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Mutacje chromosomowe liczbowe to inaczej mutacje genomowe.

Zrédto: National Human Genome Research Institute, wikimedia.org, Pixabay, domena publiczna.

Cechy organizmow i trwanie danego gatunku zalezg od waznych cech biologicznych,
jakimi sg liczebno$§¢ chromosomow oraz sktad genow. Statos¢ liczb chromosomow

w komorkach somatycznych zapewniaja zachodzgace z wielka precyzja podziaty jadra
komorkowego. Zdarza si¢ jednak, ze w procesach tych dochodzi do btedow. W ich
wyniku powstaja aneuploidy, organizmy z inng liczbg chromosomow w obrebie jednej
pary chromosomow homologicznych, oraz euploidy, organizmy o zmienionej liczbie

zestawow chromosomow.

Twoje cele

e Przedstawisz aberracje chromosomowe liczbowe.
e Wyjasnisz przyczyny i skutki aberracji chromosomowych liczbowych.

e Opiszesz zmiany w kariotypie cztowieka, ktore prowadzg do wystapienia

zespolow chorobowych - Downa, Turnera i Klinefeltera.




Przeczytaj

Mutacje chromosomowe liczbowe

euploidia

— poliploidia NS 15 oliplo...
monoploi...

Zrédto: Englishsquare.pl Sp. z 0.0., licencja: CC BY-SA 3.0.

Aneuploidie

W aneuploidii podstawowy dla danego gatunku zestaw chromosomow jest

wzbogacony lub zubozony o przynajmniej jeden chromosom. Oznacza to, ze

aneuploidalny organizm lub komorka zawieraja wigkszg lub mniejszg liczbe



chromosomow w stosunku do stanu prawidtowego — obecnosci dwoch kopii kazdego
chromosomu (disomii oznaczanej jako 2n). Aneuploidie sg u cztowieka czestg

przyczyna chorob genetycznych.

Przyczyna mutacji o charakterze aneuploidii jest nieprawidtowe rozejscie sie

chromosomow podczas mejozy (nondysjunkcja).

Do aneuploidii nalezg:

e trisomia - najczestszy typ aneuploidii. To obecnos¢ dodatkowego, trzeciego
chromosomu w danej parze homologicznej, co oznacza si¢ w genetyce jako 2n+1.
U cztowieka trisomia chromosomu 21 jest przyczyng zespotu Downa, natomiast

trisomia chromosomu 18 - zespotu Edwardsa;

e monosomia - to brak jednego chromosomu z danej pary, oznaczany jako 2n-1.
Monosomia czesto jest mutacja letalng, czyli prowadzgca do Smierci danego
osobnika juz we wezesnym stadium rozwojowym. U cztowieka monosomia

chromosomu piciowego X jest przyczyng wystgpienia zespotu Turnera;

e nullisomia - jest to brak catlejjednej pary chromosomow (2n-2).

Wiecej o chorobach cztowieka zwigzanych ze zmiang liczby chromosomow tutaj.

Euploidie

Kolejng grupg mutacji chromosomowych liczbowych sa euploidie. W ich wyniku

powstaja monoploidy oraz poliploidy.

Organizm poliploidalny ma wiecej niz dwa zestawy chromosomow: jesli trzy (3n),

jest triploidem, jesli cztery (4n) — tetraploidem itd. Wyro6znia si¢ dwie podstawowe

grupy poliploidow:
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e autopoliploidig, jesli zwielokrotnione genomy sg pod wzgledem genetycznym

takie same (genomy tego samego gatunku);

e allopoliploidie, gdy nastepuje zwielokrotnienie genomow pochodzacych od

dwoch roznych gatunkow.

Poliploidia zwierzat jest zazwyczaj mutacja letalna - oznacza to, ze prowadzi do
Smierci danego osobnika. Jest natomiast cechg powszechna w Swiecie roslin,
w szczegblnosci traw uprawnych, takich jak trzcina cukrowa, ryz, kukurydza

i pszenica.

Wazne!

