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DNA (kwas deoksyrybonukleinowy) - materialny nosnik informacji genetyczne;j.
Zrédto: gimono, Pixabay, domena publiczna.

ZmiennoS$¢ organizmow to zroznicowanie cech osobnikoéw nalezacych do tego samego
gatunku. Na przyklad przedstawiciele danego gatunku fasoli moga roznic sie
wysokoscig, ksztaltem strakow czy kolorem nasion. Osobniczg zmienno$¢ mozna
podzieli¢ na niedziedziczng, czyli powstatg pod bezposrednim wpltywem Srodowiska
na fenotyp, i dziedziczng - genetyczng, czyli wynikajaca z roznic miedzy genotypami.
Zmienno§¢ dziedziczna odzwierciedla zréznicowanie wprowadzane do populacji

przez mutacje i rekombinacje.

Twoje cele

e Wskazesz zrodia zmiennosSci rekombinacyijne;.
¢ Opiszesz rodzaje mutacji genowych oraz okreslisz ich skutki.

e Opiszesz rodzaje aberracji chromosomowych (strukturalnych i liczbowych)

oraz okreSlisz ich skutki.




Przeczytaj

ZmiennoS¢ genetyczna polega na wystepowaniu naturalnych roznic w genotypie
organizmoOw nalezgcych do tego samego gatunku. Moze by¢ to zmiennos¢

rekombinacyjna lub mutacyjna.

Zmienno$¢ rekombinacyjna polega na istnieniu roznych kombinaciji alleli w puli

genetycznej. Oznacza to, ze kazdy przedstawiciel danego gatunku ma inny zestaw
alleli, a tym samym odmienng informacj¢ genetyczna. Do zmian w kombinacjach alleli

dochodzi w trakcie podziatow komorkowych.

Dzieki rekombinacji genetycznej, podczas ktorej dochodzi do wymiany materiatu
genetycznego, powstaja nowe genotypy. Wyroznia si¢ kilka zrodet zmienno$ci
genetycznej:

e niezalezna segregacja genow - niezalezna segregacja chromosomow (allele
roznych genow sg rozdzielane do gamet niezaleznie od siebie);

e zjawisko crossing-over;
e losowe lgczenie si¢ gamet podczas zaptodnienia;
e alternatywny splicing;

e rekombinacja nieuprawniona (niehomologiczna) - transpozony.
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Rekombinacja jest tez metodg usuwania uszkodzen nici DNA.

Wymiana fragmentéw miedzy chromosomami homologicznymi podczas
crossing-over

Crossing-over zachodzi w profazie I mejozy, gdy chromosomy homologiczne
tworza biwalenty. Proces ten powoduje rozdzielenie sprzezonych genow,
czyli genow lezacych na tych samych chromosomach, i powstanie nowych
sprzezen.

Chromosomy homologiczne tworzg polgczenia nazywane chiazmami, ktore
nastepnie ulegajg rozerwaniu, a oderwane fragmenty 13cz3 si¢ z sgsiednimi
chromatydami. Rezultatem tego jest ,przetasowanie” genow pochodzenia
matczynego i ojcowskiego, prowadzgce do powstania nowych, przypadkowych
kombinacji genow.

Im dalej od siebie potozone sg dwa geny w chromosomie, tym stabsze jest
sprzezenie miedzy nimi, a crossing-over zachodzi czesciej. Geny lezgce bardzo
blisko siebie sg zazwyczaj przekazywane z pokolenia na pokolenie. W zwigzku
z tym czestos¢ crossing-over pomiedzy dwoma genami zalezy od odlegto$ci
miedzy nimi.

Zalezno$¢ ta umozliwia okreslenie potozenia genu na chromosomie, czyli
dokonanie tzw. mapowania genow, poniewaz odleglo$¢ miedzy genami wyraza sie
w procentach osobnikow zrekombinowanych. Przyjeto, ze odleglos¢
odpowiadajaca prawdopodobienstwu rekombinacji wynoszacemu 1% stanowi 1
jednostke mapowa (1 morgan).
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Chromatydy

AA aa Aa Aa

Schemat przedstawia przyktad pojedynczego crossing-over. Kolorem niebieskim i zielonym
zaznaczono chromosomy homologiczne. Tworza one biwalent. Sgsiadujace chromatydy tacza
sie ze sobg (chiazma). Nastepnie polgczenie to ulega rozerwaniu i dochodzi do wymiany
odcinkoéw. W ten sposob powstaje para chromosomo6w zrekombinowanych (sg dwukolorowe)

oraz para chromosomow niezrekombinowanych (majg jednolity kolor).
Zrodto: Masur, Wikimedia Commons, domena publiczna.

