Determinacja i dziedziczenie ptci u cztowieka

Wprowadzenie

Przeczytaj

Film samouczek

Sprawdz sie

Dla nauczyciela



W pojedynczej ludzkiej komdrce znajduja sie dwa rodzaje chromosomoéw: identyczne u kobiet i mezczyzn
autosomy oraz te, ktorymi komarki kobiety i mezczyzny sie réznig - heterochromosomy (X iY).
Zrédto: Pexels, domena publiczna.

Prawidtowa somatyczna komorka jadrzasta cztowieka zawiera 23 pary chromosomow,

z czego 22 pary to chromosomy autosomalne (autosomy). Jedna para si¢ wyroznia - jest to
para chromosomow pici, czyli chromosom X i chromosom Y u mezczyzn oraz dwa
chromosomy X u kobiet. Chromosomy pici nazywa si¢ rowniez heterochromosomami. Jak
te chromosomy determinujg naszg ptec¢?

Twoje cele

e Wyjasnisz, jak dochodzi do dziedziczenia plci u cztowieka.
o Wskazesz, ktory chromosom i gen determinuje pte¢ u czltowieka.

o Wyjasnisz, czym jest inaktywacja chromosomu X.



Przeczytaj

Determinacja ptci u cztowieka

Za okreSlenie ptci odpowiada przede wszystkim chromosom Y. To wilasnie jego
obecno$¢ determinuje pte¢ meskg. Osobnik, ktory ma chromosomy ptci

X 1Y, charakteryzuje si¢ picia meska, z kolei obecnos¢ dwoch chromosomow

X warunkuje pte¢ zenska. Wynika z tego, ze decydujace znaczenie ma obecnosc¢ lub

brak chromosomu pfci Y.

Na chromosomie Y, a dokladniej na jego krotkim ramieniu, znajduje si¢ wazny gen,
ktory nazywamy genem SRY (ang. sex-determining region Y). To wla$nie ten gen
rozpoczyna i warunkuje kaskade przemian, w wyniku ktorych wyksztalcajg sie
pierwszorzedowe cechy piciowe - jadra, determinujgce pte¢ mesky. Mutacja w obrebie
genu SRY odpowiada za wyksztatcenie si¢ osobnika, ktéry pomimo obecnosci

chromosomow plciowych XY cechuje sie fenotypem zenskim. Zespot ten nazywany

jest zespotem Swyera.

Ciekawostka

Istnieje zespot genetyczny, ktorego przyczyng jest catkowity lub czeSciowy brak
jednego chromosomu X u kobiety. Taki zesp6t nazywamy zespotem Turnera.
Kariotyp kobiety z zespotem Turnera zawiera 45 chromosomow - w kariotypie
tym brakuje jednego chromosomu ptciowego X, co oznaczamy jako 45 X0. Jest to
jedyny przypadek, w ktérym monosomia jednej z par chromosomow nie niesie
skutkow letalnych. Kobiety z zespotem Turnera odznaczajg si¢ typowo niskim

wzrostem, charakterystyczng pletwiastg i krotka szyja, a czesto takze

bezptodnoscia na skutek nieprawidtowo wyksztatconych gonad, czyli jajnikow.
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Dziedziczenie ptci u cztowieka

Ple¢ czlowieka jest determinowana juz w momencie zaptodnienia komorki jajowe;j
przez plemnik. Plemnik, bedgcy gameta meskg, moze zawiera¢ chromosom X lub
chromosom Y. Z kolei komorka jajowa, bedgca gameta zenskg wytwarzang przez

jajniki, zawiera zawsze chromosom X.

Determinacja plci podczas zaptodnienia.
Zrédto: Englishsquare.pl Sp. z 0. 0., licencja: CC BY-SA 3.0.

Powstata w wyniku zaptodnienia zygota zawiera chromosomy pici XX lub XY

w zalezno$ci od tego, jaki plemnik potaczy sie z dang komorkg jajowa. Zygota

z chromosomami ptciowymi XX da poczatek osobnikowi pici zenskiej, z kolei zygota
z chromosomami XY - osobnikowi ptci meskie;.