Poliploidyzacja odegrala znaczgcg role podczas ewolucji gatunkow roslin. Szacuje
sie, ze az 70% roslin okrytonasiennych przeszto popliploidyzacje - sq one tzw.
paleopoliploidami. Swiadczg o tym wystepujace w genomach roélin diploidalnych
zduplikowane odcinki chromosomow. Prawdopodobnie wigkszos¢ wspotczesnych
poliploidow powstata wskutek nastepujacych po sobie procesow hybrydyzaciji

i poliploidyzaciji.

Do pojawienia si¢ poliploidow prowadzg dwa procesy. Pierwszym sg zaburzenia
przebiegu mitozy komorek merystematycznych we wczesnej fazie rozwoju rosliny,
ktore skutkujg zwiekszeniem liczby chromosomoéw i wytworzeniem poliploidalnej
domeny u diploida. Ta poliploidalna czeS¢ moze wytworzy¢ kwiaty, a nastepnie
nasiona, u ktorych w komorkach zarodka wystgpi zwiekszona liczba chromosomow.
Zapoczatkowuje to lini¢ poliploidalng danego gatunku. Proces ten nie jest jednak
powszechny - czestsza przyczyng powstawania poliploidow sg zaburzenia

w mejozie. Jezeli podczas I podziatu mejotycznego nie dojdzie do zredukowania liczby
chromosomow, a I podzial przebiegnie poprawnie, mogg powstac gamety

z niezredukowang liczbg chromosomow.

Btedny podziat chromosomow moze wynikac z zaburzen zwigzanych z wrzecionem
podzialowym (kariokinetycznym). Znanym mutagenem, ktoéry powoduje zatrzymanie

podzialu komorkowego, jest kolchicyna - alkaloid pochodzenia roslinnego.

Ciekawostka



Mutacja w genie Tri, wystepujacym u jeczmienia zwyczajnego (Hordeum vulgare),
przyczynia sie do zaburzen w Il podziale mejotycznym komorek macierzystych
makrospor, co powoduje powstanie gamet o niezredukowanej liczbie
chromosomow. Gdy te diploidalne gamety polacza si¢ z diploidalnymi gametami
innego osobnika obarczonego t3 samg mutacjg, powstanie tetraploid; jesli

z haploidalnymi - triploid.

Poliploidia u ro$lin uprawnych moze prowadzi¢ do zwigkszenia ich wytrzymatosSci na
niekorzystne warunki Srodowiska i uzyskania wigkszych plonoéw. Co wiecej, takze
owoce roslin poliploidalnych sa zazwyczaj wigksze niz u ich diploidalnych

odpowiednikow.

Przykladem poliploidalnej rosliny uprawnej jest pszenica zwyczajna (Triticium

aestivum), ktora ma az szes¢ zestawOw chromosomow - jest heksaploidem (6n).

Heksaploidalna pszenica zwyczajna (Triticium aestivum).
Zrédto: David Monniaux, wikimedia.org, licencja: CC BY-SA 3.0.

Wiecej na temat mutacji przeczytasz w e-materiale Kryteria podziatu i rodzaje

mutacji.

Stownik
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chromosom

liniowa, pateczkowata struktura, ktora zawiera materiat genetyczny danej
komorki, widoczna w stadium podzialowym; znajduje si¢ w jadrze komorkowym;
w prawidlowych warunkach komorka ludzka zawiera 46 chromosomow (23 pary

chromosomow)

DNA

kwas deoksyrybonukleinowy; zwigzek chemiczny zbudowany z nukleotydow,
bedacy nosnikiem informacji genetycznej

monoploid

organizm posiadajacy tylko jeden zesp6t chromosomow, podstawowy dla danego

gatunku

replikacja DNA

proces biosyntezy DNA, w wyniku ktorego z jednej dwuniciowej czasteczki DNA
powstaja dwie rowniez dwuniciowe czgsteczki DNA identyczne pod wzgledem

sekwencji nukleotydow
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Film dostepny pod adresem /preview /resource/RrxAs6tHAKv3n

Mutacje chromosomowe liczbowe
Zrédto: Englishsquare.pl sp. z 0.0., licencja: CC BY-SA 3.0.

Film nawigzujacy do treSci materialu mutacji chromosomowych liczbowych.

Polecenie 1

Na podstawie wywiadu z ekspertem wyjasnij pojecie aneuploidii.

