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Genom cztowieka to 3,2 x 107 par zasad azotowych. Précz genomu jadrowego, zorganizowanego w 23

pary chromosomow, wystepuje takze DNA mitochondrialne. Poznanie genomu ludzkiego mozliwe byto
dzieki zaangazowaniu wielu osrodkéw naukowych w ramach programu Human Genome Project.
Zrodto: National Human Genome Research Institute, licencja: CC BY-NC 2.0.

Jak nazywa sie catos¢ informacji genetycznejzapisanejw organizmie cztowieka? To genom
- zbior gendw oraz odcinkow pozagenowego DNA zawartych miedzy genami. W catosci
ludzki genom poznano w 2003 r., jednak prace nad identyfikacjg poszczegolnych genow
rozpoczety sie juz w XX w.

W latach 80. XX w. sekwencjonowanie DNA odbywato si¢ recznie. Wymagato
zaangazowania wielu profesjonalistow i ogromnych naktadow finansowych.
Zsekwencjonowanie catego ludzkiego genomu wydawato si¢ niemozliwe — mimo to rzad
USA podjat decyzje o sfinansowaniu takiego projektu. Dlaczego? Do czego potrzebna jest ta
wiedza? Czym cechuje si¢ ludzki genom?

Twoje cele

Przeanalizujesz histori¢ prac nad genomem cztowieka.

Uzasadnisz znaczenie odczytania genomu cztowieka.

Opiszesz cechy genomu cztowieka.

Wyjasnisz, z czego sklada si¢ genom cztowieka.



Przeczytaj

Termin ,gen” zostal wprowadzony w 1909 r. przez Wilhelma Johannsena. Poczatkowo stowo

»gen” oznaczato abstrakcyjny czynnik, ktory pozwala na dziedziczenie danej cechy.

Definicja genu zmieniata si¢ wielokrotnie na przestrzeni lat, co wynikato z wielu odkryc¢
w zakresie genetyki. Obecnie geny definiuje si¢ jako fragmenty DNA (lub u wirusow RNA)
odpowiadajace za kodowanie danego RNA lub biatka.

Terminu ,genom” uzyto po raz pierwszy juz w 1920 r. na okreslenie wyodrebnionego

z komorki eukariotycznejhaploidalnego zespotu chromosomow. Obecnie nazwg ,genom”
okresla si¢ kompletng informacje genetyczng organizmu. W przypadku organizmow
eukariotycznych obejmuje ona DNA zaréwno jagdrowe, jak i organellarne.

Szybki rozw0j nauki przyczynit sie¢ do powstania odrebnej dziedziny genetyki w 1987 r. -
genomiki. To dziat biologii molekularnejzajmujgcy si¢ badaniem genomow.

Catos¢ genomu cztowieka poznano w 2003 r. Dzi§ wiadomo, ze genom czlowieka to nieco
ponad 20 tys. genow, cho¢ zatozenia z lat 90. XX w. szacowaly te liczbe na ok. 100 tys.
Poznanie budowy i funkcji gen6w umozliwito nam zrozumienie istoty wielu chorob
genetycznych, co stanowi podstawe opracowania metod ich leczenia.

Wiecej na temat genoéw w e-materiale: Czym jest gen?

Sekwencjonowanie DNA jest jedng z podstawowych metod genetyki molekularne;j,
polegajaca na odczytywaniu kolejnosci nukleotydéw w nici DNA. Wprowadzenie
sekwencjonowania metodg Sangera w potowie lat 70. XX w. bylo przetomowym
wydarzeniem, ktore stanowito podstawe do poznania genomu cztowieka.

Pierwsze badania nad ludzkim genomem rozpoczety si¢ w latach 80. i 90. XX w.
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W 1986 r. Renato Dulbecco zasugerowal, ze sekwencjonowanie genomu czlowieka moze
pomoc lepiej zrozumie¢ proces nowotworzenia i tym samym skuteczniejleczy¢ choroby
nowotworowe. Jedng z najwazniejszych osob, ktore przyczynity si¢ do zainicjowania
projektu sekwencjonowania genomu ludzkiego, byt Charles DeLisi. To dzigki wizjom
Dulbeccai Delisiego, a takze opracowaniu metody sekwencjonowania przez
Fredericka Sangera mozliwe bylto rozpoczecie projektu.

