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Mutacje chromosomowe strukturalne \

Mutacje chromosomowe strukturalne powstaja w wyniku dzialania czynnikow mutagennych.
Zrédto: NIH Image Gallery, Flickr, licencja: CC BY-NC 2.0.

Wazng grupe mutacji chromosomowych stanowig te z nich, ktére dotyczg struktury
chromosomoOw. Nazywane sg mutacjami chromosomowymi strukturalnymi. Powstaja
na skutek pekniecia fragmentu chromosomu i potgczenia odtamanego odcinka

w innym porzadku. Sg istotng przyczyng zmiennoS$ci genetycznej organizmow.

Twoje cele

e Rozr6znisz aberracje chromosomowe.

e Scharakteryzujesz mutacje chromosomowe strukturalne uwzgledniajgc ich
przyczyny i skutki.

e PorOwnasz inwersje pericentryczng i paracentryczng.



Przeczytaj

Podstawowe informacje na temat rodzajow mutacji znajdziesz w e-materiatach

»~Mutacje - kryteria podziatlu i rodzaje”.

Mutacje chromosomowe strukturalne sg nastepstwem peknie¢ chromosomow, tj.

przerwania obu nici DNA. Uszkodzenie to prowadzi zazwyczaj do utraty czesci
materiatu genetycznego (delecji).

Mozliwe jest takze btedne naprawienie uszkodzenia. Dziatanie mechanizmow
naprawczych komorki umozliwia ponowne potaczenie spontanicznie przerwanych nici
DNA oraz zachowanie materiatu genetycznego, ale bywa zawodne w przypadku
podwojnych pekniec. Nieprawidlowe polgczenie peknietych fragmentow
chromosomow skutkuje przegrupowaniem fragmentoéw w obrebie jednego

chromosomu (inwersja) badz kariotypu (translokacja).

Skutkiem niesymetrycznej wymiany odcinkoéw chromatyd podczas

crossing-over w czasie pierwszego podziatu mejotycznego komorki moze byc¢
podwojenie (duplikacja) lub powstanie chromosomoéw z brakiem danego fragmentu
(delecja).

Na powstawanie peknie¢ wplywajg czynniki mutagenne. Wyrodznia si¢ chemiczne

i fizyczne czynniki uszkadzajace chromosomy.
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Czynniki mutagenne uszkadzajgce chromosomy.
Zrodto: Englishsquare.pl Sp. z 0.0., licencja: CC BY-SA 3.0.

Do czynnikow chemicznych nalezg zwigzki interkalujace. Sg to
drobnoczgsteczkowe substancje zdolne do bezposredniego wnikania w strukture
podwoijnej helisy DNA. Prowadzi to do zmian strukturalnych, takich jak:

e wydluzenie nici na skutek insercji;
e skrocenie nici na skutek delecji;

e skrecenie par zasad.

Takie modyfikacje strukturalne moga uniemozliwic¢ zaj$cie niektorych procesow, np.
transkrypciji i replikacji. Do czynnikow interkalujgcych zalicza si¢ czynniki chemiczne,
m.in. bromek etydyny i barwniki akrydynowe.

Do czynnikow fizycznych zalicza si¢ promieniowanie jonizujace.



Na skutek dziatania promieniowania jonizujgcego powstajg dwa typy uszkodzen
czgsteczki DNA:

e pekniecie czgsteczki DNA w jednej lub obu niciach nukleotydowych;

e usuniecie pirymidyn z czgsteczki DNA.

Wiecej na temat czynnikow mutagennych w e-materiale pt. Czynniki mutagenne i ich

zrodia.

Wiecej na temat mechanizmow dziatania czynnikow mutagennych w e-materiale pt.

Mechanizmy dziatania wybranych mutagenow.

Glowne rodzaje mutacji zmieniajacych strukture chromosomow to delecja, inwersja,

duplikacja i translokacja.

Delecja

Utrata fragmentu chromosomu pomiedzy dwoma punktami pekniecia. Za podtyp
delecji mozna uznac deficjencje, ktora polega na utracie dystalnego (koncowego)
odcinka chromosomu.

Inwersja
Duplikacja

Translokacja



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

Duplikacja



Inwersja

Translokacja

Translokacja wzajemna

Mutacje chromosomowe strukturalne.
Zrédto: Matgorzata Wysocka, licencja: CC BY-SA 3.0.
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Centromer to fragment chromosomu, ktéry stanowi umownga granice miedzy dwoma
ramionami chromosomu. Centromer jest tym miejscem na chromosomie, do ktérego
przyczepiaja sie wtékna wrzeciona kariokinetycznego podczas podziatu jadra
komorkowego (czyli kariokinezy).