Polecenie 2

Narysuj w zeszycie schemat nieprawidtowego rozchodzenia sie chromatyd do biegunéw
wrzeciona podziatowego w trakcie podziatu komoérkowego i wyjasnij, dlaczego proces ten

prowadzi do powstawania aneuploidéw.
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Film dostepny pod adresem /preview /resource/R1aSWF3DI[8ked

Mutacje chromosomowe liczbowe.
Zrédto: Englishsquare sp. z 0.0., licencja: CC BY-SA 3.0.

Film nawigzujacy do tre$ci materialu mutacji chromosomowych liczbowych.

Polecenie 3

Wymien przyczyny mutacji chromosomowych liczbowych.

Polecenie 4

Wyjasnij, czym jest uwarunkowany zespét Turnera. Przedstaw réznice w kariotypach osoby

chorej i zdrowej.
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Sprawdz sie

Pokaz ¢wiczenia: ® ) @

Cwiczenie 1 ¢

Zrédto: EnglishSquare.pl Sp. z 0. 0., licencja: CC BY-SA 3.0.

Cwiczenie 2 o
Cwiczenie 3 )
Cwiczenie 4 O
Cwiczenie 5 O
Cwiczenie 6 O

Kolchicyna jest silnie trujgcym i mutagennym alkaloidem, pozyskiwanym z zimowita
jesiennego (Colchicum autumnale). Zwigzek ten powoduje zatrzymanie podziatu

komérkowego poprzez zahamowanie wytwarzania wrzeciona podziatowego.

Cwiczenie 7 @
Szacuje sie, ze u 10-20% zygot wystepuja aberracje chromosomowe. Sg one przyczyna
ok. 95% poronien samoistnych. Wsréd aberracji chromosomowych 50% to trisomie,
20% - monosomie, 15% - triploidie, a pozostatg czes¢ stanowig tetraploidie i aberracje

strukturalne.

Zrédto: Lynn B. Jorde, John C. Carey, Michael J. Bamshad, Genetyka medyczna, thum. t. Kepczynski, red. Bogdan

Katuzewski, Elsevier, Wroctaw 2014, s. 112.




Cwiczenie 8 @
U kobiety 20-letniej ryzyko urodzenia dziecka z zespotem Downa wynosi 1 na 1231

cigz, a u kobiety po 45 roku zycia - 1 na 22.

Zrédto: Aleksandra Lang, Prawdopodobieristwo urodzenia dziecka z wada genetyczna gwattownie wzrasta wraz

z wiekiem matki, portal Termedia.



Dla nauczyciela

Autor: Anna Juwan

Przedmiot: Biologia

Temat: Mutacje chromosomowe liczbowe

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:

7) rozroznia rodzaje aberracji chromosomowych (strukturalnych i liczbowych)

oraz okresla ich skutki;
Zakres rozszerzony
TreSci nauczania - wymagania szczeg6towe
XIV. Genetyka klasyczna.
2. ZmiennoS¢ organizmow. Uczen:
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 sig;

e kompetencje matematyczne oraz kompetencje w zakresie nauk przyrodniczych,

technologii i inzynierii.
Cele operacyjne (jezykiem ucznia):
e Przedstawisz aberracje chromosomowe liczbowe.

e Wyjasnisz przyczyny i skutki aberracji chromosomowych liczbowych.

e Opiszesz zmiany w kariotypie cztowieka, ktore prowadzg do wystapienia

zespotow chorobowych - Downa, Turnera i Klinefeltera.

Strategie nauczania:

e konstruktywizm;

e konektywizm.

Metody i techniki nauczania:

e z uzyciem komputera;

e Cwiczenia interaktywne;
¢ analiza animacji;

e metoda kuli $niegowej;

e mapa mysli.

Formy pracy:

praca indywidualna;

e 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.
Przed lekcja:

1. Przygotowanie do zaje¢. Nauczyciel loguje sie na platformie i udostepnia
uczniom e-material ,Mutacje chromosomowe liczbowe”. Prosi uczestnikow zajec
0 zapoznanie si¢ z tekstem w sekcji ,Przeczytaj’, a nastepnie rozwigzanie
¢wiczenia nr 4 (w ktorym majg za zadanie przyporzadkowac¢ podane mutacje

chromosomowe do danego typu aberracji) zawartego w sekcji ,Sprawdz si¢”
Przebieg lekc;ji
Faza wstepna:

1. Nauczyciel wySwietla na tablicy lub za pomocg rzutnika zawartos¢ sekcji
~Wprowadzenie” Uczniowie wspolnie z nauczycielem omawiajg cele lekcji

i okreslajg kryteria sukcesu.

