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WSTEP

Prezentowana ksiazka zawiera zwiezty zestaw gtownych zagadnien
z genetyki — dziedziny biologii cechujacej sie najbardziej dynamicznym
rozwojem.

Pierwsze rozdziaty obejmuja podstawowe informacje o strukturze
kwasow nukleinowych ze szczegdlnym zwroceniem uwagi na DNA, ko-
dujacego informacje genetyczna, dzieki ktorej powstaja i funkcjonuja
komorki. Ekspresja genow polegajaca na odczytaniu informacji zawar-
tej w DNA oraz ich kontrola uzupetnia obraz wspotzaleznosci istnie-
jacych w kazdej komdrce. Grupy komorek tworza organy i organizmy,
a ich struktura i funkcjonowanie odzwierciedla informacje zawarta
w ich genotypach.

Zasady segregacji materiatu genetycznego po raz pierwszy odkryte
przez Mendla maja zastosowanie dla wiekszosci genéw wchodzacych
w sktad genomow cztowieka i innych organizmow.

Dynamiczny rozwoéj genetyki datuje sie od czasu rozwoju technik
zwiagzanych z manipulacja i sekwencjonowaniem DNA. Obecnie jest
mozliwa synteza dowolnej sekwencji DNA, kodujacej interesujaca ba-
daczy sekwencje aminokwasow, stuzaca do produkcji biatka. Liczne
praktyczne zastosowania najnowszych osiggniec¢ genetyki molekularnej
okresla sie mianem biotechnologii, stanowiagcej podstawowy dziat bio-
logii stosowanej.

Uktad tresci prezentowany w ksigzce jest zgodny z uktadem tresci
w poprzednich publikacjach z tego cyklu. Po kazdym rozdziale sa
zamieszczone zadania sprawdzajace, stanowiace czesto przyktady za-
dan maturalnych. Pomagaja one zrozumie¢ zwiazek genetyki ze zjawis-
kami i procesami biologicznymi zachodzacymi w organizmach.
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O Oba tancuchy polinukleotydowe utrzymuja sie razem dzieki
wigzaniom wodorowym wystepujacym miedzy lezacymi na-
przeciw siebie zasadami azotowymi: miedzy adening (A)
i tyming (T) powstaja dwa wigzania wodorowe, a miedzy
guaning (G) i cytozyna (C) — trzy (rys. 7.).
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Rys. 7. taczenie sie komplementarnych zasad w pary (wigzania wodorowe zaznaczono kropkami)

Dzieki temu, ze pary zasad komplementarnych maja identyczne
rozmiary, czasteczka DNA ma regularna strukture. Srednica helisy wy-
nosi 2 nm, a jeden skok helisy 3,4 nm — na jeden skok helisy przypada
10 par nukleotyddw, lezacych w odlegtosci 0,34 nm (rys. 8.).
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Rys. 8. Regularnos¢ struktury DNA

O tancuch polinukleotydowy na jednym koncu — okreslanym
jako koniec 5’ — ma wolny 5’ — fosforan, a na drugim koncu
— okreslanym jako koniec 3’ — wolna grupe hydroksylowa
(rys. 5.). Roznica koncow nadaje polinukleotydom DNA polar-
nos¢ (dwubiegunowosc). tancuchy polinukleotydowe w DNA
sq utozone antyrownolegle, to znaczy, ze jeden tancuch
biegnie w kierunku 5’ — 3’, a drugi 3’ — 5’ (rys. 9.).
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Rys. 22. Wtokno chromatynowe

O Wtokno chromatynowe ulega dalszemu skreceniu i pofatdowa-
niu, az do osiagniecia postaci maksymalnie skondensowanej,
tj. postaci metafazalnego chromosomu podziatowego (rys 23.).

Rys. 23. Scisle upakowane petle wtdkna chromatynowego tworza ramiona chromosomu
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REPLIKACJA DNA

Proces kopiowania wtasnego DNA przez komorke nosi nazwe re-
plikacji DNA. Replikacja jest niezbedna do przekazania informacji
genetycznej komorkom potomnym. Zdolnos¢ komorki do odtwarzania
tej samej sekwencji nukleotydow w DNA stanowi podstawe zjawiska
dziedzicznosci, czyli przekazywania informacji genetycznej kolejnym
generacjom komorki i nastepnym pokoleniom.

SUBSTRATY | ENZYMY BIORACE UDZIAL W REPLIKACJI

O Substratami replikacji, koniecznymi do syntezy nowo pow-
statego tancucha polinukleotydowego, sa trifosfonuklotydy.
Energia pochodzaca z rozpadu dwoch wigzan wysokoenerge-
tycznych umozliwia synteze nowego wigzania fosfodiestro-
wego w powstajacej nici DNA (rys. 25.).

