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Wartos¢ diagnostyczna analizy kariotypu cztowieka -
zadania

Komérki zdrowego cztowieka zawieraja diploidalng liczbe chromosoméw (22 pary chromosoméw
autosomalnych oraz 1 pare chromosomoéw ptciowych).Zaburzenia w liczbie i strukturze chromosomoéw s3
przyczyng powaznych zaburzen i chordb genetycznych, m.in. zespotu Downa, zespotu Klinefeltera,
zespotu Turnera.

Zrédto: Pixabay, domena publiczna.

Kariotyp cztowieka to kompletny zestaw chromosomow znajdujgcy sie w diploidalne;
komorce ciata. U kazdego zdrowego czlowieka sktada si¢ z 46 chromosomow, z czego 23
dziedziczone sg po matce i 23 - po ojcu. Prawidtowy kariotyp zenski to 46,XX, meski zas to
46,XY. Badanie kariotypu polega na sprawdzeniu liczby oraz budowy chromosomoéw. Dzieki
tej analizie mozna stwierdzi¢ wystepowanie zmian w kariotypie oraz ocenic¢ ryzyko
przeniesienia wad genetycznych z rodzicoOw na potomstwo. Zmiany w kariotypie moga by¢
przyczyng poronien, problemow z poczeciem, wad genetycznych dziecka. Wykonanie
badania u ptodu umozliwia wykrycie nieprawidtowosci juz podczas ciazy. Wiedza o ich
wystepowaniu pozwala rodzicom i lekarzom odpowiednio si¢ przygotowac¢ do narodzin

i leczenia dziecka.

Twoje cele

» Omowisz role, jaka odgrywajg badania genetyczne w diagnostyce prenatalne;.
» Wyjasnisz podtoze wybranych chorob genetycznych na podstawie analizy kariotypu.



Przeczytaj

Wszystkie prawidtowo zbudowane komorki somatyczne organizmu cztowieka zawierajg 23
pary chromosomow: 22 pary autosomow i jedng pare chromosomoéw pici, ktora determinuje
okreslong ptec. Taki kompletny zestaw chromosomow: 2n = 46 (mezczyzni 46,XY, a kobiety
46,XX) nazywany jest kariotypem.

Roznice w kariotypie kobiety i mezczyzny mozna zaobserwowac na
kariogramie, czyli graficznym przedstawieniu wszystkich chromosomow
cztowieka, utozonych w pary i ponumerowanych.

Liczba chromosomow jest stala u cztowieka i utrzymuje sie w kolejnych pokoleniach dzieki
prawidtowo zachodzgcym podziatlom komorkowym. Zdarzajg si¢ jednak zaburzenia procesu
podziatu materiatu genetycznego wskutek dziatania réznych czynnikow mutagennych.
Powoduje to powstanie zmian kariotypu komorki, o charakterze mutacji strukturalnych
(delecja, inwersja, duplikacja i translokacja) lub mutaciji liczbowych (aneuploidia, euploidia).
Jesli zostang one przekazane potomstwu, mogg stac si¢ przyczyng roznych chorob. Mutacje
tego typu powoduja powstawanie zespotow aberracji chromosomowych.

Wiecejinformacji na temat mutacji chromosomowych znajdziesz w materiale: Mutacje

chromosomowe strukturalne oraz Mutacje chromosomowe liczbowe.

Jedna z metod wykrywania mutacji chromosomowych sa badania cytogenetyczne. Polegajg
one na analizie kariotypu - oceniana jest liczba oraz struktura chromosomow komorek
badanego organizmu. Wig¢cejinformacji na temat badan cytogenetycznych

w materiale Wartos¢ diagnostyczna analizy kariotypu cztowieka.

Analiza kariotypu
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1. Od pacjenta pobierane sg komorki (np. leukocyty pochodzace z probki krwi z zyty
obwodowej), ktore nastepnie inkubuje sie przez kilka dni z substancjami chemicznymi
stymulujacymi podzialy mitotyczne. Substancje te, zwane lektynami, s3 pochodzenia
roslinnego.

2. Do zatrzymania podziatow komoérkowych w stadium metafazy stosuje sie zwykle
kolchicyne - zwiazek, ktory hamuje tworzenie si¢ wrzeciona kariokinetycznego.