Frederick Sanger (1918-2013) - angielski biochemik, dwukrotny laureat Nagrody Nobla w dziedzinie
chemii. Opracowat metode ustalania struktury biatek, za co otrzymat pierwszg z nagrod w 1958 r. Druga
Nagroda Nobla zostata przyznana Sangerowi w 1980 r. za opracowanie metody sekwencjonowania DNA.
Metoda ta znacznie przyczynita sie do postepow w badaniu kwaséw nukleinowych. Dzieki metodzie
Sangera mozliwe byto powstanie genomiki.

Zrédto: National Institutes of Health, domena publiczna.



Renato Dulbecco (1914-2012) - amerykanski onkolog; laureat nagrody Nobla za badania wzajemnego
oddziatywania wirusa nowotworowego i genetycznego materiatu komorki, ktére doprowadzity do
odkrycia nowego mechanizmu przekazywania informacji genetycznej (odwrotna transkrypcja).

Zrédto: Gorup de Besanez, Wikimedia Commons, licencja: CC BY 4.0.
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Charles Delisi - amerykanski biomedyk, profesor nauk $cistych i inzynierii Uniwersytetu Bostonskiego,
inicjator projektu Human Genome Project.
Zrédto: CharlesDelLisi, Wikimedia Commons, licencja: CC BY-SA 4.0.

Projekt Poznania Ludzkiego Genomu (HGP, ang. Human Genome Project) oficjalnie zostat
uruchomiony przez Departament Energii USA w 1987 r. W 1988 r. Narodowy Instytut
Zdrowia (NIH) przejat ten projekt i w 1989 r. powotal Narodowy Instytut Badan Cztowieka
(NHGRI) w stanie Maryland.



W 1990 r. rozpoczeto Projekt Poznania Ludzkiego Genomu, jeden z najbardzie;j
spektakularnych programow naukowych wspotczesnejbiologii. Miat on na celu
zsekwencjonowanie genomu czlowieka i organizméw modelowych.

W 1998 r. biolog John Craig Venter zatozyl spotke Celera Genomics, ktora za cel obrata
zsekwencjonowanie catego genomu cztowieka, niezaleznie od HGP, uzywajac do tego
metody ,,shotgun”. W metodzie tej pierwszym etapem jest klonowanie i sekwencjonowanie
fragmentoéw DNA, ktore pochodzg z DNA pocietego w losowy sposob. Nastepnie uzyskane
w ten sposob sekwencje sa sktadane w ciggly sekwencje przez programy komputerowe

o duzej mocy.

Projekt Poznania Ludzkiego Genomu w zatozeniu miat trwac kilkanascie lat, lecz dzieki
postepowi technik automatycznego sekwencjonowania DNA roboczy opis genomu
opublikowano wczes$nie;.

W potowie lutego 2001 r. Projekt Poznania Ludzkiego Genomu i firma biotechnologiczna
Celera Genomics oglosili na tamach ,Nature” i ,,Science” zsekwencjonowanie ludzkiego
genomu. Przedstawiono w nim ok. 90% genomowych sekwenciji cztowieka. W ciggu 10 lat
opracowano map¢ 3 mld par zasad azotowych.

Projekt Poznania Ludzkiego Genomu zakonczyt sie w 2003 r. W pazdzierniku 2004 r.
opublikowano dokument opisujacy ,ostateczng” sekwencje genomu z trafnoscig 99,99%.

Uczeni rozszyfrowali ludzki genom na trzy gtowne sposoby:

» okreslili sekwencje wszystkich zasad azotowych w DNA genomu ludzkiego;

» stworzyli mapy przedstawiajgce lokalizacje danych genow dla gtownych sekcji
wszystkich chromosomow cztowieka;

» stworzyli mapy powiazan, ktore pozwalaja na Sledzenie odziedziczonych cech
zwigzanych z chorobami genetycznymi na przestrzeni pokolen.

Wazne!

