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Za pojawienie sie marmurkowego zabarwienia siersci u pséw odpowiada allel dominujgcy genu merle.
Jednak w uktadzie homozygotycznym moze on réwniez przejawiac sie znieksztatceniem gatek ocznych

i uszu. Jest to przyktad plejotropizmu - wptywu jednego genu na kilka cech fenotypowych.
Zrédto: Patrick Hendry, Unsplash, domena publiczna.

Plejotropizm to zjawisko polegajgce na tym, ze jeden gen wplywa na kilka cech
fenotypowych organizmu. Ma miejsce, gdy biatko bedace produktem genu wystepuje

w roznych typach komorek lub bierze udziat w kilku szlakach metabolicznych. Czy wiesz,
ze albinizm i jego objawy w roznych tkankach to witasnie efekt plejotropizmu?

Twoje cele

o Wyjasnisz, na czym polega plejotropizm.
» Opiszesz przyklady choréb o podlozu genetycznym, ktorych objawy sg skutkiem
ekspresji genow plejotropowych.

e Przeanalizujesz przyklady plejotropizmu wystepujacego u réznych organizmow.



Przeczytaj

Gen plejotropowy wplywa na pojawienie si¢ kilku cech fenotypowych jednoczesnie,
poniewaz oddziatuje na rozne szlaki metaboliczne organizmu. Efekty fenotypowe
niektorych genow plejotropowych s3a pozadane przez hodowcow zwierzat, np. uzyskanie
marmurkowego umaszczenia u niektorych ras psow. Z drugiej strony geny plejotropowe
mogq wywolywac rozliczne grozne dla organizmu objawy chorobowe, np. zaburzenia
funkciji uktadu oddechowego i pokarmowego w przebiegu mukowiscydozy czy objawy
niedokrwienia towarzyszgce anemii sierpowatej. Niekiedy plejotropizm wywotuje nawet

skutki letalne.

Schemat obrazujacy plejotropowe oddziatywanie genu. Litery G oznaczajg poszczegdélne genotypy, a litery P -

fenotypy.
Zrédto: Alphillipsé, Wikimedia Commons, licencja: CC BY-SA 4.0.

Plejotropizm u zwierzat

Psy - marmurkowe umaszczenie
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Charakterystyczne marmurkowe umaszczenie u psa bedacego homozygota recesywnga pod wzgledem

genu merle.
Zrédto: Zeke Tucker, Unsplash, domena publiczna.

Geny plejotropowe spotykane s3 u psow. Jednym z najpbardziej znanych jest gen merle
(M), odpowiedzialny za miejscowa depigmentacije siersci, a w efekcie pojawienie si¢
marmurkowego ubarwienia, np. u owczarkow szkockich i australijskich. Gen ten
zlokalizowany jest na 10 chromosomie i charakteryzuje si¢ niepetna dominacja.
Oznacza to, ze heterozygoty (Mm) ro6znia si¢ fenotypowo od homozygot dominujacych
(MM). Interesujace dla hodowcow ubarwienie wystepuje u heterozygot — psy te majg
ciekawe nieregularne plamy i cetki, a czesto rowniez réznobarwno$c¢ teczowki.

U homozygot recesywnych depigmentacja nie wystepuje i kolor ich siersci zalezy od
innych gendw. Natomiast w przypadku homozygot dominujacych (MM), oprocz pelnej
depigmentacji, uwidaczniajg si¢ wady genetyczne w postaci zmniejszenia i deformacii
galek ocznych, deformaciji uszu (a nawet ich braku), a takze gluchoty i nieptodnosci.

Myszy - z6lte zabarwienie siersci

Kury - szurpatos¢ pior

Plejotropizm u ludzi

Niedokrwistos$¢ sierpowatokrwinkowa u ludzi

Przykladem choroby wywotlanej genem plejotropowym jest anemia sierpowata (zwana
tez niedokrwisto$cig sierpowatokrwinkowg). Jest to choroba wystepujaca u ludzi, ktéra
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dziedziczy si¢ autosomalnie recesywnie. Mutacja w genie powoduje zmiane jednego
aminokwasu w tancuchu g hemoglobiny. Wskutek tego zmienia sie struktura
przestrzenna catej czasteczki hemoglobiny i jej zdolnos¢ wigzania tlenu, a erytrocyty
przyjmujg ksztatt sierpowaty. Homozygoty recesywne majg zmieniong hemoglobine we
wszystkich krwinkach, co skutkuje efektem letalnym. Heterozygoty wykazujg zjawisko
kodominaciji, wskutek czego czes¢ krwinek jest sierpowata, a cze$¢ normalnego
ksztaltu. Plejotropia polega na wystepowaniu szeregu objawow wywotanych
zaburzeniami w dostarczaniu do komorek odpowiedniejilosci tlenu przez krwinki,