3. Nastepnie komorki umieszcza sie w roztworze hipotonicznym, w ktorym zachodzi
osmotyczny naptyw wody do ich wnetrza. W rezultacie komorki peczniejg, co sprawia,
ze chromosomy sie rozsuwaja i stajg si¢ lepiej widoczne.

4. Kolejnym etapem jest wybarwienie komorek w celu uwidocznienia
charakterystycznego dla kazdej pary chromosoméw homologicznych wzoru prazkow.

5. Chromosomy sg obserwowane pod mikroskopem, fotografowane i zestawiane parami
wedtug rozmiaru i ksztattu.

Zwigzek aneuploidii chromosomalnych z wiekiem matki
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Wiek matki

Badania cytogenetyczne wykonywane s3 czesto u ciezarnych kobiet powyzej 35. roku zycia.

Wiek matki jest jedng z gtéwnych przyczyn wad rozwojowych zarodka - odpowiada za 90% wszystkich
nieprawidtowosci chromosomalnych. Ich zrédtem sg btedy powstajgce w czasie rozwoju i dojrzewania
oocytéw lub jaj podczas cyklu miesigczkowego. Ryzyko btednej liczby chromosoméw rosnie wyktadniczo po
30. roku zycia. W 40. roku zycia prawie 60% oocytéw, a tym samym zarodkow, jest aneuploidalnych. Ponadto
niektére badania nad zwigzkiem wieku ojca z wystepowaniem zespotu Downa u potomstwa wskazuja, ze
prawdopodobienstwo urodzenia chorego dziecka wzrasta, gdy jego ojciec ma powyzej 40 lat.

Zrédto: Englishsquare.pl Sp. z 0.0., na podstawie: https:/www.indoreinfertilityclinic.com/genetic-abnormalities-in-embryos,
licencja: CC BY-SA 3.0.

Wazne!

Wskazania do badania kariotypu:
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e poronienia nawracajgce;

e martwe urodzenie;

e trudnosci z poczeciem dziecka;

e bezplodnos¢;

» przypadek choroby genetycznejw rodzinie;

e duze odchylenie od normy w parametrach nasienia;
e liczba plemnikéw ponizej 5 min /ml;

o azoospermia (brak plemnikéw w nasieniu).

Zmiany w liczbie chromosoméw zazwyczaj prowadzg do powaznych zaburzen
rozwojowych: aneuploidii i poliploidii.

Aneuploidia

Zwiekszenie lub zmniejszenie liczby chromosoméw. W tym typie mutacji wystepuja
czesto trisomie i monosomie, czyli odpowiednio: obecno$¢ jednego dodatkowego
chromosomu oraz utrata jednego chromosomu z danej pary chromosomow

homologicznych.
Poliploidia

Powielenie catego zestawu chromosomow. Mutacje tego typu sa zazwyczaj letalne dla

czlowieka.

Wiecejinformacji na temat skutkow zmian w liczbie chromosoméw w materiale Choroby
cztowieka zwigzane ze zmiana liczby chromosomow.

Wiele wad zwigzanych z liczbg chromosomow jest przyczyng poronien, czesciej
w przypadku plodow plci meskiej.

« Trisomie zwigzane s3 zarowno z autosomami, jak i z allosomami (chromosomami ptci).

o Choroby wywotane monosomiami dotyczg tylko chromosomoéw pici. Monosomie
autosomow maja skutki Smiertelne.
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Aneuploidalnos¢ jest na ogoét skutkiem zaburzenia polegajacego na nieprawidlowym
rozej$ciu sie chromosomoéw w anafazie podzialu mejotycznego. Zjawisko to nazywane
jest nondysjunkcjg i moze dotyczyc¢ pierwszego, drugiego lub obu podziatow mejotycznych.

Wiecejinformacji na temat mejozy w materiale Przebieg i znaczenie mejozy.

Wiecejinformacji na temat nondysjunkcji w materiale Nondysjunkacja chromosomow -
przyczyny i skutki,

Choroby wywotane zmiana w liczbie chromosomoéw

Zespot Downa

Trisomia 21 pary
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Trisomia 21 pary chromosomow.