Pokolenie rodzicielskie Pierwsze pokolenie potomne

genotypy fenotypy

fenotypy

genotypy dziewczeta

XY XY

chtopcy

Prawdopodobienstwo powstania zygoty z chromosomami pici XX wynosi 50% i jest takie samo, jak

prawdopodobienstwo powstania zygoty o chromosomach pici XY.
Zrédto: Anita Mowczan, licencja: CC BY-SA 3.0.
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Chromosom X - najwazniejsze cechy

Chromosom X to chromosom piciowy, ktorego obecnos¢ w dwoch kopiach warunkuje
ptec zenska. Na wczesnym etapie rozwoju zarodka zenskiego jeden z chromosomow
X ulega inaktywaciji, co jest inaczej nazywane lionizacja chromosomu X. U cztowieka
inaktywacja danego chromosomu X jest losowa. W jednej komorce inaktywacji ulega
chromosom pochodzacy od matki, a w innej komorce - pochodzacy od ojca.
Inaktywowany chromosom X przeksztatca si¢ w tak zwane ciatko Barra, czyli
strukture bedaca grudkg skondensowanej chromatyny. Ciatko Barra nazywane jest
roOwniez chromatyng ptciowa. Inaktywacja jednego z chromosomoéw X u osobnikow
plci zenskiej sprawia, ze nie istniejg juz réznice w aktywno$ci genow miedzy
osobnikiem ptci meskiej i osobnikiem pici zenskiej — po inaktywacji komorki jadrzaste

obu plci zawieraja po jednym aktywnym chromosomie X.

Chromosom Y - najwazniejsze cechy

Cho¢ chromosom Y jest znacznie mniejszy niz chromosom X, to zawiera z nim kilka
genow homologicznych. Gen SRY jest jedynym genem wystepujacym tylko na

chromosomie Y i to on determinuje rozwoj pici meskiej.

W wyniku zaburzen zaptodnienia zdarzajg sie przypadki, w ktorych narodzony
chlopiec ma zestaw chromosomow plci wyrazony jako XYY, czyli obecny jest

dodatkowy chromosom Y. To wrodzone zaburzenie nazywane jest zespotem Jacobsa

lub potocznie zespotem nadmezczyzny i objawia si¢ zaburzeniami zachowania

w postaci agresiji, a takze nizszym niz przecietny ilorazem inteligencii.

Czynniki pozagenetyczne wptywajace na warunkowanie cech ptciowych
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Prawidlowe wyksztalcenie cech piciowych na etapie zarodkowym i ptodowym zalezy
nie tylko od zestawu genow, jaki zawiera nienarodzony organizm. U czlowieka
hormony piciowe odgrywaja zasadnicza role w wyksztalceniu cech
charakterystycznych dla danej ptci. Mowa tutaj o androgenach, czyli tak zwanych
meskich hormonach piciowych.

Jezeli w okresie rozwoju embrionalnego jadra nie produkujg testosteronu, to u ptodu
nie wyksztatcg sie typowe meskie cechy piciowe. Czynnikiem decydujagcym o rozwoju
zewnetrznych narzagdow piciowych (moszny, pracia) zarodka pici meskiej jest wiasnie
wytwarzany od 7 tygodnia zycia testosteron — najwazniejszy meski hormon plciowy.
Pod wptywem testosteronu wyksztalcajg si¢ nie tylko zewnetrzne narzady piciowe, ale
rowniez najadrza, nasieniowody i kanaliki plemnikotworcze. Rozwoj zenskich cech
piciowych i zenskich zewnetrznych narzadow ptciowych zalezy przede wszystkim od

braku meskich hormonow plciowych - testosteronu i dihydrotestosteronu.

Stownik

autosomy

(gr. autos - sam; soma - ciato) chromosomy odpowiadajgce za dziedziczenie cech
niesprzezonych z picia; u organizmow diploidalnych autosomy uktadajg si¢ w pary
chromosomow o takim samym ksztalcie i wielkoSci, niosgce te same geny;

cztowiek ma 22 pary autosomow

chromosomy

(gr. chroma - barwa; soma - cialo) struktury zawierajagce material genetyczny
komorki; u eukariontow zbudowane sa z pojedynczej liniowej czasteczki DNA
w formie chromatyny (zwigzanej z biatkami histonowymi)

fenotyp

zespOl wszystkich cech danego organizmu; fenotyp warunkowany jest zar6wno

przez geny, jak i Srodowisko

gameta




komorka rozrodcza, ktora u cztowieka powstaje na drodze mejozy; zawiera
haploidalng liczbe chromosomow; gameta meska (plemnik) wraz z gametg zenskg