Niezalezna segregacja chromosomow
Losowe laczenie si¢ gamet podczas zaplodnienia
Rozne kombinacje eksonow podczas alternatywnego splicingu

Rekombinacja nieuprawniona - transpozony

Wiecej informacji na temat zmiennoSci mutacyjnej znajdziesz w e-materiatach pt.:

Zmienno$c¢ genetyczna motorem przemian ewolucyjnych, Mejoza - Zrodto zmiennosci

genetycznej, Transpozony - ruchome elementy genetyczne.

Za zmiennoS$c¢ genetyczng odpowiadaja rowniez mutacje DNA. Mutacje to nagte,

skokowe zmiany w materiale genetycznym komorki. Sg dziedziczone przez


https://zpe.gov.pl/b/zmiennosc-genetyczna-motorem-przemian-ewolucyjnych/PD5iwoAcF
https://zpe.gov.pl/b/mejoza---zrodlo-zmiennosci-genetycznej/PGCPK9jCz
https://zpe.gov.pl/b/transpozony---ruchome-elementy-genetyczne/PErokD6eE
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potomstwo, gdy dotycza materiatu genetycznego komorek rozrodczych (komorek
jajowych i plemnikow). Mutacje zachodzgce w innych komorkach (np.

nowotworowych) - tzw. mutacje somatyczne - sg nabyte i niedziedziczne.

Ze wzgledu na obszar zmian, jakie s3 wywolywane w DNA, mutacje dzieli si¢ na

genowe i chromosomowe.

Mutacje genowe zachodzg w obrebie jednego genu i dotycza zmiany sekwencji
nukleotydow. Do mutacji tego typu nalezy substytucja, w ktorej dochodzi do
zastgpienia jednej zasady azotowej inng. Moze miec ona charakter tranzycji
(zastapienie puryny puryng i pirymidyny pirymidyng) lub transwersji

(zastgpienie puryny pirymidyng badz pirymidyny puryna). Mutacja punktowq jest takze
delecja, w ktorej przypadku dochodzi do usuniecia jednej lub kilku par nukleotydow, co
prowadzi do skrocenia genu. Ostatnim rodzajem mutacji punktowych jest insercja,
polegajaca na wstawieniu dodatkowych nukleotydow do DNA.

Rodzaje mutacji genowych i ich skutki.
Zrodto: Englishsquare.pl Sp. z 0.0., licencja: CC BY 3.0.

Jakie skutki wywotujg mutacje genowe?

Mutacje chromosomowe mogg dotyczy¢ pojedynczych chromosomow lub catego

garnituru chromosomalnego organizmow.

Aberracje strukturalne



Aberracje strukturalne to mutacje chromosomowe bedgce zmianami w budowie
pojedynczych chromosomow. Fragment chromosomu moze zosta¢ powielony
(duplikacja), co wigze si¢ z powstaniem dodatkowych kopii fragmentu informacji
genetycznej. Moze tez zostac usuniety (delecja, zwana takze czasami deficjencja), co
prowadzi do utraty fragmentu, catoSci lub nawet kilku genow. Natomiast odwrocenie
fragmentu chromosomu o 180° (inwersja) wigze sie ze zmiang kolejnosci wszystkich
nukleotydow w czesci zmienionej chromosomu. Ponadto fragment chromosomu moze
zostac¢ przemieszczony do innego chromosomu, niekoniecznie tej samej pary
(translokacja). Ten rodzaj mutacji moze by¢ niekorzystny dla organizmu, ale

w niektorych przypadkach wywotuje korzystny efekt fizjologiczny.