Zrédto: Englishsquare.pl Sp. z 0.0., licencja: CC BY-SA 3.0.
Zespol Edwardsa
Zespot Pataua
Zespot Klinefeltera

Zespo! Turnera
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Zespol cri du chat (zespot kociego krzyku)

Choroba genetyczna wywotana delecjg krotkiego ramienia chromosomu 5.
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[(ariotyp osoby z zespotem kociego krzyku.
Zrédto: Englishsquare.pl Sp. z 0.0., licencja: CC BY-SA 3.0.
Zespot Pradera-Williego
Zespot Angelmana
Zespol Williamsa
Przewlekla bialaczka szpikowa

Wiecejinformacji na temat chorob genetycznych spowodowanych abberacjami

chromosomowymi strukturalnymi w materiale Choroby cztowieka zwigzane ze zmiana
struktury chromosomow.

Jak rozwiazywac zadania z analizy kariotypu?



https://zpe.gov.pl/b/choroby-czlowieka-zwiazane-ze-zmiana-struktury-chromosomow/P1FT2tYDU

Analiza kariotypu polega na policzeniu wszystkich par chromosomow oraz sprawdzeniu,

czy ktorego$ nie brakuje, albo czy nie wystepuje w nadmiarze, a takze ktorej pary

chromosomow ta zmiana dotyczy.
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Zrédto: Program genomu ludzkiego Departamentu Energii Standw Zjednoczonych, Wikimedia Commons, domena publiczna.

Po ustaleniu nieprawidtowos$ci w kariotypie ustala si¢ przyczyne jej powstania, a takze
okresla nazwe zespotu genetycznego, ktorego przyczyng jest ta nieprawidtowosc.

Stownik

allosom

autosom

czlowiek ma 22 pary autosomow

(gr. allos - inny, séma - ciato) chromosom, ktéry odpowiada za wyksztatcanie sie pici

(gr. autos - sam, soma - cialo) chromosom odpowiadajacy za dziedziczenie cechy
niesprzezonej z ptcia; u organizmoéw diploidalnych autosomy uktadajg sie w pary
chromosomow o takim samym ksztalcie i tej samej wielkosci, niosace te same geny;



azoospermia
brak plemnikow i elementow nabtonka plemnikotworczego w nasieniu

badania prenatalne

badania ptodu przeprowadzone w trakcie rozwoju wewnatrzmacicznego; celem
diagnostyki prenatalnejjest rozpoznanie wad rozwojowych u ptodu jeszcze przed
narodzeniem

kariotyp

(gr. karyon - orzeszek, jadro; typos - odbicie, obraz) zestaw par chromosomoéw komorki
utozony wedtug wielkosci i ksztalttu

kariotypowanie

(gr. karyon - orzeszek, jadro; typos - odbicie, obraz) badanie chromosomoéw; badanie
wykonywane jest w celu diagnozowania roznych nieprawidtowosci w obrebie
chromosomow

kolchicyna

alkaloid wystepujacy gtownie w nasionach zimowitu jesiennego (Colchicum autumnale);
jest silng trucizng

lektyny

(gr. legere - wybierac) biatka wystepujace powszechnie w btonie komoérkowej bakterii,
roslin i zwierzat, wigzace si¢ specyficznie z glikoproteinami i glikolipidami bton innych
komorek; biorg udziat w oddziatywaniach miedzy komorkami, np. komorki jajowej

z plemnikiem, patogenow z komorkg zywiciela, bakterii Rhizobium z wtosnikami korzeni
roslin motylkowych

locus
1. poj.: locus, 1. mn.: loci; okreslone miejsce na chromosomie, ktore zajmuje gen
monosomia

(gr. moénos - jedyny) zestaw chromosomow charakteryzujacy sie brakiem jednego
chromosomu jakiejs pary

mutacja

(fac. mutatio - zmiana) kazda zmiana w DNA, obejmujgca zaréwno zmian¢ pary zasad
nukleotydowych w genie, jak i przestawienie geno6w wewnatrz chromosomow,



wywolujace zmiany ich funkcji, zmiany zachodzgce w chromosomach lub ich liczbie
nondysjunkcja

