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WSTÊP

Prezentowana ksi¹¿ka zawiera zwiêz³y zestaw g³ównych zagadnieñ

z genetyki — dziedziny biologii cechuj¹cej siê najbardziej dynamicznym

rozwojem.

Pierwsze rozdzia³y obejmuj¹ podstawowe informacje o strukturze

kwasów nukleinowych ze szczególnym zwróceniem uwagi na DNA, ko-

duj¹cego informacjê genetyczn¹, dziêki której powstaj¹ i funkcjonuj¹

komórki. Ekspresja genów polegaj¹ca na odczytaniu informacji zawar-

tej w DNA oraz ich kontrola uzupe³nia obraz wspó³zale¿noœci istnie-

j¹cych w ka¿dej komórce. Grupy komórek tworz¹ organy i organizmy,

a ich struktura i funkcjonowanie odzwierciedla informacjê zawart¹

w ich genotypach.

Zasady segregacji materia³u genetycznego po raz pierwszy odkryte

przez Mendla maj¹ zastosowanie dla wiêkszoœci genów wchodz¹cych

w sk³ad genomów cz³owieka i innych organizmów.

Dynamiczny rozwój genetyki datuje siê od czasu rozwoju technik

zwi¹zanych z manipulacj¹ i sekwencjonowaniem DNA. Obecnie jest

mo¿liwa synteza dowolnej sekwencji DNA, koduj¹cej interesuj¹c¹ ba-

daczy sekwencjê aminokwasów, s³u¿¹c¹ do produkcji bia³ka. Liczne

praktyczne zastosowania najnowszych osi¹gniêæ genetyki molekularnej

okreœla siê mianem biotechnologii, stanowi¹cej podstawowy dzia³ bio-

logii stosowanej.

Uk³ad treœci prezentowany w ksi¹¿ce jest zgodny z uk³adem treœci

w poprzednich publikacjach z tego cyklu. Po ka¿dym rozdziale s¹

zamieszczone zadania sprawdzaj¹ce, stanowi¹ce czêsto przyk³ady za-

dañ maturalnych. Pomagaj¹ one zrozumieæ zwi¹zek genetyki ze zjawis-

kami i procesami biologicznymi zachodz¹cymi w organizmach.
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� Oba ³añcuchy polinukleotydowe utrzymuj¹ siê razem dziêki

wi¹zaniom wodorowym wystêpuj¹cym miêdzy le¿¹cymi na-

przeciw siebie zasadami azotowymi: miêdzy adenin¹ (A)

i tymin¹ (T) powstaj¹ dwa wi¹zania wodorowe, a miêdzy

guanin¹ (G) i cytozyn¹ (C) — trzy (rys. 7.).

Rys. 7. £¹czenie siê komplementarnych zasad w pary (wi¹zania wodorowe zaznaczono kropkami)

Dziêki temu, ¿e pary zasad komplementarnych maj¹ identyczne

rozmiary, cz¹steczka DNA ma regularn¹ strukturê. Œrednica helisy wy-

nosi 2 nm, a jeden skok helisy 3,4 nm — na jeden skok helisy przypada

10 par nukleotydów, le¿¹cych w odleg³oœci 0,34 nm (rys. 8.).

Rys. 8. Regularnoœæ struktury DNA

� £añcuch polinukleotydowy na jednym koñcu — okreœlanym

jako koniec 5’ — ma wolny 5’ — fosforan, a na drugim koñcu

— okreœlanym jako koniec 3’ — woln¹ grupê hydroksylow¹

(rys. 5.). Ró¿nica koñców nadaje polinukleotydom DNA polar-

noœæ (dwubiegunowoœæ). £añcuchy polinukleotydowe w DNA

s¹ u³o¿one antyrównolegle, to znaczy, ¿e jeden ³añcuch

biegnie w kierunku 5’ � 3’, a drugi 3’ � 5’ (rys. 9.).
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Rys. 21. Niæ nukleosomowa

Rys. 22. W³ókno chromatynowe

� W³ókno chromatynowe ulega dalszemu skrêceniu i pofa³dowa-

niu, a¿ do osi¹gniêcia postaci maksymalnie skondensowanej,

tj. postaci metafazalnego chromosomu podzia³owego (rys 23.).

Rys. 23. Œciœle upakowane pêtle w³ókna chromatynowego tworz¹ ramiona chromosomu
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REPLIKACJA DNA

Proces kopiowania w³asnego DNA przez komórkê nosi nazwê re-

plikacji DNA. Replikacja jest niezbêdna do przekazania informacji

genetycznej komórkom potomnym. Zdolnoœæ komórki do odtwarzania

tej samej sekwencji nukleotydów w DNA stanowi podstawê zjawiska

dziedzicznoœci, czyli przekazywania informacji genetycznej kolejnym

generacjom komórki i nastêpnym pokoleniom.