W latach 90. XX w. liczbe ludzkich genow szacowano na ponad 100 tys. Dzieki wynikom
projektu HGP mozliwe bylo doktadniejsze oszacowanie liczby genéw w genomie
czlowieka. Analizy z 2008 r. wskazywaly, ze liczba ta jest znacznie mniejsza i wynosi ok.
23 tys.

Wiecejinformacji o sekwencjonowaniu Sangera w e-materiale: Sekwencjonowanie DNA.




Genom mozna zdefiniowac jako ogét materialu genetycznego (kwasu nukleinowego
niosgcego informacje genetyczng) komorki lub organizmu.
Wazne!

Genom cztowieka sktada si¢ z dwoch odrebnych genoméw: genomu jadrowego i genomu
mitochondrialnego.
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Genom cztowieka - sekwencje.
Zrédto: Englishsquare.pl Sp. z 0.0., licencja: CC BY-SA 3.0.

Genom jadrowy cztowieka znajduje si¢ w jadrze komorkowym. Tworzy go 3,2 x 10 par zasad
azotowych, roztozonych na 23 zestawy chromosomoéw znajdujacych sie w jadrze
komorkowym: 22 pary autosomow i 2 chromosomy ptci: XY lub XX.

Okoto 30% genomu jadrowego to sekwencje ulegajace transkrypcji i zwigzane z genami:
eksony, introny, pseudogeny, sekwencje regulatorowe, sekwencje poczatkowe i koncowe
genow. Jedynie niewielka czeS¢ catkowitego DNA cztowieka to geny. Za kodowanie biatek
odpowiada ok. 1,5% catosci ludzkiego genomu. Pozostate 70% stanowia sekwencje
pozagenowego DNA: sekwencje unikatowe i sekwencje repetytywne (powtorzone).
Sekwencje repetytywne to odcinki DNA, ktore zawieraja powtarzajace sie sekwencje
nukleotydow (od 1 do ok. 100). Ich funkcja jest obecnie badana.

Genom mitochondrialny cztowieka znajduje sie¢ w macierzy mitochondrialnej. Zbudowany
jest z dwuniciowej kolistej czasteczki DNA, ktora zawiera 16 569 par zasad azotowych, co
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stanowi mniejniz 1% catkowitego DNA w komorce.
Genom mitochondrialny zawiera:

o 22 geny kodujace tRNA;

» 2 geny kodujgce rRNA;

e 13 genow kodujacych biatka (cytochrom c, trzy podjednostki oksydazy cytochromowe;j,
dwie podjednostki ATP-azy i siedem podjednostek dehydrogenazy NADH).

Wazne!

Zaréwno liczba gendw, jak i ilos¢ pozagenowego DNA to cechy specyficzne dla danego
gatunku.

Szympans pospolity (Pan troglodytes), jedna z wielkich matp cztekoksztattnych, stanowi
ewolucyjnie najblizszy cztowiekowi zyjacy gatunek. Okoto 30% wszystkich jego biatek jest

identycznych z biatkami cztowieka. Genom szympansa poznano w 2005 .

Zsekwencjonowanie ludzkiego genomu zapoczatkowato droge ku lepszemu zrozumieniu
m.in. procesu starzenia si¢, chorob dziedzicznych oraz nowotworéw.

Analiza genomow ludzkich pozwolita na wskazanie mutacji odpowiedzialnych za choroby
nowotworowe i schorzenia o podtozu genetycznym.

Wykorzystanie zebranych wynikow przyczynito si¢ takze do rozwoju kryminalistyki
i ustalania pokrewienstwa.

Dane otrzymane dzi¢ki projektowi HGP pozwolily rowniez na szczegétowa analize drzewa
filogenetycznego cztowieka i okreslenie gatunku najblizej spokrewnionego z cztowiekiem.

Badania prowadzone w ramach projektu HGP doprowadzity do rozwoju technik
sekwencjonowania. Ogromna ilos¢ pozyskiwanych danych spowodowata rowniez
koniecznos¢ powstania zaawansowanych programow komputerowych do analizy danych.