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

Chromosom metacentryczny
Centromer chromosomu metacentrycznego potozony jest w jego centrum. Ramiona
tego chromosomu s3g réwnej dtugosci. W kariotypie zdrowego cztowieka jako
metacentryczne okresla sie pie¢ chromosoméw: 1, 3, 16, 19 i 20.

Chromosom submetacentryczny

Chromosom, w ktérym dtugosci ramion nie sg rowne, a centromer lezy w okolicy srodka

chromosomu, lecz nie w samym jego centrum. U cztowieka chromosomami
submetacentrycznymi sg m.in. chromosomy 2, 6i 11.



Chromosom akrocentryczny
Chromosom o dwdch ramionach réznej dtugosci, sposrod ktérych jedno jest bardzo
krotkie. Ludzki genom zawiera pie¢ chromosomow akrocentrycznych: 13, 14, 15, 21, 22.

4

Chromosom telocentryczny
Centromer w chromosomie telocentrycznym potozony jest na jego koncu, przez co ma
tylko jedno ramie. Chromosomy telocentryczne nie wystepujg w kariotypie cztowieka.

Cztery typy morfologiczne chromosomoéw: metacentryczny, submetacentryczny,

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

Inwersja nie jest jednorodng mutacja chromosomowa. Wyroznia si¢ inwersje
paracentryczng oraz pericentryczng.
Inwersja paracentryczna
Ten rodzaj mutacji dotyczy fragmentu chromosomu, ktory powstat w wyniku
dwoch pekniec i nie zawiera centromeru. Fragment ten jest odwracany o 180°

i ponownie wbudowywany do chromosomu.

Inwersja pericentryczna

Wiecej na temat chromosomow przeczytasz w e-materiale pt. ,Budowa i rodzaje

chromosomoéw eukariotycznych”.

Chromosom pierscieniowy powstaje przez potgczenie sie¢ dwoch ramion chromosomu.

Jest to mozliwe na drodze delecji dystalnej zachodzacej na koncach ramion
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chromosomu, ktore nastepnie taczg sie. Powstaniu chromosomu pierscieniowego

towarzyszy wiec utrata matych fragmentéw chromosomu.
m B
—_— l s
Schemat powstawania chromosomu pier$cieniowego.
Zrédto: Englishsquare.pl sp. z 0.0., licencja: CC BY-SA 3.0.

Objawy obserwowane u ludzi z chromosomami pierScieniowymi sg spowodowane

delecja genow w regionach telomerowych tych chromosomoéw.

Wazne!

W rzadkich przypadkach chromosomy tworzg pier§cien bez utraty odcinkow

chromosomow. Wowczas mutacja nie ujawnia sie¢ w fenotypie.

Chociaz chromosomy pierscieniowe wystepujg rzadko, znaleziono je we wszystkich
ludzkich chromosomach. Opublikowano doniesienia naukowe o dziedziczeniu
chromosomow pierscieniowych obejmujgcych rézne chromosomy, w tym 8, 13, 14, 17,
18, 20, 211 22.

Wystepowanie chromosomow pierscieniowych taczy sie z niektorymi chorobami
genetycznymi cztowieka, np. chromosom pierScieniowy X moze by¢ przyczyng zespotu

Turnera.
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PierScien chromosomu 18 warunkuje fenotyp tzw. zespotu pierScieniowego
chromosomu 18, objawiajgcy si¢ m.in. niepelnosprawnoscia intelektualng, niskim

wzrostem, hipotonig miesniowa, skoliozg.

Pierscien chromosomu 20 moze mie¢ zwigzek z padaczka, a chromosomu 21 - z niskim

wzrostem, matoglowiem i zaburzeniami rozrodczymi.

Izochromosomy to chromosomy metacentryczne, ktorych oba ramiona sg identycznie
dtugie lub krotkie, homologiczne zarowno pod wzgledem morfologicznym, jak

i utozenia genow.

Izochromosomy powstaja na skutek poprzecznego, nieprawidlowego podziatu
centromeru z zachowaniem polgczenia chromosomow homologicznych podczas
procesu crossing-over. Mogg tez powstawac na drodze utraty (delecji) jednego
ramienia chromosomu i podwojenia (duplikacji) drugiego ramienia.