(fac. non - nie, disiunctio - roztaczenie) btad w przebiegu mitozy lub mejozy, w wyniku
ktorego chromosomy z pary homologicznejlub pary chromatyd siostrzanych nie
rozchodzg si¢ prawidlowo

roztwor hipotoniczny

roztwoOr o nizszym stezeniu substancji rozpuszczonej, niz roztwor, z ktorym jest
porownywany

trisomia

stan, w ktorym zamiast pary chromosomow homologicznych wystepuja trzy takie
chromosomy



Grafika interaktywna
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Kariotyp mezczyzny

U osoby badanej wystepuje zesp6t Downa. Obserwujemy trisomie 21 pary chromosomoéw.

2

21 para chromosomow

Trzy chromosomy - trisomia: 47,XY,+21

3

Kariotyp mezczyzny

Z analizy kariotypu wynika, ze osoba badana jest zdrowa.

4



Kariotyp kobiety

Z analizy kariotypu wynika, ze osoba badana jest zdrowa.

5

Kariotyp osoby interptciowej - mezczyzny
z dodatkowym chromosomem X

Kariotyp przedstawia osobe chorg na zespét Klinefeltera. Jest to aneuploidia objawiajaca sie
wystepowaniem dodatkowego chromosomu X.

6

Aneuploidia

47 XXY

Roézne kariotypy.
Zrédto: Wessex Reg. Genetics Centre, Wellcome Collection, licencja: CC BY-SA 4.0.

Polecenie 1
Przeanalizuj zaprezentowane kariotyp, a nastepnie wskaz i nazwij chromosomy, ktore

pozwolity na okreslenie ptci tych czterech oséb.

Polecenie 2
Kariotyp |i IV nalezy do oséb cierpigcych dwie rézne choroby genetyczne. Wyjasnij przyczyny

tych chorob, uwzgledniajac rodzaj mutacji.




Sprawdz sie

Pokaz ¢éwiczenia: O @

Cwiczenie 1
Wskaz fatszywe stwierdzenie dotyczace kariotypu.

() Liczba chromosomoéw jest stata i charakterystyczna dla danego gatunku.
() Zmiany kariotypu komérki moga mie¢ postaé¢ mutacji liczbowych.
() Zmiany kariotypu komérki moga mie¢ postaé¢ mutacji strukturalnych.

O Wszystkie komérki somatyczne organizmu cztowieka zawieraja diploidalng liczbe
chromosomow (2n = 48).

Cwiczenie 2
Wskaz schorzenia, ktére wynikajg z aberracji strukturalnych chromosomow.

(] ZespétPataua

(] Zespotcri du chat (zespét kociego krzyku)
(] ZespétDowna

(] Przewlekta biataczka szpikowa

]

Zespot Angelmana




Cwiczenie 3

Potacz podane choroby genetyczne z mutacjami,

Zespot Klinefeltera

Zespo6t Pataua

Zespot Downa

Zespo6t Turnera

Zespot Edwardsa

Cwiczenie 4

ktére je powoduja.

Trisomia 21 pary chromosomoéw

Trisomia 13 pary chromosomoéw

Monosomia chromosomu X u kobiet

Dodatkowy chromosom X u mezczyzn
w 23 parze

Trisomia 18 pary chromosomow

Na podstawie informacji zdobytych podczas tej lekcji utéz w odpowiedniej kolejnosci etapy

badania cytogenetycznego.

Ogladanie chromosomow pod mikroskopem

Pobranie komorek od pacjenta

Wybarwienie komdrek

Umieszczenie komérek w roztworze hipotonicznym

Inkubacja komodrek ze stymulatorami podziatéw mitotycznych

Zastosowanie kolchicyny

114

114

114

O

O

14



Cwiczenie 5

Ocen, czy podane stwierdzenia sg prawdziwe czy fatszywe.

Liczba chromosomoéw jest stata u cztowieka i utrzymuje
sie w kolejnych pokoleniach.

Wiek kobiety nie ma wptywu na materiat genetyczny
zawarty w jej komoérkach rozrodczych.

Nondysjunkcja dotyczy tylko pierwszego podziatu
mejotycznego.

Poliploidalnos¢ u cztowieka jest letalna.