SUBSTRATY I ENZYMY BIOR¥CE UDZIA£ W REPLIKACJI

� Substratami replikacji, koniecznymi do syntezy nowo pow-

sta³ego ³añcucha polinukleotydowego, s¹ trifosfonuklotydy.

Energia pochodz¹ca z rozpadu dwóch wi¹zañ wysokoenerge-

tycznych umo¿liwia syntezê nowego wi¹zania fosfodiestro-

wego w powstaj¹cej nici DNA (rys. 25.).

Rys. 25. Przy³¹czenie jednego nukleotydu w powstaj¹cej nici DNA jest sprzê¿one z rozerwaniem
dwóch wi¹zañ wysokoenergetycznych w trifosfonukleotydzie (zaznaczone lini¹ falist¹)
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Rybosomy koordynuj¹ syntezê polipeptydów, z których powstaj¹

aktywne bia³ka.

� Ma³a podjednostka odpowiada za po³¹czenie antykodonu tRNA

z w³aœciwym kodonem w mRNA.

� Du¿a podjednostka bierze udzia³ w tworzeniu wi¹zania pep-

tydowego pomiêdzy kolejnymi aminokwasami w syntetyzo-

wanym polipeptydzie (rys. 56.).

Przed rozpoczêciem translacji aminokwasy s¹ przy³¹czane do specy-

ficznych tRNA w reakcji zwanej aminoacylacj¹, która jest katalizowana

przez enzym okreœlany mianem syntetazy aminoacylo-tRNA.

Ka¿dy aminokwas jest do³¹czany dziêki odrêbnej syntetazie amino-

acylo-tRNA, która rozpoznaje wszystkie rodzaje tRNA transportuj¹ce

dany aminokwas.

Reakcja aminoacylacji odbywa siê w dwóch g³ównych etapach:

� aktywacji aminokwasów przez cz¹steczkê ATP,

� powstania cz¹steczki aminoacylo-tRNA (rys. 54.).

Rys. 54. Reakcja aminoacylacji
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Zadanie 116.
U niektórych królików ¿ó³te ksantofile pochodz¹ce z paszy odk³adaj¹ siê

w t³uszczu, nadaj¹c mu ¿ó³te zabarwienie. Inne króliki maj¹ enzym rozk³a-

daj¹cy ¿ó³ty ksantofil, dlatego te¿ ich t³uszcz jest bia³y. Bia³a barwa t³uszczu

u królików jest cech¹ dominuj¹c¹.

Skrzy¿owano dwa króliki homozygotyczne pod wzglêdem barwy t³uszczu.

Rys. 96 A

Czêœæ otrzymanego potomstwa w pokoleniu F1 i F2 nadal karmiono pasz¹

zawieraj¹c¹ ksantofil, a czêœæ karmiono pasz¹ pozbawion¹ ksantofilu.

Rys. 96 B

Wyniki dziedziczenia ¿ó³tej barwy t³uszczu ilustruje rysunek 96 C.

Rys. 96 C

� Na podstawie otrzymanych wyników sformu³uj problem badawczy do

tego doœwiadczenia oraz podaj wniosek.
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Zadanie 147.

Jedn¹ z metod diagnostyki chorób genetycznych jest analiza rodowodów.

Pozwala ona na ustalenie sposobu dziedziczenia danej choroby.

Na schematach (I—III) podano trzy przyk³ady rodowodów, w których przeds-

tawiono sposób dziedziczenia pewnych chorób.

Rys. 105.

� Przyporz¹dkuj podane wy¿ej schematy rodowodów, do chorób opisa-

nych w punktach A—C.

A) Mukowiscydoza — choroba spowodowana przez mutacjê autoso-

maln¹ recesywn¹.

B) Pl¹sawica Huntingtona — choroba spowodowana przez mutacjê

autosomaln¹ dominuj¹c¹.

C) Hemofilia — choroba spowodowana przez mutacjê recesywn¹

sprzê¿on¹ z p³ci¹ w chromosomie X.

� Podaj uzasadnienie swojej odpowiedzi.

122

kobieta chora

mê¿czyzna chory

kobieta zdrowa

mê¿czyzna zdrowy

I

II

nosicielka

nosiciel

III

122

0

5

25

75

95

100

0

5

25

75

95

100

0

5

25

75

95

100

0

5

25

75

95

100

Biologia_genetyka_stosowana
12 grudnia 2011 09:09:51

Color profile: Generic CMYK printer profile
Composite  Default screen



DZIEDZICZENIE P£CI

W kariotypie cz³owieka wystêpuj¹ dwa rodzaje chromosomów:

� chromosomy p³ci X i Y okreœlane te¿ mianem heterosomów,

� 22 pary autosomów — chromosomów, które nie maj¹ wp³ywu

na p³eæ.