Prawidiowy chromosom ABCDEFGH IJKLMNOPR
Delecja
(utrata@) AEFGH IJKLMNOPR
Duplikacja ABCDEFDEFGH | IJKLMNOPR
(powtorzenie DEF) (ABCDEFDEFGH)IJKLMNOPR )
Inwersja ABCHGFED IJKLMNOPR
(odwrécenie DEFGH o 180°)
Translokacja wzajemna FABCDE 23 )

ABCDE 23 X 456789101112
(wymianal ABCDE {1 miedzy
chromosomanmi 1 FGH IJKLMNOPR

niehomologicznymi)

Rodzaje mutacji chromosomowych strukturalnych.
Zrédto: Englishsquare.pl Sp. z 0.0., Wikimedia Commons, licencja: CC BY-SA 3.0.

Liczbowe mutacje chromosomowe

Kolejny rodzaj mutacji chromosomowych dotyczy zmiany ich liczby. Liczbowe
mutacje chromosomowe to najwieksze zmiany materiatu genetycznego. Sq one
wynikiem zaburzen podczas mejotycznych podziatow komorkowych. Polegajg na
utracie lub wystepowaniu dodatkowych pojedynczych chromosoméw na skutek
zaburzen rozdziatu chromosomow podczas mitozy lub mejozy. Dochodzi rowniez do
zwielokrotnienia catego genomu z powodu zniesienia rozdzialu wszystkich

chromosomow (poliploidalnos¢).



e Poliploidie

Poliploidie to mutacje, w ktorych dochodzi do zwielokrotnienia catego genomu
organizmu. Powstate mutanty okresSlane sg jako 3n (triploid), 4n (tetraploid) itd.
Powodem takich zmian jest nierozdzielenie chromosomoéw lub wielokrotna

replikacja DNA podczas endomitoz niezakonczonych podziatem komorki. W swiecie

zwierzecym poliploidyzacja jest zazwyczaj mutacja Smiertelng (letalng), natomiast
u ros$lin - z punktu widzenia czlowieka - jest pozadana, gdyz pozwala uzyskac¢ wigksza

bujnos¢: wigksze liScie, wiecej ziaren w ktosie, dtuzsze i silniejsze pedy itp.

Prawie 80% gatunkow roslin to poliploidy, z czego wigkszosc¢ to alloploidy.
Allopoliploidalnos¢ pozwala na bardzo szybkg specjacje: wystarczy jedno pokolenie, by
utworzyt sie nowy, izolowany rozrodczo gatunek. Istnienie tego zjawiska moze
wyjasniac nagle pojawienie sie wielu gatunkow roslin kwiatowych w zapisie kopalnym

oraz ich obecng wielka roznorodnosc¢ (235 tys. gatunkow).

Pierwiosnek z Kew (Primula kewensis).

Przykladem poliploidalnos$ci, udokumentowanym w Kroélewskich Ogrodach Botanicznych w Kew
w Londynie (Anglia), jest tzw. pierwiosnek z Kew (Primula kewensis). Ten mieszaniec dwoch
gatunkow pierwiosnkow - Primula floribunda (2n = 18) oraz Primula verticillata (2n = 18) — miat

liczbe chromosomow rowng 18, ale byt nieptodny. Pozniej stwierdzono trzy niezalezne przypadki
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samorzutnego powstania ptodnych linii, ktore byly allopoliploidalne (2n = 36) i wydaly zywotne
nasiona.
Zrédto: Vincent Brassinne, Flickr, licencja: CC BY-NC-ND 2.0.

Poziewnik szorstki (Galeopsis tetrahit).

Przykladem poliploidalnosci jest poziewnik szorstki (Galeopsis tetrahit, 2n = 32), wystepujacy na
obszarach klimatu umiarkowanego w Europie i Azji. Przypuszczalnie powstat on w wyniku
hybrydyzacji dwoch gatunkow: poziewnika miekkowlosego (Galeopsis pubescens, 2n = 16)

i poziewnika pstrego (Galeopsis speciosa; 2n = 16).

Zrédto: Hajotthu, Wikimedia Commons.