Prawda

O O] O

Fatsz

O O | O



Cwiczenie 6

Na jaka chorobe cierpi osoba o kariotypie przedstawionym na grafice?
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Zespo6t Downa

Zespot Turnera

Zespot Edwardsa

Zespot Klinefeltera

o o O O O

Zespo6t Pataua



Cwiczenie 7 @
Podczas badan genetycznych uzywa sie zazwyczaj preparatéow zawierajacych chromosomy
znajdujace sie w metafazie podziatu mitotycznego jadra komérkowego. Zastosowanie
alkaloidu roslinnego - kolchicyny - umozliwia zatrzymanie cyklu komoérkowego na tym etapie.
Wyjasnij, w jaki sposdb kolchicyna umozliwia obserwacje chromosoméw znajdujgcych sie

w metafazie.

Cwiczenie 8 @

Na klasyczny fenotyp zespotu Turnera sktada sie pie¢ grup objawow:

1) zaburzenia wzrastania;

2) pierwotna niewydolnos¢ jajnikéw;

3) specyficzny fenotyp morfologiczny (m.in. niski wzrost, krétka szyja, szeroka klatka
piersiowa, wysokie podniebienie, koslawe tokcie i kolana, odstajgce uszy);

4) r6zne wady narzadow wewnetrznych;

5) specyficzny fenotyp rozwoju i zachowania obejmujacy grupe cech psychicznych
i umiejetnosci rozwojowych nabywanych w odmiennym tempie,

ktére nie ograniczajg zasadniczo rozwoju umystowego.

Buchnat M. i Pawelczyk K., 2013, Zaburzenia rozwojowe u dzieci z rzadkimi zespotami genetycznymi i wadami

wrodzonymi, Uniwersytet im. Adama Mickiewicza w Poznaniu, Wydawnictwo Naukowe UAM.

Wyjasnij, dlaczego ta monosomia nie jest letalna.




Dla nauczyciela

Autor: Anna Juwan
Przedmiot: Biologia
Temat: Warto$¢ diagnostyczna analizy kariotypu czlowieka - zadania

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

Podstawa programowa:

Zakres podstawowy

Tredci nauczania - wymagania szczegétowe

VII. Genetyka klasyczna.

2. Zmiennos$c¢ organizmow. Uczen:

8) okresla, na podstawie analizy rodowodu lub kariotypu, podtoze genetyczne choréb cztowieka
(mukowiscydoza, fenyloketonuria, anemia sierpowata, albinizm, plgsawica Huntingtona,
hemofilia, daltonizm, dystrofia mie$niowa Duchenne’a, krzywica oporna na witamine D3; zesp6t
Klinefeltera, zespot Turnera, zespot Downa);

Zakres rozszerzony

TreSci nauczania - wymagania szczegétowe

XIV. Genetyka klasyczna.

2. Zmiennos$¢ organizmow. Uczen:

8) okresla na podstawie analizy rodowodu lub kariotypu podtoze genetyczne chordb cztowieka
(mukowiscydoza, alkaptonuria, fenyloketonuria, anemia sierpowata, albinizm, galaktozemia,
plasawica Huntingtona, hemofilia, daltonizm, dystrofia mieSniowa Duchenne'a, krzywica oporna
na witamine D3; zesp6t cri-du-chat i przewlekta biataczka szpikowa, zespét Klinefeltera, zespot
Turnera, zesp6t Downa, neuropatia nerwu wzrokowego Lebera);

Ksztaltowane kompetencje kluczowe:

» kompetencje cyfrowe;

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

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

Cele operacyjne (jezykiem ucznia):

» Omowisz role, jaka odgrywajg badania genetyczne w diagnostyce prenatalne;.
e Wyjasnisz podloze wybranych chorob genetycznych na podstawie analizy kariotypu.

Strategie nauczania:



» konstruktywizm;
o konektywizm.

Metody i techniki nauczania:

e zuzyciem komputera;

e Cwiczenia interaktywne;

« analiza grafiki interaktywne;j;
» gradydaktyczna.

Formy pracy:

o pracaindywidualna;

e pracaw parach;

e pracaw grupach;

» praca catego zespotu klasowego.