(komorka jajowq) tworzy zygote

komoérka somatyczna

kazda komorka budujgca cialo organizmu z wyjatkiem komorek ptciowych
i zarodnikow; u cztowieka jest to komorka diploidalna zawierajgca 46

chromosomow

zespot Swyera

zespot spowodowany mutacja genu SRY w chromosomie Y; objawia sie
wystepowaniem u mezczyzn zenskich narzagdow piciowych oraz infantylizmem

plciowym, czyli niewyksztalceniem si¢ trzeciorzedowych cech ptciowych

zespot Jacobsa

potocznie zespot nadmezczyzny; mutacja chromosomowa liczbowa spotykana
u mezczyzn, w ktorej wystepuje zestaw chromosomow pilci XYY; objawia si¢
zaburzeniami zachowania w postaci agres;ji, a takze nizszym niz przecietny

ilorazem inteligenciji



Film samouczek

Trwa wczytywanie danych ..

Determinacja i dziedziczenie ptci u cztowieka

-
Film dostepny pod adresem /preview /resource/R171iGIIX6rfi

Determinacja i dziedziczenie pici u cztowieka.
Zrédto: dr Inga Wojtowicz, licencja: CC BY-SA 3.0.

Film edukacyjny opisuje determinacje¢ i dziedziczenie pici u cztowieka.
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Polecenie 1

Opisz w min. 3 zdaniach, w jaki sposéb determinowana jest pte¢ cztowieka.

Polecenie 2



Sprawdz sie

Pokaz ¢wiczenia: ® ) @
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Uzupetnij krzyzéwke genetyczng przedstawiajaca dziedziczenie chromosomow pici

u cztowieka.




Cwiczenie 3 Q®

Wybierz zdanie, ktore najlepiej opisuje determinacje ptci u cztowieka.

e Determinacja plci u cztowieka opiera sie gtlownie na czynnikach

srodowiskowych.
e Determinacja plci u cztowieka opiera sie gtownie na liczbie chromosomow X.

e Determinacja plci u cztowieka opiera sie gtlownie na obecnosci lub braku

poszczegolnych chromosomow pici.

e Determinacja plci u cztowieka opiera si¢ gtownie na stosunku liczby

autosomow do heterosomow.

e Determinacja plci u cztowieka opiera si¢ gtownie na stosunku liczby

chromosomow X do chromosomow Y.



Cwiczenie 4

Oceni wskaz, czy ponizsze zdania sg prawdziwe czy fatszywe.

Stwierdzenie

Prawda

Fatsz

Dzieki obecnosci ciatka
Barra poziom ekspresji
gendw chromosomu
X jest zblizony

u mezczyzn i kobiet.

Geny znajdujace sie
w ciatku Barra ulegaja

wydajnej ekspresji.

Ciatko Barra to
chromosom
X 0 zmniejszonym
stopniu kondensacji

chromatyny.

Ciatko Barra wystepuje
u zdrowych oséb pftci

meskiej.




Cwiczenie 5 Q®

Zaznacz wszystkie poprawne stwierdzenia.

e Prawidlowe wyksztalcenie cech ptciowych na etapie zarodkowym
i ptodowym zalezy nie tylko od zestawu genow, ale takze od poziomu

hormonow plciowych.
e Plemnik, bedgcy gameta meska, moze zawiera¢ wylgcznie chromosom Y.

e Zaburzenie, w ktorym wystepuje dodatkowy chromosom Y nazywane jest

zespotem Klinefeltera.

¢ Gen SRY jest jedynym genem wystepujacym tylko na chromosomie Y.



Cwiczenie 6 @
Amelogenina to nazwa zbioru biatek odpowiedzialnych za mineralizacje szkliwa zebow
u ssakow. Réznorodno$¢ biatek nalezacych do amelogenin wynika miedzy innymi

z rearanzacji genéw i alternatywnego splicingu (wycinania intronéw i taczenia eksonéw
w réznej ilosci i kolejnosci). Dwie podstawowe wersje (allele) genu amelogeniny
wystepuja na chromosomach ptciowych cztowieka. AMELX na chromosomie X,
aAMELY na chromosomie Y. W genach tych wystepujg odcinki kodujace (eksony)

i niekodujace (introny). Jedna z réznic pomiedzy allelem AMELX a AMELY jest brak

6 par zasad w intronie 1 allelu AMELX w poréwnaniu z allelem AMELY. Powielenie
fragmentu intronu 1 metodg PCR skutkuje uzyskaniem odcinkéw DNA o dtugosci

106 par zasad w przypadku allelu AMELX.