z ktorych czesc¢ jest sierpowata. Obejmujg one m. in. obrzeki i bole konczyn, blados¢
skory, meczliwos¢, tachykardie i podatnos¢ na zakazenia. Powiktania na skutek
niedokrwienia narzadoéw mogg prowadzi¢ do przedwczesnej $mierci.

Erytrocyty w ksztatcie sierpa widoczne pod mikroskopem.
Zrédto: Ed Uthman, licencja: CC BY 2.0.

Zespol Marfana
Albinizm

Mukowiscydoza

Stownik
dziedziczenie autosomalne recesywne

sposob dziedziczenia, w ktorym cecha wystepuje niezaleznie od pici (nie jest sprzezona
z plcig) i ujawnia sie tylko u homozygot recesywnych

fibrylina
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glikoproteina macierzy zewnatrzkomorkowej; jejniedobor prowadzi do ostabienia
wiokien sprezystych tkanki tgczne;j

gen plejotropowy

gen jednoczesnie wpltywajacy na wiecejniz jedng ceche fenotypowa
heterozygota

osobnik majacy dwa rézne allele jednego genu (Aa)

homozygota

osobnik majgcy dwa te same allele jednego genu (AA, aa)

kodominacja

zjawisko polegajace na tym, ze w uktadzie heterozygotycznym ujawniajg si¢ fenotypy
determinowane przez oba allele danego genu (oba fenotypy wystepuja niezaleznie od
siebie w postaci wyjSciowej, a nie, jak w przypadku dominacji niezupeinej, jako fenotyp
posredni)

letalnos¢

Smiertelnos¢ na skutek choroby lub mutaciji

tachykardia

rodzaj arytmii serca, znaczne przyspieszenie czynnosci serca, 140-220 uderzen/min



Grafika interaktywna

Cwiczenie 1

Plejotropizm to wptyw pojedynczego genu na wyksztatcenie wielu réznych cech organizmu,
pozornie ze sobg niezwigzanych. Przeanalizuj grafiki interaktywne przedstawiajace efekty
plejotropowe, a nastepnie wykonaj polecenia.

Zrédto: Jordan White, Katie Bernotsky, Unsplash, domena publiczna.

Polecenie 1

Wyjasnij, dlaczego gen warunkujacy wystgpienie niedokrwistosci sierpowatokrwinkowej jest

genem plejotropowym.
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Polecenie 2

Na podstawie krzyzowki genetycznej podaj genotyp oraz fenotyp potomstwa

homozygotycznego szurpatego koguta i heterozygotycznej szurpatej kury.
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Sprawdz sie

Pokaz ¢éwiczenia: O @

Cwiczenie 1 @)
Wskaz stwierdzenie fatszywe.

() Plejotropizm jest zjawiskiem docenianym przez hodowcow.

() Geny plejotropowe wptywaja na pojawienie sie tylko jednej cechy fenotypowej.

() Plejotropizm genéw moze by¢ zwigzany z chorobami genetycznymi.

() Geny plejotropowe wptywaja na pojawienie sie kilku cech fenotypowych.

Cwiczenie 2 ¢

Pogrupuj podane stowa w taki sposéb, by odpowiadaty objawom danej choroby.

Zespo6t Marfana
blados¢ wynikajaca ze
zmniejszenia liczby krwinek
czerwonych

Albinizm waskie i dtugie palce ’

meczliwos¢ ’

nadwrazliwos$¢ na swiatto ’

wysoki wzrost ’ ‘ wady wzroku ’

Anemia sierpowata

bardzo jasna skéra ’

biate wtosy, brwi, rzesy ’




Cwiczenie 3

Potacz kazda z chordb z jej przyczyna.

albinizm

anemia sierpowata

zespo6t Marfana

Cwiczenie 4

mutacja genu kodujacego tyrozynaze

zamiana jednego aminokwasu
w tanicuchu B hemoglobiny

mutacja w genie fibryliny-1

Wskaz, ktére zdania sg prawdziwe, a ktore fatszywe.

Stwierdzenie

Z6tte zabarwienie myszy
wystepuje u heterozygot
pod wzgledem genu
kodujacego kolor siersci.