Jesli w srodowisku pojawi sie populacja allopoliploidow (tzn. nowego gatunku), presja
selekcyjna doprowadzi do jednej z trzech mozliwosci. Po pierwsze nowy gatunek moze
ulec konkurencji macierzystych gatunkow i wymrzec¢. Po drugie osobniki
allopoliploidalne mogg zaja¢ nieco inng nisz¢ ekologiczna, dzigki czemu bedg
wspotistnie¢ z gatunkami rodzicielskimi. Po trzecie gatunek mieszancowy moze
skutecznie konkurowac z jednym lub obydwoma gatunkami rodzicielskimi i wyprzec¢ je
z czeSci lub catego obszaru ich wystepowania.
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Triticum aestivum - heksaploidalna pszenica wykorzystywana do produkcji chleba.
Zrédto: David Monniaux, Wikimedia Commons, licencja: CC BY-SA 3.0.

e Aneuploidie

Aneuploidie s3 mutacjami zmieniajgcymi liczbe chromosomow w parach

chromosomo6w homologicznych.

e Hipoaneuploidie

Hipoaneuploidie doprowadzaja do powstania monosomika - organizmu z brakujgcym
chromosomem z pary homologicznej (2n - 1).

e Hiperaneuploidie

W przypadku hiperaneuploidii powstaly organizm - trisomik — zawiera dodatkowy
chromosom z pary (2n + 1). Zmniejszenie, jak i zwielokrotnienie liczby moze dotyczyc¢
takze chromosomoOw kilku par homologicznych. Obecnos¢ dwoch dodatkowych
chromosomow réznych par homologicznych daje podwojnego trisomika (2n+1+1).
Dodatkowa para chromosoméw homologicznych powoduje powstanie tetrasomika (2n
+ 2). Brak dwoch chromosomoéw niebedgcych homologicznymi powoduje powstanie



podwojnego monosomika (2n -1 - 1). Brak pary chromosomo6w homologicznych daje

nullisomika (2n - 2).

Stownik

allel

(gr. allos - inny) forma genu; jedna z wersji genu roznigca si¢ od pozostatych

sekwencja nukleotydow; zajmuje okreslone miejsce na chromosomie

alloploid, allopoliploid

(z gr. dllos - inny, pléos -zwijanie) organizm (glownie roslinny) zawierajacy

w jadrach komorek somatycznych wiecej niz dwa niehomologiczne, diploidalne
zespoly chromosomow; powstaty poprzez skrzyzowanie dwoch, pochodzacych od
roznych gatunkow gamet rodzicielskich, w ktorych nie doszto do podziatu
redukcyjnego (mejozy)

crossing-over

(z ang. crossing - skrzyzowanie) wymiana podczas mejozy (profaza I, pachyten)
odcinkow miedzy chromosomami homologicznymi tworzgcymi biwalent

chromosomalny

ekson

odcinek genu kodujgcy sekwencje aminokwasow w polipeptydzie lub sekwencje
nukleotydow w RNA

endomitoza

(z tac. éndon - wewnatrz, mitos - ni¢) podziat chromosomow, w ktorym nie

wystepuje podziat jadra i komorek

genom

kompletny zestaw informacji genetycznej danego organizmu




genotyp

zespOl wszystkich genow obecnych w danym organizmie i ksztaltujgcych jego
fenotyp

intron

odcinek genu niekodujacy sekwencji aminokwasow w polipeptydzie; rozdziela

eksony w genach komorek eukariotycznych

mutacja

(z fac. mutatio - zmiana) nagta zmiana informacji genetycznej organizmu; jest

dziedziczna, jezeli zachodzi w materiale genetycznym komorek rozrodczych

nisza ekologiczna

zwigzek populacji ze srodowiskiem; oznacza zajmowang przez gatunek przestrzen

fizyczng wraz z oddziatujgcymi na nig czynnikami fizykochemicznymi Srodowiska

replikacja DNA

proces powielania DNA, w wyniku ktorego z jednej czasteczki DNA powstaja dwie

identyczne kopie

splicing

(z ang. splice - taczenie) proces tworzenia mRNA; sklejanie eksonow komorek
eukariotycznych po wycieciu intronow

transpozony

sekwencja DNA, ktora moze przemieszczac si¢ na inng pozycje w genomie tej

samej komorki w wyniku procesu zwanego transpozycja

transpozycja



(z tac. transponere - przestawiac) proces przemieszczania si¢ transpozonu na inng

pozycje w genomie tej samej komorki



Mapa mysli

Polecenie 1

Uzupetnij mape mysli o rodzaje mutacji chromosomowych, dzielac je na mutacje liczbowe

i strukturalne. Wyjasnij, czym réznia sie one od siebie.