Zaburzenie strukturalne w postaci powstania izochromosomu 17q moze by¢ przyczyna
neoplazji, czyli niekontrolowanego wzrostu komorek, bedacego wynikiem

nowotworzenia.
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Izochromosom z ramionami q

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

U czlowieka najczesciej stwierdza si¢ izochromosom dlugich ramion chromosomu
X (kariotyp 46,X,i(Xq)). Powstaje on przez podziat poprzeczny centromeru i duplikacje
diugiego ramienia (q) chromosomu X z rownoczesng catkowitg delecja ramienia

krotkiego (p) tego chromosomu. Wskutek tego powstaje chromosom X, majgcy jedno



ramie krotkie i trzy dlugie. Prowadzi to do wystepowania czesciowego zespotu

Turnera (monosomia krotkiego ramienia).

Monosomia krotkiego ramienia wystepuje u ok. 12 chorych z Zespotem Turnera.
Objawia si¢ zwiekszonym prawdopodobienstwem pojawienia si¢ chorob
autoimmunologicznych, np. przewlektego limfocytarnego zapalenia tarczycy typu

Hashimoto, wrzodziejacego zapalenia jelita grubego lub choroby

Lesniowskiego-Crohna. Zwigkszone jest rOwniez ryzyko pojawienia si¢ wad stuchu.

Aberracje strukturalne prowadzg zazwyczaj do niekorzystnych zmian genotypowych
i fenotypowych organizmu, skutkujac znacznymi zaburzeniami wzrostu i rozwoju

psychofizycznego.

W przypadku mutacji strukturalnych, w ktorych ilos¢ informaciji genetycznej nie ulega
zmianie, modyfikacje genotypu nie zawsze wigzg si¢ z powaznymi zmianami

w fenotypie. W takich sytuacjach nosiciel mutacji jest zdrowy, jednak nie odnosi
sukcesu rozrodczego: obserwuje si¢ u niego wady komorek rozrodczych (jajowych lub
nasienia) prowadzgce do poronien samoistnych lub porodow dzieci obcigzonych

wadami genetycznymi.

Wiecej o chorobach spowodowanych zmiang struktury chromosomow tutaj.

Stownik

centromer

(fac. centrum - Srodek; gr. méros - czes¢) czes¢ chromosomu odpowiedzialna za
segregacje chromosomow podczas podziatu komorki (mitozy i mejozy), ktora
utrzymuje kontakt pomiedzy chromatydami siostrzanymi, az do ich rozdzielenia

podczas anafazy; w regionie centromeru znajdujg si¢ sekwencje wigzgce biatka
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tworzace kinetochor (strukture umozliwiajacq potaczenie chromatydy

z mikrotubulami wchodzgcymi w sklad wrzeciona podziatlowego)

chromatyda

(gr. chroma - barwa; eidos — postac, ksztatt) potowa chromosomu po replikacji
DNA, widoczna jako odrebna jednostka morfologiczna w stadiach bezposrednio
poprzedzajacych podzial materiatu genetycznego (mitoza, mejoza); chromatydy
siostrzane to dwie identyczne chromatydy powstate po replikacji i potaczone

centromerem

chromosom

(gr. chroma - barwa, soma - cialo) najbardziej skondensowana forma organizacji
materiatu genetycznego; pateczkowate struktury sa najlepiej widoczne
w metafazie podziatu komorkowego; sktadaja sie z dwoch chromatyd potgczonych

centromerem

chromosom metacentryczny

chromosom z centromerem znajdujacym si¢ posrodku dtugosci chromosomu; oba

ramiona chromosomu metacentrycznego sa rownej dtugosci

czynnik mutagenny (mutagen)

czynnik, ktory powoduje powstawanie mutacji genetycznych; do mutagenow
nalezg czynniki fizyczne, takie jak promieniowanie jonizujace, czynniki
biologiczne, np. niektore wirusy, oraz czynniki chemiczne, np. znajdujacy sie

w papierosach benzopiren

nowotwor

tkanka wywodzgca si¢ z prawidtowych tkanek ustroju, lecz wskutek utrwalonych
cech patologicznych rozrastajgca si¢ w sposob niekontrolowany, niepoddajacy si¢
czynnikom regulujagcym wzrost, dojrzewanie i czynno$ci komorek; rosngca mimo