Stownik
ekson

odcinek genu kodujacy sekwencje aminokwasow w biatku



genom

kompletny material genetyczny zawarty w podstawowejliczbie chromosomow osobnika
genomika

nauka zajmujgca si¢ badaniem catych genomow oraz analizg funkcjonowania zawartych
w nich genow
intron

odcinek genu, ktory nie koduje informacji o sekwencji aminokwasowej biatka
medycyna genomiczna

okreslenie odnoszace si¢ do wykorzystywania w medycynie wiedzy o ludzkim genomie
pseudogeny

niefunkcjonalne sekwencje DNA, podobne do sekwencji aktywnych gendéw, wystepujace
w genomach eukariontow
sekwencjonowanie DNA metoda Sangera

technika odczytywania sekwenciji (kolejnosci) nukleotydow w czgsteczce DNA,
opracowana w latach 70. XX wieku przez Fredericka Sangera
sekwencjonowanie DNA metoda shotgun

technika odczytywania sekwenciji (kolejnosci) nukleotydow w czgsteczce DNA,
polegajaca na sekwencjonowaniu duzejliczby losowo pofragmentowanych odcinkow
DNA, ktore nastepnie sg sktadane komputerowo



Audiobook

Audiobook mozna wystuchaé pod adresem: https:/zpe.gov.pl/b/P8IDDANNL

Genom cztowieka

Genom to kompletny zestaw informacji genetycznejdanego organizmu. Gtownym
celem wiekszoSci badan genomowych byto zsekwencjonowanie i analiza genomu
czlowieka. Stato si¢ to mozliwe dzigki zorganizowanemu, mi¢dzynarodowemu
wysitkowi licznych naukowcow. W 1990 roku oficjalnie rozpoczeto Projekt Poznania
Ludzkiego Genomu (Human Genome Project, w skrocie HGP), a pod koniec 2004 roku
opublikowano sekwencje genomu cztowieka.

Projekt Poznania Ludzkiego Genomu finansowany byt przez rzady USA i niektorych
krajow Unii Europejskiej. W 1989 roku zatozono miedzynarodowgq organizacje Human
Genome Organisation (HUGO) koordynujgca wspotprace w tym zakresie. W 1990 roku
rozpoczeto Human Genome Project w USA i Francji. W latach 1990 - 1992
kierownikiem programu byt James Watson, a od 1993 roku Francis Collins. Do
konsorcjum Human Genome Project nalezaty: USA, Chiny, Francja, Niemcy, Japonia i
Wielka Brytania, a w pracach braty udziat takze laboratoria z innych krajow. Planowano,
ze realizacja projektu zajmie 15 lat.

W 1998 roku zadanie poznania sekwencji ludzkiego DNA do konca 2001 roku postawila
przed sobg firma Celera Genomics kierowana przez Johna Craiga Ventera. Celera
Genomics zastosowata nowa metode “shotgun” polegajaca na sekwencjonowaniu

losowych fragmentow DNA.

W czerwcu 2000 roku ogloszono, ze poznano wstepny opis genomu cztowieka, a dane
uzyskane przez Human Genome Project i Celera Genomics znalazty si¢ w dwoch
niezaleznych artykutach opublikowanych w "Nature" i "Science".

14 kwietnia 2003 roku Human Genome Project i Celera opublikowaly wspolny
dokument stwierdzajacy zakonczenie sekwencjonowania 99% genomu z trafnoscia
99,99%. Dane pochodzace z HGP sg publicznie dostgpne. Poznanie genomu cztowieka
pozwolilo na oszacowanie liczby wystepujacych w nim genéw na ok. 23 tys.

Poczatkowo zaktadano istnienie ok. 100 tys. genow.

Genom cztowieka sktada si¢ z dwoch odrebnych genomoéw: genomu jgdrowego, ktory
zlokalizowany jest w jadrze komoérkowym, i genomu mitochondrialnego znajdujacego
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sie¢ w macierzy mitochondrialne;j.