Polecenie 2

Opisz, jakie sg pozytywne skutki mutacji chromosomowych.

Polecenie 3

Wyijasnij, czym sa transpozony, oraz okresl ich znaczenie w rozwoju zmiennosci osobniczej.




Sprawdz sie

Pokaz ¢wiczenia: ® ) @

Cwiczenie 1 @)
Cwiczenie 2 ¢
Cwiczenie 3 o
Cwiczenie 4 ¢
Cwiczenie 5 O
Cwiczenie 6 O
Cwiczenie 7 O
Cwiczenie 8 @
Cwiczenie 9 0

Podczas replikacji fragmentu DNA doszto do mutacji punktowej. Zamiast sekwencji

CGG na nici DNA pojawita sie sekwencja CGC.

Ni¢ Nie
mawyeowabNA CAG CTAGTG CGG : mayeowabNA - cAG CTACGCCGG
) GUC GAU CAC GCC i ) GUC GAUGCGGCC

Ni¢ mRNA Z Nic mRNA

L I L ] L 1 L 1 L 1 1 ] L ] L I
T T T T T [ T T

Kolejnosé Kolejnosé

aminokwasow Val Gly H|S Ala aminokwasow Val Gly ? Ala

w biatku w biafku




Dla nauczyciela

Autor: Anna Juwan
Przedmiot: Biologia
Temat: Zrodla zmiennosci genetycznej

Grupa docelowa: uczniowie III etapu edukacyjnego - ksztalcenie w zakresie

podstawowym i rozszerzonym
Podstawa programowa:

Zakres podstawowy
TreSci nauczania - wymagania szczegotowe
VII. Genetyka klasyczna.
2. Zmienno$c¢ organizmow. Uczen:
5) przedstawia zrodla zmienno$ci rekombinacyjnej;
6) rozroznia rodzaje mutacji genowych oraz okresla ich skutki;

7) rozroznia rodzaje aberracji chromosomowych (strukturalnych i liczbowych)

oraz okresla ich skutki;
Zakres rozszerzony
TreSci nauczania - wymagania szczegotowe
XIV. Genetyka klasyczna.
2. ZmiennoS¢ organizmow. Uczen:

5) przedstawia zrodia zmiennosSci rekombinacyjnej;



6) przedstawia rodzaje mutacji genowych oraz okresla ich skutki;
7) przedstawia rodzaje aberracji chromosomowych (strukturalnych
i liczbowych) oraz okresla ich skutki;

Ksztaltowane kompetencje kluczowe:

e kompetencje cyfrowe;
e kompetencje osobiste, spoteczne i w zakresie umiejetnosci uczenia sie;

e kompetencje matematyczne oraz kompetencje w zakresie nauk przyrodniczych,

technologii i inzynierii.

Cele operacyjne (jezykiem ucznia):

e Wskazesz zrodia zmiennosci rekombinacyjne;.
e Opiszesz rodzaje mutacji genowych oraz okreslisz ich skutki.

e Opiszesz rodzaje aberracji chromosomowych (strukturalnych i liczbowych) oraz
okreslisz ich skutki.

Strategie nauczania:

e konstruktywizm;

e konektywizm.

Metody i techniki nauczania:

z uzyciem komputera;

¢wiczenia interaktywne;

mapa mysli;

gra dydaktyczna.

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;
e zasoby multimedialne zawarte w e-materiale;

e tablica interaktywna/tablica, pisak/kreda.
Przebieg lekcji
Faza wstepna:

1. Nauczyciel wySwietla na tablicy temat lekcji oraz cele zaje¢, omawiajgc lub

ustalajgc razem z uczniami kryteria sukcesu.