Swoist¹ cech¹ chromosomów p³ci s¹ bardzo du¿e ró¿nice miêdzy

nimi. Dotycz¹ one nie tylko wielkoœci, ale tak¿e liczby i rodzajów genów

w nich zlokalizowanych. Jednym z wa¿niejszych genów w chromosomie

Y jest gen SRY. Gen ten nie ma odpowiednika w chromosomie X. Jedynie

na koñcach ramion chromosomu Y znajduj¹ siê odcinki homologiczne do

fragmentów chromosomu X (rys. 123.).

Rys. 123. Chromosomy p³ci u cz³owieka
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Zwierzêta transgeniczne

Otrzymywanie zwierz¹t transgenicznych wymaga wprowadzenia ob-

cego genu do j¹dra zap³odnionej komórki jajowej lub do komórek

z wczesnych etapów rozwojowych zarodka. Komórki jajowe z trans-

genem lub zmienione zarodki s¹ wszczepiane do macicy zwierzêcia,

gdzie rozwija siê zmodyfikowane genetycznie potomstwo (rys. 145.).

Rys. 145. Otrzymywanie zwierz¹t transgenicznych

Uzyskanie zwierz¹t transgenicznych znalaz³o trzy zastosowania.

� Badanie funkcji genu.

Obserwuj¹c cechy transgenicznego zwierzêcia, mo¿na uzys-

kaæ informacje dotycz¹ce funkcjonowania wprowadzonego

obcego genu.

� Testowanie nowych leków pod k¹tem zwalczania choroby.

W tym celu tworzy siê transgeniczne zwierzêta, w których

symuluje siê ludzk¹ chorobê spowodowan¹ uszkodzeniem

genu. Taki model obserwacji stosuje siê w celu zwalczania

np. choroby Alzheimera.

� Produkcja zrekombinowanych bia³ek.

Tworzenie transgenicznych owiec i kóz zdolnych do wydzie-

lania mleka zawieraj¹cego np. bia³ko krzepliwoœci krwi.
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Aberracje chromosomowe — nieprawid³owoœci struktury lub liczby chromo-

somów.

Albinizm — dziedziczna niezdolnoœæ do syntezy melaniny, powoduj¹ca nie-

typowe jasne zabarwienie cia³a.

Alkaptonuria — choroba dziedziczna wywo³ana brakiem enzymu, który kata-

lizuje przemiany kwasu homogentyzynowego; kwas ten, odk³adaj¹c

siê w chrz¹stkach stawowych, wywo³uje zapalenia i uszkodzenia

stawów.

Allele — alternatywne formy tego samego genu, zajmuj¹ce to samo miejsce

(locus) w chromosomach homologicznych, a wywo³uj¹ce przeciw-

stawne wykszta³cenie tej samej cechy.

Allele wielokrotne — wiêcej ni¿ dwa allele jednego locus genowego w populacji.

Allopoliploid — organizm poliploidalny zawieraj¹cy dwa (lub wiêcej) zestawy

chromosomów pochodz¹ce od dwóch ró¿nych gatunków.

Aminoacylacja — reakcja przy³¹czania aminokwasu wi¹zaniem kowalencyj-

nym do koñca akceptorowego cz¹steczki tRNA.

Amplifikacja genu — wytwarzanie wielu kopii genu przez jego selektywn¹

replikacjê.

Aneuploid — organizm zawieraj¹cy w komórkach nietypow¹ liczbê chromo-

somów — brak lub nadmiar niektórych chromosomów.

Antykodon — sekwencja trzech nukleotydów w tRNA komplementarna do

trzech nukleotydów kodonu w mRNA.

Autosom — ka¿dy chromosom, który nie jest chromosomem p³ci.

Autopoliploid — organizm poliploidalny zawieraj¹cy wiêcej ni¿ dwa zestawy

chromosomów pochodz¹ce od osobników nale¿¹cych do tego same-

go gatunku.

Bakteriofag — wirus zdolny do infekowania komórek bakterii.

Biwalent — para chromosomów homologicznych z³¹czonych ze sob¹ w okresie

profazy pierwszego podzia³u mejotycznego.

Blok metaboliczny — skutek metaboliczny spowodowany obni¿eniem lub

brakiem aktywnoœci okreœlonego enzymu w danym szlaku przemian

metabolicznych.
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