Na podstawie: Ripon Md Chowdhury i wsp., Sex determination by amplification of amelogenin gene from dental pulp

tissue by polymerase Chain Reaction, Indian Journal of Dental Research; 2018.

Ponizsze rysunki przedstawiajg budowe chromosomu Y wraz z lokalizacjg allelu AMELY

(czerwone strzatki).

>~ Ypll.31

Yqll.221

e

— Yq11.223

YQql2

Zrédto: Wikimedia Commons, domena publiczna.
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Zrodto: Wikimedia Commons, domena publiczna.

Istnieje szereg aberracji liczby i struktury chromosomow ptci, do ktérych nalezg miedzy

innymi:

e zespo6tJacobsa - osoba ma dwa kompletne chromosomy Y i jeden X (XYY);
e zespoOtTurnera - osoba ma jeden chromosom X (X);

e zespotKlinefeltera - osoba ma dwa chromosomy XijedenY (XXY);

e trisomia chromosomu X - (XXX);

e zespo6tSwyera (zesp6t dysgenezji gonad) - osoba ma mutacje w genie SRY
(znajdujacym sie na krétkim ramieniu chromosomu Y), skutkujaca brakiem

ekspresji tego genu (XY).

Ponizej przedstawiono potencjalne wyniki elektroforezy préb, ktére uzyskano po
reakcji PCR powielajacej fragment intronu 1 allelu AMELY. Cyframi od 1 do 3 oznaczono
miejsca naktadania préb DNA po reakcji PCR. Migrujace w zelu agarozowym prazki to
produkty reakcji PCR. Im ciezszy produkt, tym blizej znajduje sie kieszonki (miejsca

natozenia proby).
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Zrédto: Englishsquare.pl Sp. z 0. 0., licencja: CC BY-SA 3.0.

Wzér markera

112 pz

106 pz

98 pz

zel agarozowy

Na podstawie powyzszych informacji i wtasnej wiedzy ocen, ktdra z préb nalezata do

mezczyzny, a ktéra byta prébg kontrolng (zawierajgcg wytacznie DNA chromosomu'Y).

Préba kontrolnato: 12 3.



Cwiczenie 7 @
Na podstawie tekstu do zadania 6 i wtasnej wiedzy zdecydu;j, ktory numer wyniku

préby mégtby dotyczy¢ osoby z danym zespotem. Okresl pte¢ oséb cierpigcych na

poszczegdlne zespoty.

Zespo6t Jacobsa:
{#1}{2} {3}

{kobieta} {#mezczyzna}

Zespo6t Turnera:
{1} {#2} {3}

{#tkobieta} {mezczyzna}

Zespot Klinefeltera:
{#1}{2} {3}

{kobieta} {#mezczyzna}

Trisomia chromosomu X:
{1} {#2} {3}

{#kobieta} {mezczyzna}

Cwiczenie 8 @
Na podstawie informacji do ¢wiczenia 6 i wiasnej wiedzy ocen, czy mezczyzna cierpigcy na zespét Swyera moze
przekazac uszkodzony chromosom Y synowi. Swoja odpowiedz uzasadnij.



Dla nauczyciela

Autor: Anna Juwan
Przedmiot: biologia
Temat: Determinacja i dziedziczenie plci u czlowieka

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

Podstawa programowa:
Zakres podstawowy
Tresci nauczania - wymagania szczegotowe
VII. Genetyka klasyczna.
1. Dziedziczenie cech. Uczen:
6) przedstawia determinacje oraz dziedziczenie pici u cztowieka;
Zakres rozszerzony
TreSci nauczania — wymagania szczegotowe
XIV. Genetyka klasyczna.
1. Dziedziczenie cech. Uczen:
8) przedstawia determinacje oraz dziedziczenie pici;
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):

o Wyjasnisz, jak dochodzi do dziedziczenia plci u cztowieka.
o Wskazesz, ktory chromosom i gen determinuje pte¢ u cztowieka.
o Wyjasnisz, czym jest inaktywacja chromosomu X.



Strategie nauczania:

» konstruktywizm;
» konektywizm.

Metody i techniki nauczania:

e zuzyciem komputera;
e Cwiczenia interaktywne;
e praca z filmem samouczkiem;

e gwiazda pytan.
Formy pracy:

e pracaindywidualna;
e pracaw parach;
e pracaw grupach.