Genom jadrowy czlowieka sktada sie z sekwencji kodujgcych geny - eksonow,
stanowiacych ok. 1,5% ludzkiego genomu. Miedzy nimi, w czesci strukturalnej genow,
znajduja sie odcinki niekodujgce - introny, stanowiace okoto 20% ludzkiego genomu.
Geny otoczone s3 sekwencjami regulatorowymi obejmujacymi okoto 5% DNA.
Sekwencije regulatorowe odpowiadajg za prawidtowy przebieg transkrypcii, sa
miejscem przylgczania si¢ czynnikow transkrypcyjnych i polimerazy RNA oraz
terminacji transkrypcji. W genomie jagdrowym obecne s3 rowniez pseudogeny, ktore w
wyniku dtugotrwatych mutacji staty si¢ nieaktywne.

Poza genami i zwigzanymi z nimi sekwencjami w genomie jagdrowym znajduje si¢
znaczna czeS¢ materiatu niekodujgcego w postaci sekwencji pozagenowych. U
cztowieka material niekodujacy obejmuje ok. 70% DNA. Sekwencje te nie ulegajg
transkrypciji i nie koduja biatek. Wykazujg jednoczesnie bardzo duzg zachowawczos$¢ -
duza czeS¢ tego materiatu jest wspolna dla réznych organizmoéw eukariotycznych, co
Swiadczy o ich wspolnym pochodzeniu ewolucyjnym. Znaczna czeS¢ materiatu
pozagenowego to sekwencije repetytywne wystepujace w genomie w postaci licznych

kopii i sekwencje unikatowe.

Genom mitochondrialny cztowieka zbudowany jest z kolistej czasteczki dwuniciowego
DNA, zawierajacej 16 569 par zasad azotowych. Zawiera 22 geny kodujgce transportowe
RNA, 2 geny kodujgce rybosomalne RNA i 13 genow kodujacych biatka: cytochrom c,
trzy podjednostki oksydazy cytochromowej, dwie podjednostki ATP-azy i siedem
podjednostek dehydrogenazy NADH.

Szybkiemu rozwojowi technik sekwencjonowania towarzyszy gwattowny rozwoj
technik badania funkcji genoéw. Znane sa produkty ekspresji sekwencji kodujacych, co
umozliwito poznanie funkcji poszczeg6lnych intronow, wyzwaniem wcigz jednak
pozostaje okreslenie funkcji niekodujacego DNA. Wiadomo jednak, ze okoto 80%

ludzkiego genomu to sekwencje o okreslonych funkcjach biologicznych.

Wiedza o genomie cztowieka znajduje coraz szersze zastosowanie w medycynie. Coraz
czesciejw celach diagnostycznych bada si¢ caly genom cztowieka, w tym sekwencje
niekodujgce, nie tylko za$ pojedyncze geny kodujace okreslone biatka. Analiza catego
genomu jest nieoceniona w diagnostyce choréb genetycznych, za ktorymi stoi wiele
roznych mutaciji, obecnych nie tylko w intronach. Wiedza uzyskana dzi¢ki takiemu
badaniu jest szczego6lnie przydatna w leczeniu i profilaktyce miedzy innymi niektorych
choroéb serca, kilku postaci cukrzycy oraz wielu choréb nowotworowych. Badanie

calego genomu z najwickszym mozliwym prawdopodobienstwem pozwala znalez¢



mutacje wywotujgce nowotwor, pozwala tez na terapie spersonalizowang, czyli
mozliwie najbardziej skuteczng u danego chorego przy minimalnym ryzyku dziatan
niepozadanych. Analiza calego genomu pozwala bowiem rowniez okresli¢

indywidualng wrazliwo$¢ pacjenta na lek.

Aby z olbrzymiejilosci danych ptyngcych z badania genomu mozna byto wyciggac
whnioski istotne w celach terapeutycznych, konieczna jest wspotpraca bioinformatykow
i programistow z genetykami i lekarzami. Dlatego w zakresie technologii badan
genetycznych dokonuje si¢ ciagly postep - sekwencjonowanie genomu przebiega

coraz szybcieji poznawanych jest coraz wiecej mutacji wywotujacych choroby.

Zrédto: Englishsquare.pl Sp. z 0. 0., licencja: CC BY-SA 3.0.
Polecenie 1

Opisz, z jakich czesci sktada sie genom cztowieka.

Polecenie 2

Uzasadnij znaczenie odczytania genomu cztowieka.