2. Odwolanie do wczesniejszej wiedzy. Nauczyciel pyta uczniow, jakie rodzaje
zmienno$ci organizmow poznali w swojej dotychczasowej edukacji. Uczniowie

wymieniaja je, wskazujg ich cechy.
Faza realizacyjna:

1. Praca z tekstem. Uczniowie indywidualnie zapoznajg si¢ z trescig z sekcji
,Przeczytaj” i zapisuja w zeszycie minimum pie¢ pytan do tekstu - kazde z pytan

musi rozpoczynac si¢ od stowa ,dlaczego”

2. Praca w grupach z treScig e-materialu. Nauczyciel dzieli klase na trzy grupy.
Kazda z grup opracowuje jedno zagadnienie na podstawie informacji zawartych
w e-materiale.

- Grupa I - zmiennos$¢ rekombinacyjna
— Grupa Il - mutacje genowe
— Grupa III - mutacje chromosomowe

Po opracowaniu zagadnien przez kazdg z grup nauczyciel miesza uczniow tak,



aby w kazdym z nowych zespotow bylo przynajmniej dwoch przedstawicieli ze
starej grupy. Kazdy z uczniow przedstawia kolegom partie materiatu, ktorg
opracowatl wczesniej (nastepuje moment wiasciwego nauczania).

Nauczyciel prosi o wypisanie na matych kartkach poje¢, jakie uczniowie
zapamietali na dany temat. Grupy porzadkuja kartki w zbiory, wyszukujgc

potaczenia pomiedzy zapisanymi pojeciami.

3. Praca z multimedium (,Mapa mysli”). Uczniowie analizujg mape mysli
i uzupetniajg ja o rodzaje mutacji chromosomowych, z podziatem na mutacje
liczbowe i strukturalne. Nastepnie nauczyciel prosi podopiecznych, by pracujac
w parach, wyjasnili, czym roznig si¢ od siebie te rodzaje mutacji (polecenie nr 1).
Ochotnicy przedstawiaja wyjasnienia na forum klasy, a nauczyciel ocenia ich

poprawnosc.

4. Uczniowie w parach analizujg treS¢ polecenia nr 2 (,0Opisz, jakie sg pozytywne
skutki mutacji chromosomowych”) oraz polecenia nr 3 (,Wyjasnij, czym sa
transpozony, oraz okresl ich znaczenie w rozwoju zmiennosci osobniczej”),
dyskutujg, a nastepnie zapisujga wnioski. Wybrane grupy omawiajg swoje

rozwigzanie i spostrzezenia na forum klasy.

5. Utrwalanie wiedzy i umiejetnos$ci. Uczniowie wykonujg ¢wiczenie nr 8 (,Wskaz,
jaka jest roznica miedzy mutacja chromosomowa o charakterze translokaciji
a zjawiskiem crossing-over”) w sekcji ,,Sprawdz si¢”, a nastepnie porownujg swoje

odpowiedzi z kolegg lub kolezankg.

Faza podsumowujaca:

1. Uczniowie zadajg pytania sformutowane na poczgatku lekcji dowolnie wybrane;j

osobie i odpowiadaja na pytania kolegi lub kolezanki.

2. Nauczyciel wySwietla tresci zawarte w sekcji ,Wprowadzenie” i na ich podstawie
dokonuje podsumowania najwazniejszych informacji przedstawionych na lekcji.

Wyijasnia takze watpliwos$ci uczniow.

Praca domowa:

1. Wykonaj ¢wiczenia od 1do 7 z sekcji ,,Sprawdz si¢”

2. Dla chetnych: Wykonaj ¢wiczenie nr 9 z sekcji ,Sprawdz si¢”.



Materialy pomocnicze:

e Jane B. Reeceiin, ,Biologia Campbella”, thum. K. Stobrawa i in., Dom Wydawniczy
REBIS, Poznan 2021.

e Encyklopedia szkolna. Biologia”, red. Marta Steplewska, Robert Mitoraj,
Wydawnictwo Zielona Sowa, Krakow 2006.

Dodatkowe wskazowki metodyczne:

e Tresci w sekcji ,Mapa mysli” mozna wykorzystac na lekcji jako podsumowanie
i utrwalenie wiedzy uczniow.