Anemia
sierpowatokrwinkowa
wywotana jest zamiang

jednego aminokwasu
w tancuchu alfa
hemoglobiny.

Szurpatos¢ upierzenia kur
prowadzi do zaburzenia
metabolizmu organizmu, co
skutkuje powiekszeniem
serca tych zwierzat.

Prawda Fatsz

O O



Cwiczenie 5

Uzupetnij luki w ponizszym teks$cie, wybierajagc odpowiednie stowa sposréd podanych
propozycji.

______________

..............

‘ zmniejszone ’ ‘ enzym ’ ‘ bielactwo ’ ‘ szare ’ ‘ serotoniny ’ ‘ albinizm ’ ‘ powiekszone ’

‘ melaniny ’ ‘ marmurkowe ’

Cwiczenie 6 @

Chtopiec chorujacy na albinizm.
Zrédto: Muntuwandi, Wikimedia Commons, licencja: CC BY-SA 3.0.

C)

Zdjecie przedstawia osobe chorujacg na albinizm. Wyjasnij, na czym polega plejotropowe

oddziatywanie genu w przypadku tej choroby.

|




Cwiczenie 7 @

Hodowca skrzyzowat szurpatego, homozygotycznego koguta z kurg bedacg homozygota ®
recesywna wzgledem tej cechy. Jakie genotypy i fenotypy bedzie prezentowaé potomstwo

skrzyzowanych zwierzat?
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Cwiczenie 8 @

Ponizsza rycina przedstawia fragment dwéch tancuchéw 3 hemoglobiny. Jeden z nich wchodzi
w sktad hemoglobiny A u zdrowej osoby, drugi zas tworzy hemoglobine S, a wiec hemoglobine
wystepujgca w erytrocytach osoby dotknietej schorzeniem zwanym niedokrwistoscia

sierpowatokrwinkowa.

Hemoglobina A

Q00D 00D 9:...

Hemoglobina S
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Réznica w sekwencji aminokwasowej taricucha p hemoglobiny A zdrowego cztowieka oraz hemoglobiny
S wystepujacej u 0séb cierpigcych na niedokrwistosc sierpowatokrwinkowa. Pozostata czesc jest taka sama

w HbA i HbS.
Zrédto: Englishsquare.pl Sp. z 0.0., licencja: CC BY-SA 3.0.

a) Poréwnaj przedstawione na rycinie fragmenty czasteczek tancucha B HbA i B HbS. Wskaz

réznice pomiedzy nimi.

[

b) Czy zmiana w tancuchu B HbS wynika z mutacji genowej czy chromosomowej? Odpowiedz

uzasadnij.

I




Dla nauczyciela

Autor: Anna Juwan

Przedmiot: biologia

Temat: Plejotropizm

Grupa docelowa: uczniowie III etapu edukacyjnego - ksztalcenie w zakresie rozszerzonym

Podstawa programowa:

Zakres rozszerzony

Tredci nauczania - wymagania szczegétowe

XIV. Genetyka klasyczna.

1. Dziedziczenie cech. Uczen:

4) przedstawia dziedziczenie jednogenowe, dwugenowe i wielogenowe (dominacja petna,
dominacja niepetna, kodominacja, wspoétdziatanie dwoch lub wiekszej liczby gendw);

Ksztaltowane kompetencje kluczowe:

» kompetencje cyfrowe;

» kompetencje osobiste, spoteczne i w zakresie umiejetnosci uczenia sig;

» kompetencje matematyczne oraz kompetencje w zakresie nauk przyrodniczych,
technologii i inzynierii.

Cele operacyjne (jezykiem ucznia):

» Wyjasnisz, na czym polega plejotropizm.

o Opiszesz przyklady chorob o podiozu genetycznym, ktorych objawy sg skutkiem
ekspresji genow plejotropowych.

e Przeanalizujesz przykiady plejotropizmu wystepujacego u réznych organizmow.

Strategie nauczania:

» konstruktywizm;
o konektywizm.

Metody i techniki nauczania:

z uzyciem komputera;

« analiza grafiki interaktywnej;
e Cwiczenia interaktywne;

e Sniegowa kula;

» gradydaktyczna.



Formy pracy:

praca indywidualna;

praca w parach;

praca w grupach;

praca catego zespotu klasowego.
Srodki dydaktyczne:

e komputery z glosnikami, stuchawkami i dostepem do internetu;
» zasoby multimedialne zawarte w e-materiale;
» tablica interaktywna/tablica, pisak /kreda.