Sprawdz sie

Pokaz ¢wiczenia: O O @

Cwiczenie 1 ¢

Zaznacz poprawne dokonczenie zdania.

Genom cztowieka sktada sie z...

() genomu mitochondrialnego.
() genomu jadrowego i genomu mitochondrialnego.
() genomu jadrowego.
() genomu jadrowego, genomu mitochondrialnego i genomu plastydowego.
Cwiczenie 2 ¢

Uzupetnij tekst, wybierajac wtasciwe sformutowania.

Genom ludzki zawiera okoto gendéw. Jednak geny i sekwencje zwigzane z genami to
zaledwiei catego genomu. Pozostatg czes$¢ stanowi Znajduja sie w nim
miedzy innymi sktadajace sie z ciggu nukleotydoéw. Fragmenty, ktére koduja

______________

70%

‘ DNA regulatorowe ’ ‘ 100 tys. ’ ‘ eksony ’ ‘ 10 tys. ’ ‘ pseudogeny ’ ‘ 23 tys. ’

150 tys. ’ ‘ introny ’ ‘ 1,5%

30 tys.

\ 30%

‘ sekwencje repetytywne ’ ‘ DNA pozagenowe ’




Cwiczenie 3 3
Przyporzadkuj pojecia wtasciwym grupom.

Czesc¢ genowa

Czesci regulatorowe ’

Sekwencje unikatowe ’

Sekwencje repetytywne ’

Czesc¢ pozagenowa

Eksony ’ ‘ Introny ’

Pseudogeny’

Cwiczenie 4 »
Potacz w pary pojecia i definicje.

Ogot materiatu genetycznego zawartego

Genom . .
w komoérce lub organizmie
Sekwencje powtarzalne Czesci kontrolujgce odczytywanie DNA
Odcinki DNA, ktore zawieraj
Pseudogeny 9

nukleotydy

Ewolucyjne pozostatosci czynnych

Czesci regulatorowe i
genéw



Cwiczenie 5 »

Uporzadkuj we wtasciwej kolejnosci kamienie milowe w historii badan nad genomem ludzkim.

Oszacowanie liczby gendw cztowieka na ok. 23 tys. =
Wyodrebnienie nowej dziedziny genetyki - genomiki. =
Oszacowanie liczby gendw cztowieka na ok. 100 tys. s
Opracowanie przez F. Sangera techniki sekwencjonowania DNA. a
Rozpoczecie Projektu Poznania Ludzkiego Genomu (HPG, Human Genome Project). $
Zakonczenie Projektu Poznania Ludzkiego Genomu i opublikowanie jego sekwencji R
z trafnoécia 99,99%. e
Cwiczenie 6 P

Ocen prawdziwos¢ ponizszych zdan.

Zdanie Prawda Fatsz
Introny kodujg informacje o sekwencji nukleotydow O O
w RNA.

Genom to fragment genu kodujacy sekwencje
aminokwaséw w biatku.

Genomika zajmuje sie badaniem genomu i funkcjonowania
genow.

Genom ludzki poznano w catosci w 1987 r.

Ol0] O | O
O0] O | O

Liczba genodw jest specyficzna dla kazdego gatunku.



Cwiczenie 7 @
Przeczytaj uwaznie tekst i odpowiedz na ponizsze pytania.

»,Nowe badania wskazuja, ze liczba kodujacych biatka genéw moze by¢ u cztowieka nawet

0 20% mniejsza niz sie wczesniej wydawato - informuje pismo Nucleic Acids Research. Jeszcze
20 lat temu uwazano, ze ludzki genom liczy okoto 100 000 gendw, ale ich szacowana liczba
stale sie zmniejszata. W 15 lat po zsekwencjonowaniu ludzkiego genomu nowe badania,
przeprowadzone przez miedzynarodowy zesp6t pod kierunkiem naukowcoéw z hiszpanskiego
Centro Nacional de Investigaciones Oncologicas (CNIO), sugeruja, ze nasz genom zawiera tylko
19 000 gendéw kodujacych (takich, dzieki ktérym wytwarzane s3 biatka). To o okoto 20 proc.
mniej niz wczesniej szacowano. Badanie ludzkiego genomu ma kluczowe znaczenie w badaniu
wielu choréb, takich jak nowotwory czy choroby uktadu krazenia. Od roku 2003, gdy
ukoniczono sekwencjonowanie naszego genomu, eksperci z catego $Swiata pracujg nad
skompilowaniem ostatecznego ludzkiego proteomu (catkowita liczba biatek wytwarzanych
dzieki genom) oraz gendéw, ktoére je koduja. To ogromne zadanie, biorgc pod uwage ztozonosé
ludzkiego genomu i fakt, ze mamy okoto 20 000 oddzielnych genéw kodujacych (PAP)”.