NH,

¢L
N

O
trifosfonukleotyd ~0O— P 0— P 0— P 0-— CHz

Rys. 25. Przytaczenie jednego nukleotydu w powstajacej nici DNA jest sprzezone z rozerwaniem
dwoch wigzan wysokoenergetycznych w trifosfonukleotydzie (zaznaczone linig falista)
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Rybosomy koordynuja synteze polipeptydow, z ktorych powstaja
aktywne biatka.
0 Mata podjednostka odpowiada za potaczenie antykodonu tRNA
z wtasciwym kodonem w mRNA.
O Duza podjednostka bierze udziat w tworzeniu wigzania pep-
tydowego pomiedzy kolejnymi aminokwasami w syntetyzo-
wanym polipeptydzie (rys. 56.).

Reakcja aminoacylacji

Przed rozpoczeciem translacji aminokwasy sa przytaczane do specy-
ficznych tRNA w reakcji zwanej aminoacylacja, ktora jest katalizowana
przez enzym okreslany mianem syntetazy aminoacylo-tRNA.

Kazdy aminokwas jest dotaczany dzieki odrebnej syntetazie amino-
acylo-tRNA, ktdra rozpoznaje wszystkie rodzaje tRNA transportujace
dany aminokwas.

Reakcja aminoacylacji odbywa sie w dwoch gtéwnych etapach:

O aktywacji aminokwasow przez czasteczke ATP,
0O powstania czasteczki aminoacylo-tRNA (rys. 54.)

syntetaza

aminoacylo-tRNA
ammokwas—D-»
0-0-0 I
ATP

aktywacja aminokwasu

®
® ] i
tRNA aminoacylo-tRNA

powstanie aminoacylo — tRNA — kompleksu tRNA z odpowiednim aminokwasem

Rys. 54. Reakcja aminoacylacji
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Zadanie 116.
U niektorych krolikéw zotte ksantofile pochodzqce z paszy odktadajq sie
w ttuszczu, nadajqgc mu zétte zabarwienie. Inne kréliki majq enzym rozkta-
dajqgcy zotty ksantofil, dlatego tez ich ttuszcz jest biaty. Biata barwa ttuszczu
u krolikéw jest cechqg dominujqca.
Skrzyzowano dwa kroéliki homozygotyczne pod wzgledem barwy ttuszczu.

J¢ g

rodzice

krolik o biatej krolik o zottej
barwie ttuszczu barwie ttuszczu
Rys. 96 A

Czes¢ otrzymanego potomstwa w pokoleniu F, i F, nadal karmiono paszq
zawierajgcq ksantofil, a czes¢ karmiono paszq pozbawiong ksantofilu.

v v

pasza bez ksantofilu pasza z ksantofilem

Rys. 96 B

Wyniki dziedziczenia zéttej barwy ttuszczu ilustruje rysunek 96 C.

F1

v' Na podstawie otrzymanych wynikow sformutuj problem badawczy do
tego doswiadczenia oraz podaj wniosek.
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Zadanie 147.
Jedng z metod diagnostyki choréb genetycznych jest analiza rodowodéw.
Pozwala ona na ustalenie sposobu dziedziczenia danej choroby.

Na schematach (I-Ill) podano trzy przyktady rodowodow, w ktorych przeds-
tawiono sposob dziedziczenia pewnych chorob.

O kobieta zdrowa
[ ] mezczyzna zdrowy

‘ kobieta chora
. mezczyzna chory

@ nosicielka

[l nosiciel

Rys. 105.

v Przyporzqdkuj podane wyzej schematy rodowodow, do choréb opisa-
nych w punktach A—C.

A) Mukowiscydoza — choroba spowodowana przez mutacje autoso-
malng recesywnaq.
B) Plgsawica Huntingtona — choroba spowodowana przez mutacje
autosomalnqg dominujqcqg.
C) Hemofilia — choroba spowodowana przez mutacje recesywnq
sprzezongq z ptciq w chromosomie X.
v' Podaj uzasadnienie swojej odpowiedzi.
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DZIEDZICZENIE PLCI

Chromosomy ptci

W kariotypie cztowieka wystepuja dwa rodzaje chromosomow:

O chromosomy ptci X i Y okreslane tez mianem heterosomow,
O 22 pary autosoméw — chromosomow, ktore nie maja wptywu
na ptec.