Przed lekcja:

1. Przygotowanie do zajeé. Nauczyciel loguje si¢ na platformie i udostepnia uczniom
e-materiat ,Plejotropizm”. Prosi uczestnikow zaje¢ o rozwigzanie ¢wiczenia nr 1
z sekcji ,Sprawdz si¢” na podstawie tresci w sekcji ,,Przeczytaj

2. Dwoch wybranych /chetnych uczniow przygotowuje prezentacje na temat zjawiska
genu plejotropowego na przyktadzie jego wystepowania u zwierzat (np. gen merle
u psOw - pierwszy uczen) oraz u ludzi (np. w oparciu o cechy osoby chorujacejna
albinizm - drugi uczen).

Przebieg lekcji
Faza wstepna:

1. Nauczyciel wyswietla na tablicy lub za pomoca rzutnika zawartosc¢ sekcii
~Wprowadzenie”. Uczniowie wspolnie z nauczycielem omawiaja cele lekciji i okreslajg
kryteria sukcesu.

2. Wprowadzenie do tematu. Nauczyciel prosi o przygotowanie w parach pytan
zwigzanych z tematem. W razie problemow z ich sformutowaniem nauczyciel zadaje
uczniom pytania: ,Czego chcecie si¢ dowiedzie¢?”, ,Co was interesuje w zwigzku
z tematem lekc;ji?”.

Faza realizacyjna:

1. Prezentacje uczniow. Cze$¢ wlasciwa lekcji zaczyna sie od prezentacji efektow pracy
w domu wybranych uczniow. Pozostali uczniowie zadajg pytania prezentujacym oraz
uzupetniajg informacie.

2. Praca z multimedium (,Grafika interaktywna”). Nauczyciel wySwietla grafike
interaktywng i wspolnie z uczniami dokonuje jej analizy.

3. Kula $niegowa. Uczniowie rozwigzujg polecenia nr 1i 2 metodg kuli Sniegowe;j.
Nauczyciel objasnia wspomniang wyzej metode i wynikajace z niejkolejne etapy pracy:
1) najpierw uczniowie indywidualnie opracowuja odpowiedzi na polecenia;



2) potem 13czg sie w pary i porownujg swoje propozycje, a na osobnej kartce zapisujg
wspolne odpowiedzi;
3) pary facza si¢ w czworki, ktore - jak poprzednio - konfrontujg swoje odpowiedzi;

4) na koniec uczniowie tworzg 8-osobowe zespoly i zndw poréwnuja swoje propozycije;

5) przedstawiciele poszczegolnych zespotow 8-osobowych prezentuja na forum klasy
uzgodnione w grupie rozwiazania. Nauczyciel w razie potrzeby poprawia lub
uzupetnia odpowiedzi uczniow.

4. Utrwalenie wiedzy i umiejetnosci. Nauczyciel dzieli klase na 4-osobowe grupy.
Uczniowie rozwigzujg ¢wiczenia interaktywne od 2 do 5 z sekcji ,Sprawdz sie”, od
najtatwiejszego do najtrudniejszego. Grupa, ktéra poprawnie rozwigze zadania jako

pierwsza, wygrywa.

Faza podsumowujaca:

1. Uczniowie odpowiadajg na pytania sformutowane we wstepnej fazie lekcii.

2. Na koniec zaje¢ nauczyciel raz jeszcze wyswietla na tablicy interaktywnej lub przy
uzyciu rzutnika temat lekcji i cele zawarte w sekcji ,\Wprowadzenie” W konteksScie
wyswietlonych tresci prosi uczniow o rozwiniecie zdania: ,Na dzisiejszejlekcii
nauczytem/nauczytam sie...".

Praca domowa:
1. Wykonaj ¢wiczenia nr 71 8 z sekcji ,,Sprawdz si¢”.
Materialy pomocnicze:

e Neil A. Campbelli in., ,Biologia Campbella”, ttum. K. Stobrawa i in., Rebis, Poznan 2019.

» ,Encyklopedia szkolna. Biologia”, red. Marta Steplewska, Robert Mitoraj, Wydawnictwo

Zielona Sowa, Krakéw 2006.
Wskazowki metodyczne opisujace rézne zastosowania grafiki interaktywnej:

» Grafike interaktywng mozna wykorzysta¢ w fazie wstepnej zaje¢, w celu wzbudzenia
zaciekawienia uczniow.