Pawet Wernicki, Ludzkich genow znowu mniej, ,Nauka w Polsce” 2018, artykut dostepny na stronie internetowej:

www.naukawpolsce.pl.

Co zmienia sie w naszej wiedzy o ludzkim genomie? Jakie jest najwazniejsze znaczenie badania

genomu? Nad czym obecnie pracujg naukowcy?




Cwiczenie 8 @
Przeczytaj uwaznie ponizszy tekst, a nastepnie wykonaj polecenie.

,Medycyna w epoce po poznaniu genomu ludzkiego jest okreslana mianem medycyny
genomicznej (lub postgenomicznej). Jej celem jest zagwarantowanie, by ludzie nie tylko zyli
dtuzej, ale i cieszyli sie lepszym zdrowiem, a takze by zredukowac wystepowanie pewnych
szkodliwych genéw w populacji. Rewolucyjnosé medycyny genomicznej ma polegac¢ na tym, ze
bedzie ona:

a) spersonalizowana;

b) wczesnodiagnostyczna badz prognostyczna i prewencyjna.

Personalizacja medycyny polega na zapewnieniu zindywidualizowanego leczenia opartego na
informacji genetycznej pacjenta. Wiedza uzyskana z badania genomu ludzkiego pozwala takze
na badanie uwarunkowanej genetycznie indywidualnej wrazliwosci na leki, co wigze sie

z rozwojem farmakogenetyki. O ile tradycyjna medycyna ma charakter gtéwnie diagnostyczny
i koncentruje sie na wykrytych symptomach choroby, o tyle medycyna genomiczna umozliwia
wykrycie gendw odpowiedzialnych za dang chorobe (w tym takze zwiekszonej predyspozycji
czy sktonnosci do zachorowania) jeszcze przed ujawnieniem sie symptoméw choroby, a nawet
jeszcze przed urodzeniem sie danej osoby. Moze to otworzy¢ ludziom niespotykane wczesniej
mozliwosci kontroli wtasnego zycia i ich kondycji zdrowotnej, ale takze postawi przed
koniecznoscig dokonywania trudnych wyboréw dotyczacych nie tylko wtasnego zdrowia, ale
tez zycia potomstwa”.

Marta Soniewicka, Selekcja genetyczna w prokreacji medycznie wspomaganej. Etyczne i prawne kryteria, Wolters Kluwer,

Warszawa 2019.

Wyjasnij, czym medycyna genomiczna rézni sie od tradycyjnej medycyny.




Dla nauczyciela

Autor: Anna Juwan
Przedmiot: biologia
Temat: Genom czlowieka

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

Podstawa programowa:
Zakres podstawowy
Tresci nauczania - wymagania szczegotowe
VI. Ekspresja informacji genetycznej w komorkach cztowieka. Uczen:
1) opisuje genom komorki oraz strukture genu;
Zakres rozszerzony
TreSci nauczania — wymagania szczegotowe
XIII. Ekspresja informaciji genetycznej. Uczen:
1) poréwnuje genom komorki prokariotyczneji eukariotycznej;
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):

Przeanalizujesz histori¢ prac nad genomem cztowieka.

Uzasadnisz znaczenie odczytania genomu cztowieka.

Opiszesz cechy genomu cztowieka.

Wyjasnisz, z czego sktada si¢ genom cztowieka.
Strategie nauczania:

o konstruktywizm;



o konektywizm.
Metody i techniki nauczania:

e zuzyciem komputera;

e Cwiczenia interaktywne;
e mapa mysli;

e praca z audiobookiem;

e gwiazda pytan.

