 

technika používá specifické barvící sondy (WCP neboli celo-chromozómové sondy) k nalezení 

komplementarity chromozómů jiných druhů (Machado et al., 2018). Takto dokážeme zjistit, které 

části chromozómu jsou stejné, které rozdílné. 

Ve studii Pontes et al., (2004) bylo za pomocí vizualizační metody FISH zjištěno, že u huseníčku 

(Arabidopsis suecica) došlo ke ztrátě, zisku nebo chromozomálním přestavbám NOR a 5S lokusu 

těsně po allotetraploidizaci genomu a to poté vedlo k chromozomálním změnám, z nichž některé 

jsou k nalezení v přírodě. Díky cytogenetickým metodám bylo možno pozorovat strukturní 

změny genomu jako jsou delece, inserce, duplikace a translokace i u dalších rostlinných 

zástupců, například tabák a také translokace u allotetraploidního druhu ovse (C. Song et al., 

2012).  

 Studie Knytl et al. (2017) odhaluje cytogenetické charakteristiky u tetraploidní drápatky 

Xenopus mellotropicalis a porovnává je s příbuznou diploidní drápatkou X. tropicalis a 

tetraploidní drápatkou X. epitropicalis. Zoo-FISH analýza využívající XTR 9 (X. tropicalis 

chromozóm číslo 9) WCP dokázala, že konstitutivní heterochromatický blok z chromozómu 9 u 

předka se nachází na chromozómech 2a a 9b u X. mellotropicalis. Tento výsledek může být 

vysvětlen existencí dvou diploidních předků, první předek by odpovídal X. tropicalis, který má 

konstitutivní heterochromatin na chromozómu číslo 9 a druhý, pravděpodobně již vyhynulý 

předek, měl konstitutivní heterochromatin na chromozómu číslo 2. Allotetraploidizace by pak 

umožnila vnik předků tetraploidních drápatek X. mellotropicalis a X. epitropicalis. V takovém 

případě by rozdílné umístění konstitutivního heterochromatinu na chromozómech 2a a 9b bylo 

způsobeno translokací u diploidních předků. 

GISH, CGH 

 Genomová in situ hybridizace (GISH) a komparativní genomová hybridizace (CGH) jsou 

metody příbuzné metodě FISH. Jako sondy se využívá genomová DNA (gDNA), která je připravena 

z příbuzných druhů sledovaného organismu. Komparativní genomová hybridizace pracuje na 

principu hybridizace dvou různě značených sond na chromozóm. Jedna barva odpovídá 

chromozómové výbavě téhož chromozómu, na který hybridizujeme a druhou barvou je značena 

DNA z vyšetřovaných buněk. CGH umožňuje vyšetření celého genomu v jedné hybridizační reakci 
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a není při ní zapotřebí kultivace buněk. Tyto metody odhalují delece a amplifikace genomu, 

nevýhodou však je, že metoda CGH špatně odhaluje balancované změny (v případě translokací a 

inverzí).  

 Studie Bogart, Bartoszek, Noble, & Bi, 2009 uvádí, že GISH metoda má velké uplatnění v 

identifikaci genomové evoluci unisexuálních organismů. Ve studii Majtánová et al., 2016 využili 

metodu GISH při detekci genomů diploidních a triploidních rybovitých obratlovců, 

rozmnožujících se asexuálně. Díky červenému a zelenému barvení genomů mohli přiřadit, která 

haploidní sada genů patří konkrétnímu předkovi. Karyotypy těchto živočichů byly jednotné bez 

ohledu na stáří jejich původu, a to naznačuje dlouhodobou stabilitu karyotypů těchto asexuálně 

se rozmnožujících organismů. Tato metoda se ukazuje jako vhodná a rychlá pro zjištění shod 

v genomech diploidních a polyploidních organismů jednoho druhu. Shoda může vést 

k předpokladu, že se jedná a předka a případné odchylky genomu mohou odhalit chromozómové 

přestavby, které můžeme dále a podrobněji zkoumat metodou FISH. 
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Závěr 

 Tato práce přibližuje, jak pomocí cytogenetických technik lze odhalit přítomnost 

polyploidizačních událostí či chromozómových přestaveb. Také popisuje mechanismy některých 

těchto přestaveb a přibližuje rozmanitost zástupců polyploidních druhů. 

 Z mnoha publikací je jednoznačně odvoditelné, že polyploidizační události jsou 

doprovázeny některými chromozómovými přestavbami související s nestabilitou znásobeného 

genomu. Náročnější je ovšem posoudit, zda-li procesy polyploidizace a konkrétní translokace 

vznikaly závisle či nezávisle na sobě.  

 V některých studiích uvedených v práci již byla souvislost polyploidizačních událostí 

následována přestavbami chromozómu dokázána a popsána, a to převážně díky metodám 

fluorescenční in situ hybridizace. U mnoha polyploidních druhů je však stále velký prostor 

k rozklíčování podstaty souvislosti polyploidizačních událostí s translokacemi či dalšími 

chromozómovými přestavbami. Tímto směrem by se také mohly ubírat další práce založené na 

této rešerši.  
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Seznam zkratek 

CGH Comparative genomic hybridization Komparativní genomová hybridizace 

DSB Double-strand break Dvou-řetězcový zlom 

GISH Genomic in situ hybridization Genomová in situ hybridizace 

NHEJ Non homologous end joining Spojování nehomologních konců 

HR Homologous recombination Homologní rekombinace 

DNA-PK DNA-dependent protein kinase DNA dependentní protein kináza 

DNA-PKcs DNA- dependent protein kinase catalytic 

subunit 

Katalytická podjednotka DNA-PK 

WCP Whole chromosome probes Celo-chromozómové sondy 

WGD Whole-genome duplication Celo-genomová duplikace 

FISH Fluorescent in situ hybridization Fluorescenční in situ hybridizace 
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