wyeliminowania przyczyny, jezeli jest ona znana



zespot Turnera

schorzenie z grupy zaburzen genetycznych, najczestsza postac¢ dysgenezji gonad;
charakteryzuje si¢ istnieniem niewyksztatconych prawidtowo gonad,
uposledzeniem rozwoju drugo- i trzeciorzedowych cech ptciowych

i wystepowaniem typowych zmian somatycznych (niski wzrost, krepa budowa
ciala, ptetwistosSc¢ szyi, czesto koslawos¢ tokci); przyczyna zespotu sg aberacje

chromosomalne



Film

Prosze wyjasni¢, czym sa mutacje chromosomowe

strukturalne.

- .

Film dostepny pod adresem /preview /resource/RWUGNzD7tyCwz

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

Film nawigzujacy do treSci materialu mutacji chromosomowych strukturalnych.

Polecenie 1

Podaj przyczyny wystepowania delecji oraz oméw mechanizm jej powstawania. Narysuj

w zeszycie schemat tego procesu.

Polecenie 2

Opisz, w jakim przypadku rekombinacja moze prowadzi¢ do mutacji chromosomowych

strukturalnych i jakie sg tego skutki.
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Sprawdz sie

Pokaz ¢wiczenia: ® ) @

Cwiczenie 1

Cwiczenie 2

Zrédto: National Human Genome Research Institute, Mirmillon, Wikimedia Commons, domena publiczna.

Cwiczenie 3

Cwiczenie 4

Cwiczenie 5

Cwiczenie 6

Cwiczenie 7

kilku chromosoméw i nieprawidtowego potaczenia sie tzw. lepkich koncow

inwersje i duplikacje fragmentéw chromosomoéw X.”

correlation between karyotype and phenotype). ,Endokrynologia Polska” 2005, nr 56(6), s. 986-993.

strukturalnymi i/lub ilosciowymi jednego z dwdch chromosoméw X [...]. Aberracje

Rzadko stwierdza sie izochromosom ramion krétkich X, wyjagtkowo: translokacje,

Zrédto: Katarzyna tacka, Zespdt Turnera - korelacja pomiedzy kariotypem a fenotypem (Turner's syndrome -

®

@

,ZespotTurnera (ZT) definiuje sie jako chorobe wrodzong uwarunkowang aberracjami

struktury chromosomu X w zespole Turnera powstaja w wyniku ztamania jednego lub

chromosomoéw. Najczesciej wystepujace to: izochromosom ramion dtugich, catkowita

lub czesciowa delecja ramion krétkich lub dtugich, chromosom pierscieniowaty (kolisty).



Cwiczenie 8 @
,Przewlekta biataczka szpikowa jest nowotworem powstajgcym i rozwijajgcym sie

w szpiku kostnym (...). Cechg charakterystyczng przewlektej biataczki szpikowej jest
obecnos$¢ chromosomu Philadelphia i genu BCR/ABL (...). Chromosom Philadelphia (Ph)
to nieprawidtowa zamiana fragmentéw chromosoméw 9 i 22 pary nazywana
translokacja t(9;22). Na skutek tej zamiany dochodzi do potaczenia genéw BCRi ABL

i powstaje nieprawidtowy gen fuzyjny BCR/ABL (...). Przewlekta biataczka szpikowa
powstaje w sposob przypadkowy (...). Nie mozna na nig zachorowac przez spozywanie
lub nie okreslonych pokarméw lub prowadzenie takiego czy innego trybu zycia.
Jedynym udowodnionym czynnikiem mogacym miec¢ wptyw na zachorowanie jest
promieniowanie jonizujace, co udowodnit znaczacy wzrost zachorowan w Japonii po
wybuchu bomby atomowej (...). Nieprawidtowy gen BCR/ ABL umiejscowiony jest m.in.
w tak zwanych komadrkach macierzystych. Sg to niezréznicowane komorki szpiku, ktére
moga przeksztatci¢ sie w dowolng komodrke krwi. Leki z grupy inhibitoréw kinazy
tyrozynowej hamuja sygnat wysytany przez te komaorki, nie usuwajac ich. Szanse na

catkowite wyleczenie daje aktualnie tylko przeszczep szpiku kostnego.”