Srodki dydaktyczne:

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

Przed lekcja:

1. Przygotowanie do zajeé. Nauczyciel loguje sie na platformie i udostgpnia uczniom
e-materiat ,Determinacja i dziedziczenie pici u cztowieka” Prosi uczestnikow zajec
o rozwigzanie ¢wiczenia nr 1z sekcji ,Sprawdz sie” na podstawie tresci w sekciji
LPrzeczytaj

Przebieg lekcji
Faza wstepna:

1. Prowadzacy lekcje wyswietla tresci z sekcji ,Wprowadzenie”. Informuje uczniow
o planowanym przebiegu lekciji i przedstawia kryteria sukcesu.

2. Raport z przygotowan. Nauczyciel, za pomoca dostgpnego w panelu uzytkownika
raportu, sprawdza, ktorzy uczniowie zapoznali si¢ z udostepnionym e-materiatem
i wykonali zadane ¢wiczenie. Jesli odpowiedzi uczniéw bardzo sie roznig lub
¢wiczenie okazalo sie trudne, nauczyciel omawia je na forum.

Faza realizacyjna:

1. Praca z filmem samouczkiem pt. ,Determinacja i dziedziczenie plci u czlowieka”.
Uczniowie zapoznaja si¢ z filmem samouczkiem udostepnionym przez nauczyciela.



2. Gwiazda pytan. Nauczyciel dzieli uczniéw na 4-osobowe grupy, a nastepnie prezentuje
na tablicy interaktywnej schemat ,gwiazdy pytan” (zob. materialty pomocnicze).
Objasnia uczniom, w jaki spos6b powinni pracowac ze schematem: na podstawie
e-materiatlu oraz innych zrodet maja opracowac zagadnienie determinaciji
i dziedziczenia ptci u cztowieka, odpowiadajac na pytania widniejace na schemacie.
Nauczyciel sprawdza wykonanie zadania, podchodzac do kazdej grupy. Koryguje
ewentualne btedy. Wybrani przez nauczyciela uczniowie kolejno prezentujg wyniki
prac swojego zespotu. Omawiaja przydzielone zagadnienie, wykorzystujac ilustracje
z e-materialu wyeksponowane na tablicy interaktywne;j.

3. Utrwalenie wiedzy i umiejetnosci. Uczniowie dobieraja si¢ w pary i wykonujg
¢wiczenia nr 6 (w ktorym maja za zadanie - na podstawie podanych informaciji i wlasne;j
wiedzy - ocenic¢, ktora z opisanych prob nalezata do mezczyzny, a ktora byta probg
kontrolng) i nr 7 (w ktorym majg za zadanie - na podstawie informacji do ¢wiczenia nr 6
i wlasnejwiedzy - zdecydowac, ktoéry numer wyniku préoby mogiby dotyczy¢ osoby
z danym zespotem) z sekciji ,Sprawdz si¢”. Nastepnie konsultuja swoje rozwigzania
z inng para uczniow i formutujg wspolne uzasadnienia. Nauczyciel w razie potrzeby
naprowadza ich na prawidtowy tok rozumowania. Chetni prezentuja odpowiedzi na
forum klasy. Nauczyciel udziela informacji zwrotne;.

Faza podsumowujaca:

1. Uczniowie rozwigzujg ¢wiczenie nr 4 (typu ,prawda/falsz”) z sekcji ,Sprawdz si¢”.
Nastepnie przygotowuja podobne zadanie dla osoby z pary: tworzg trzy prawdziwe lub
fatszywe zdania dotyczgce tematu lekcji. Uczniowie wykonujg ¢wiczenie otrzymane od
kolegi lub kolezanki.

2. Nauczyciel wySwietla treSci zawarte w sekcji ,Wprowadzenie” i na ich podstawie
dokonuje podsumowania najwazniejszych informacji przedstawionych na lekcij.
Wyjasnia takze watpliwosci uczniow.

Praca domowa:
1. Wykonaj w domu ¢wiczenia niezrealizowane na lekciji.
Materialy pomocnicze:

e 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.

Zatacznik 1. Gwiazda pytan.
Plik o rozmiarze 74.73 KB w jezyku polskim

Wskazowki metodyczne opisujace rozne zastosowania filmu samouczka:



» Uczniowie mogg wykorzystac¢ film samouczek w celu przygotowania si¢ do lekcii
powtorkowe;.