Srodki dydaktyczne:

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

Przebieg lekcji
Faza wstepna:

1. Nauczyciel wyswietla na tablicy temat zaje¢, nawigzujac do zagadnien opisanych
w sekcji ,Wprowadzenie”. Nastepnie omawia cele lekciji.

2. Odwolanie do wcze$niejszej wiedzy. Nauczyciel zapisuje na tablicy nastepujace
pytania:
- Jakie znaczenie ma analiza kariotypu?
- Jakie znacie metody analizy liczby i struktury chromosomow?
Uczniowie, pracujac w parach, wspolnie przygotowujg odpowiedzi na zadane pytania.
Chetni wypowiadajg si¢ na forum klasy. Nauczyciel podsumowuje odpowiedzi uczniow.

Faza realizacyjna:

1. Praca z tekstem. Uczniowie indywidualnie zapoznajg si¢ z tre$cig w sekcji ,,Przeczytaj”
i zapisujg na kartkach minimum pi¢¢ pytan do tekstu. Przedstawiajg propozycje pytan
nauczycielowi, ktory w razie potrzeby odrzuca niektoére z nich lub proponuje nowe
(np. by sie nie powtarzaty). Uczniowie wybierajg 25 pytan, ktore zostajg umieszczone
w urnie. Nastepnie dziela si¢ na 5 grup, losujg 5 pytan z puli i przygotowuja
odpowiedzi. Zespol, ktory jest gotowy, zglasza sie i przedstawia rezultaty swojej pracy.
Pozostali uczniowie wraz z nauczycielem weryfikuja poprawnos$¢ odpowiedzi.



2. Praca z multimedium (,Grafika interaktywna”). Nauczyciel wySwietla grafike
interaktywng przedstawiajacg kariotypy czterech osob i wspolnie z uczniami dokonuje
jejanalizy. Uczniowie, pracujgc w parach, wskazujg i nazywajg chromosomy, ktore
pozwolily na okreslenie ptci tych osob. Nastepnie konsultujg swoje rozwigzania z inng,
najblizej siedzacq para.

3. Nauczyciel czyta polecenie nr 2: ,Kariotyp Ii IV nalezy do 0sob cierpiacych dwie rozne
choroby genetyczne. Wyjasnij przyczyny tych chorob, uwzgledniajgc rodzaj mutacji”
Prosi uczniow, aby wykonali je w parach. Nastepnie wybrana osoba prezentuje swoja
odpowiedz, a pozostali uczniowie ustosunkowujg si¢ do niej. Nauczyciel w razie
potrzeby uzupetnia ja, wyjasnia watpliwosci uczniow.

4. Utrwalenie wiedzy i umiejetnosci. Nauczyciel dzieli klase na 4-osobowe grupy.
Uczniowie rozwigzuja ¢wiczenia interaktywne od 1 do 6 z sekcji ,Sprawdz sie”, od
najtatwiejszego do najtrudniejszego. Grupa, ktora poprawnie rozwiaze zadania jako
pierwsza, wygrywa.

Faza podsumowujaca:

1. Nauczyciel prosi uczniow o rozwiniecie zdan: ,Dzi$ nauczytem /nauczytam sie...”,
,Zrozumiatem /zrozumiatam, ze...”, ,Zaskoczyto mnie...”, ,Dowiedziatem /dowiedzialam

”

sie..’.
2. Nauczyciel wySwietla temat lekcji i cele zawarte w sekcji ,Wprowadzenie”,

podsumowuje omawiany na lekcji materiat, wyjasnia watpliwosSci uczniow.
Praca domowa:
1. Wykonaj ¢wiczenia nr 71 8 z sekcji ,,Sprawdz si¢”.
Materialy pomocnicze:

» Jane B. Reece i in., ,Biologia Campbella”, ttum. K. Stobrawa i in., Dom Wydawniczy
REBIS, Poznan 2021.

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

Dodatkowe wskazowki metodyczne:

e Nauczyciel moze wykorzysta¢ medium zamieszczone w sekciji ,Grafika interaktywna”
na lekcjach: ,Kariotyp i jego analiza”, ,Wartos¢ diagnostyczna analizy kariotypu
czlowieka”