Zrédto: Kinga Gtogowska, Przewlekta biataczka szpikowa - FAQ; hematoonkologia.pl.


https://hematoonkologia.pl/info-o-chorobach/przewlekla-bialaczka-szpikowa-faq

Dla nauczyciela

Autor: Anna Juwan

Przedmiot: Biologia

Temat: Mutacje chromosomowe strukturalne

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 Rozroznisz aberracje chromosomowe.

e Scharakteryzujesz mutacje chromosomowe strukturalne uwzgledniajac ich
przyczyny i skutki.

e Poréwnasz inwersje pericentryczng i paracentryczng.

Strategie nauczania:

e konstruktywizm;

e konektywizm.

Metody i techniki nauczania:

e Cwiczenia interaktywne;
e z uzyciem komputera;

e praca z filmem;

e gra dydaktyczna;

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. Uczniowie zapoznajg si¢ z trescia w sekcji ,,Przeczytaj”.
Przebieg lekcji
Faza wstepna:

1. Nauczyciel wySwietla i odczytuje temat lekcji oraz zawarte w sekcji
~Wprowadzenie” cele zaje¢. Prosi uczniow lub wybrang osobe o sformutowanie

kryteriow sukcesu.

2. Raport z przygotowan. Nauczyciel, przy uzyciu dostepnego w panelu
uzytkownika raportu, weryfikuje przygotowanie uczniow do lekcji: sprawdza,
ktorzy uczestnicy zaje¢ zapoznali si¢ z udostepnionym e-materiatem. Uczniowie
probuja intuicyjnie zadac¢ pytania, na ktore odpowiedzg w trakcie lekciji, i zapisujg

je na tablicy.
Faza realizacyjna:

1. Praca z e-materiatem (,,Film”). Nauczyciel wyswietla multimedium zawarte
w zakladce ,Film” Uczniowie dziela si¢ na zespoly i na podstawie przeczytanego
tekstu oraz informacji zawartych w filmie ukladajg pytania quizowe dla innych
grup. Nauczyciel wraz z uczniami okresla zasady rywalizacji i punktowania
dobrych odpowiedzi (np. gra na czas lub na liczbe poprawnych odpowiedzi).
Przeprowadzenie gry w klasie. Nauczyciel lub wybrany uczen dba o prawidlowy
przebieg quizu zgodnie z wczesniejszymi ustaleniami. Nauczyciel nagradza

zwycieska druzyne, np. ocenami z aktywnosci.



2. Uczniowie wykonujg polecenie nr 1 do filmu. Majg za zadanie podac przyczyny
wystepowania delecji, omowi¢ mechanizm jej powstawania oraz narysowac
w zeszycie schemat ilustrujgcy mechanizm powstawania delecji. Nastepnie

uczniowie poréwnujg swoje schematy z osoba z pary.

3. Nauczyciel wprowadza uczniow w tres¢ polecenia nr 2 (,Opisz, w jakim
przypadku rekombinacja moze prowadzi¢ do mutacji chromosomowych
strukturalnych i jakie sg tego skutki”). Uczniowie odpowiadaja na nie w parach,

a nastepnie porOwnujg swoje rozwigzanie z innym zespotem.

4. Utrwalenie wiedzy i umiejetnosci. Uczniowie tworza niewielkie, 3- lub
4-osobowe zespoty i wykonujg ¢wiczenie nr 8, odnoszace si¢ do tekstu
zrodlowego na temat mutacji genu ¢(9,22) z sekcji ,Sprawdz si¢”. Nastepnie
wskazany zespot prezentuje przygotowane odpowiedzi. Klasa ocenia ich

poprawnosc. Nauczyciel wyjasnia ewentualne watpliwosci.
Faza podsumowujaca:
1. Klasa wspolnie wykonuje mape¢ poje¢ podsumowujgca zajecia.
2. Chetni uczniowie odpowiadajg na pytania sformutlowane we wstepnej fazie lekcji.
Nauczyciel w razie potrzeby uzupenia ich wypowiedzi.
Praca domowa:
1. Wykonaj ¢wiczenia od 1do 7 z sekcji ,Sprawdz si¢”.

Materialy pomocnicze:

e Jane B. Reeceiin., ,Biologia Campbella”, ttum. 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 Nauczyciel moze wykorzysta¢ medium w sekcji ,Film” do pracy przed lekcja.
Uczniowie zapoznajg si¢ z jego trescig i przygotowujg do pracy na zajeciach w ten

sposob, zeby moc samodzielnie rozwigzac zadania.