Formy pracy:

o pracaindywidualna;

e pracaw parach;

e pracaw grupach;

» praca catego zespotu klasowego.

Srodki dydaktyczne:

komputery z gltosnikami, stuchawkami i dostepem do internetu;

zasoby multimedialne zawarte w e-materiale;

tablica interaktywna/tablica, pisak /kreda;

arkusze papieru, flamastry.
Przed lekcja:

1. Przygotowanie do zajeé. Nauczyciel loguje sie na platformie i udostgpnia uczniom
e-materiat ,Genom cztowieka”. Prosi uczestnikow zaje¢ o rozwigzanie ¢wiczenia nr1
z sekcji ,Sprawdz si¢” na podstawie tresci w sekcji ,,Przeczytaj”

Przebieg lekcji
Faza wstepna:

1. Nauczyciel wyswietla na tablicy temat lekcji oraz cele zaje¢, omawiajgc lub ustalajgc
razem z uczniami kryteria sukcesu.

2. Wprowadzenie do tematu. Nauczyciel prosi, by uczniowie w parach opracowali mapy
mysli zwigzane z tematem. Wybrane pary przedstawiajg swoje propozycje, ochotnik
zapisuje je na tablicy. Pozostali uczniowie odnoszga si¢ do odnotowanych sugestii,
uzupelniajgc je o swoje pomysty.

Faza realizacyjna:

1. Praca z audiobookiem pt. ,,Genom czlowieka”. Uczniowie zapoznaja si¢
z audiobookiem i sporzgdzajg notatke podsumowujgca przedstawiane wiadomosci.
Nauczyciel zwraca uwage uczniow na to, by w notatce przedstawili w postaci grafu



rodzaje sekwencji DNA sktadajacych sie na caly genom cztowieka. Nastepnie uczniowie
wykonuja polecenia zawarte pod audiobookiem.
2. Gwiazda pytan. Nauczyciel dzieli uczniéw na trzy grupy, a nastepnie rozdaje kazde;j
z nich schemat ,gwiazdy pytan” (zob. materialty pomocnicze). Uczniowie na podstawie
e-materiatu oraz innych zrodel majg za zadanie opracowac¢ odpowiedzi na pytania
widniejgce na schemacie. Nastepnie kazdy zesp6t dopisuje pozostate, wlasne pytania
i daje je do rozwigzania innej grupie.
Wybrani przez nauczyciela uczniowie kolejno prezentuja wyniki prac swojego zespotu.
3. Utrwalenie wiedzy i umiejetnosci. Nauczyciel przechodzi do sekcji ,Sprawdz sie”
Uczniowie wykonuja indywidualnie ¢wiczenie interaktywne nr 7 (w ktorym maja za
zadanie odpowiedzie¢ na pytania odnoszace sie do tekstu Zzrodtowego nt. najnowszych
badan nad genomem), a nastepnie poréwnuja swoje odpowiedzi z kolegg lub kolezanka.
4. Uczniowie rozwiazuja w grupach 4-osobowych ¢wiczenie nr 8 (w ktérym maja za
zadanie wyjasni¢, na podstawie tekstu zrodlowego, roznice miedzy medycyng
genomiczng i tradycyjng), wySwietlone przez nauczyciela na tablicy. Po jego wykonaniu
nastepuje omowienie rezultatow na forum klasy.

Faza podsumowujaca:

1. Uczniowie rozwigzujg ¢wiczenie nr 6 (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 temat lekcji i cele zawarte w sekcji ,Wprowadzenie”,
podsumowuje omawiany na lekcji materiat, wyjasnia watpliwosci uczniow.

Praca domowa:
1. Wykonaj ¢wiczenia od 2 do 5 z sekcji ,,Sprawdz si¢”.
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 (pdf).
Plik o rozmiarze 48.85 KB w jezyku polskim

Wskazowki metodyczne opisujace rozne zastosowania audiobooka:

o Uczniowie mogg wykorzysta¢ audiobook w celu przygotowania si¢ do lekcii
powtorkowe;.