Swoistg cecha chromosomoéw ptci sa bardzo duze réznice miedzy
nimi. Dotycza one nie tylko wielkosci, ale takze liczby i rodzajow genow
w nich zlokalizowanych. Jednym z wazniejszych genéw w chromosomie
Y jest gen SRY. Gen ten nie ma odpowiednika w chromosomie X. Jedynie
na koncach ramion chromosomu Y znajduja sie odcinki homologiczne do
fragmentow chromosomu X (rys. 123.).

gen kodujacy czynnik
krzepliwosci krwi

gen warunkujacy
prawidtowe rozréznianie barw

gen warunkujacy
powstanie jader u mezczyzn

centromer centromer

geny wazne
dla spermatogenezy
gen odpowiedzialny
za stan miesni

gen SRY

odcinek homologiczny
do chromosomu X

odcinek homologiczny
do chromosomu Y

X Y

Rys. 123. Chromosomy ptci u cztowieka
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Zwierzeta transgeniczne
Otrzymywanie zwierzat transgenicznych wymaga wprowadzenia ob-
cego genu do jadra zaptodnionej komorki jajowej lub do komdrek
z wczesnych etapow rozwojowych zarodka. Komorki jajowe z trans-
genem lub zmienione zarodki sa wszczepiane do macicy zwierzecia,
gdzie rozwija sie zmodyfikowane genetycznie potomstwo (rys. 145.).

promotor
mikrozastrzyk ludzkiego genu
zaptodniona zawierajacy
komorka transgen
jajowa owcy <=
transgen

jadro komorkowe

implantacja zarodka
transgenicznego u owcy

zastepcza matka transgeniczne potomstwo

Rys. 145. Otrzymywanie zwierzat transgenicznych

Uzyskanie zwierzat transgenicznych znalazto trzy zastosowania.

O Badanie funkcji genu.

Obserwujac cechy transgenicznego zwierzecia, mozna uzys-
ka¢ informacje dotyczace funkcjonowania wprowadzonego
obcego genu.

O Testowanie nowych lekdéw pod katem zwalczania choroby.
W tym celu tworzy sie transgeniczne zwierzeta, w ktorych
symuluje sie ludzka chorobe spowodowana uszkodzeniem
genu. Taki model obserwacji stosuje sie w celu zwalczania
np. choroby Alzheimera.

O Produkcja zrekombinowanych biatek.

Tworzenie transgenicznych owiec i k6z zdolnych do wydzie-
lania mleka zawierajacego np. biatko krzepliwosci krwi.
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SLOWNIK

Aberracje chromosomowe — nieprawidtowosci struktury lub liczby chromo-
somow.

Albinizm — dziedziczna niezdolnos¢ do syntezy melaniny, powodujaca nie-
typowe jasne zabarwienie ciata.

Alkaptonuria — choroba dziedziczna wywotana brakiem enzymu, ktory kata-
lizuje przemiany kwasu homogentyzynowego; kwas ten, odktadajac
sie w chrzastkach stawowych, wywotuje zapalenia i uszkodzenia
stawow.

Allele — alternatywne formy tego samego genu, zajmujace to samo miejsce
(locus) w chromosomach homologicznych, a wywotujace przeciw-
stawne wyksztatcenie tej samej cechy.

Allele wielokrotne — wiecej niz dwa allele jednego locus genowego w populacji.

Allopoliploid — organizm poliploidalny zawierajacy dwa (lub wiecej) zestawy
chromosomoéw pochodzace od dwoch roznych gatunkow.

Aminoacylacja — reakcja przytaczania aminokwasu wiazaniem kowalencyj-
nym do konca akceptorowego czasteczki tRNA.

Amplifikacja genu — wytwarzanie wielu kopii genu przez jego selektywna
replikacje.

Aneuploid — organizm zawierajacy w komorkach nietypowa liczbe chromo-
somow — brak lub nadmiar niektorych chromosomow.

Antykodon — sekwencja trzech nukleotydow w tRNA komplementarna do
trzech nukleotydow kodonu w mRNA.

Autosom — kazdy chromosom, ktéry nie jest chromosomem ptci.

Autopoliploid — organizm poliploidalny zawierajacy wiecej niz dwa zestawy
chromosomoéw pochodzace od osobnikow nalezacych do tego same-
go gatunku.

Bakteriofag — wirus zdolny do infekowania komérek bakterii.

Biwalent — para chromosoméw homologicznych ztaczonych ze soba w okresie
profazy pierwszego podziatu mejotycznego.

Blok metaboliczny — skutek metaboliczny spowodowany obnizeniem lub
brakiem aktywnosci okreslonego enzymu w danym szlaku przemian
metabolicznych.
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