2. Odwolanie do wczesniejszej wiedzy. Nauczyciel prosi o przypomnienie, jakie

mutacje uczniowie poznali na wczesniejszych zajeciach.
Faza realizacyjna:

1. Praca z multimedium - kula $niegowa. Nauczyciel wyswietla wywiady zawarte
w sekcji ,Animacja”. Uczniowie notujg najwazniejsze informacje. Nastepnie
nauczyciel prosi uczniow, by pracujac metoda kuli $niegowej, wykonali polecenia
nrl, 3i4.

Nauczyciel objasnia wspomniang wyzej metode i wynikajgce z niej kolejne etapy
pracy:
1) najpierw uczniowie beda indywidualnie opracowywac¢ odpowiedzi na zadane

pytania;



2) potem potacza sie w pary i porbwnajg swoje propozycje, a na osobnej kartce
zapiszg wspolne odpowiedzi;

3) kolejnym krokiem bedzie potaczenie sie par w czworki, ktore - jak poprzednio -
skonfrontuja swoje odpowiedzi;

4) przedstawiciele poszczegolnych zespotow 4-osobowych zaprezentujg na
forum klasy uzgodnione w grupie odpowiedzi.

2. Mapa mysli. Nauczyciel dzieli uczniow na cztery grupy i prosi ich, by na
podstawie e-materiatu opracowali mape mysli dotyczaca przydzielonych
zagadnien:

- grupa [ i Il - aneuploidie;

- grupa IIl i IV - poliploidie.

Grupy otrzymujq po dwa arkusze papieru A2 i na jednym z nich sporzgadzaja mape¢
mysli. Nastepnie wybierajg po dwoch ekspertow, ktorzy najlepiej opanowali
otrzymane zagadnienia. Eksperci zamieniajg si¢ grupami (I z III, II z IV)

i przekazujg zdobyta wiedze. Uczniowie z drugiej grupy robia na drugim arkuszu
notatki w formie mapy mysli, porzadkujgc informacje przekazywane przez
eksperta. Po uplywie wyznaczonego czasu eksperci wracajg do swoich grup.
Grupy prezentuja wyniki swojej pracy, nauczyciel uzupelnia brakujace informacje,
koryguje ewentualne bledy.

3. Utrwalenie wiedzy i umiejetnosci. Uczniowie rozwigzuja samodzielnie
¢wiczenie nr 8 (dotyczgce zwigzku wystepowania zespotu Downa z wiekiem
ciezarnej) z sekcji ,Sprawdz si¢”. Po ustalonym czasie wybrany uczen przedstawia
rozwigzanie, a reszta klasy ustosunkowuje si¢ do niego. Nauczyciel w razie

potrzeby koryguje odpowiedz, dopowiada istotne informacje.

Faza podsumowujaca:

1. Uczniowie rysujg w zeszycie schemat nieprawidlowego rozchodzenia si¢
chromatyd do biegunow wrzeciona podziatowego w trakcie podzialu
komorkowego. Nastepnie wyjasniajg, dlaczego proces ten prowadzi do

powstawania aneuploidow (polecenie nr 2 do multimedium).
2. Nauczyciel zadaje pytania w celu sprawdzenia stopnia opanowania wiedzy przez
uczniow:

— Jakie sg przyczyny mutacji chromosomowych liczbowych?



Praca domowa:

1. Wykonaj ¢wiczenia od 1do 3 oraz 51 6 z sekcji ,Sprawdz si¢”

Materialy pomocnicze:

e Jane B. Reeceiin, ,Biologia Campbella”, tkum. 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 Multimedium zamieszczone w sekgji ,Film” mozna wykorzysta¢ w fazie wstepnej
zajec, w celu wzbudzenia zaciekawienia uczniow.



