Abstrakt:

Cirkadianni systém se u organismil vyvinul jako adaptace na periodické zmény prostredi. Jeho
ulohou je zajistit pravidelnou synchronizaci mezi solarnim cyklem a vnitini periodou
organismu, a generovat signaly, kterymi jsou synchronizovany behavioralni a fyziologické
procesy Vv téle se solarnim cyklem. Cely mechanismus probihd na trovni bunky, kde dochazi
k pravidelnym oscilacim transkripcné transla¢nich smycek hodinovych geni béhem 24 hodin,
¢imz je zajistén pravidelny rytmus organismu. Cirkadianni systém vSak u lidi nemusi generovat
stejné dlouhou periodu a miize se liSit v mife synchronizace s vnéjSim cyklem. V dasledku toho
dochazi ke vzniku tzv. individualnich ¢asovych preferenci. Tyto odliSné preference se oznacuji
jako chronotypy, které se deli do péti kategorii: extrémné vecerni, mirné vecerni, nevyhranény,
mirné ranni a extrémn¢ ranni typ. Za jednu z moznych pticin téchto odliSnosti jsou povazovany
polymorfismy hodinovych gend. Asociace vybranych polymorfismii hodinovych gent
s extrémnimi chronotypy je pfedmétem této diplomové prace. Od dobrovolnikl s extrémnimi
chronotypy jsme ziskali vzorek slin pro izolaci DNA. Vyuzitim molekularnich metod PCR,
restrikéni Stépeni a sekvenace jsme provedli genotypizaci vybranych polymorfismti hodinovych
gent Bmall, Clock, Per2 a Per3. Statistické a korelacni analyzy ukézaly, Ze u polymorfismu
genu Clock (T3111C) asociuje alela C s rannim chronotypem. NaSe vysledky také naznacuji,
ze kombinace haplotypt s polymorfismem genu Clock je ovlivnéna zjisténou asociaci alely C
a ranniho chronotypu. S rannim chronotypem také asociuje kombinace genotypt
»(AG + AA)/(55 + 45)“ haplotypu Bmall/Per3. NaSe prace vyznamné rozSifuje poznatky
jinych laboratofi a potvrzuje predpoklad, Ze cirkadianni fenotyp ¢lovéka neni dan jednoduchou
zménou v proteinové struktuie danou jednim polymorfismem, ale je nejspiSe formovan

specifickym vzorcem provazanych polymorfismi hodinovych gent.
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