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Mutacje mogg dotyczy¢ zmian w pojedynczych genach lub chromosomach: moze im ulega¢ budowa
catego chromosomu (mutacje strukturalne), liczba pojedynczych chromosoméw lub caty garnitur
chromosomalny.

Zrédto: Pixabay, domena publiczna.

Zmiennos¢ organizmow to zrodlo roznorodnosci biologicznej. Zmiennos¢ genetyczna moze
miec¢ podloze naturalne (np. proces crossing-over, niezalezne segregowanie si¢
chromosomow podczas mejozy, proces sklejania ekson6w w obrobce potranskrypcyjne;j

i losowego taczenia gamet podczas zaptodnienia). Zmiany w informacji genetycznej moga
by¢ takze indukowane, jak ma to miejsce w przypadku niektorych mutacji. Naglte skokowe
zmiany informaciji genetycznej, zachodzace w innych komorkach niz komorki piciowe, to
mutacje somatyczne. Aby mutacja zostata przekazana potomstwu, musi zajS¢ w materiale
genetycznym komorek rozrodczych.

Twoje cele

e Wyjasnisz, czym jest nondysjunkcja.

o Okreslisz przyczyny nondysjunkcij.

o Wskazesz fazy podzialu mejotycznego, w ktorych dochodzi do zaburzen
nondysjunkcyjnych.

e Omowisz przyczyny zmian nondysjunkcyjnych w komorkach jajowych.



Przeczytaj

Nondysjunkcja polega na zaburzeniach w rozchodzeniu si¢ chromosomoéow homologicznych
podczas podziatu mejotycznego. Efektem prawidtowo przebiegajacej mejozy jest powstanie
z komorki diploidalnej (2n) czterech komorek haploidalnych (1n), zawierajacych po jednym
chromosomie z kazdej pary chromosomoéw homologicznych. Dwie haploidalne gamety,
taczac sie, daja poczatek diploidalnej zygocie, a w rezultacie - diploidalnemu organizmowi.
Zaburzenia podczas anafazy mejozy (pierwszejlub drugiej) powodujg, ze chromosomy
homologiczne nie rozdzielaja si¢ i zostajg wspolnie przekazane komoérce potomnej -
dochodzi do mutacji nazywanej aneuploidia. Powstajace gamety mogg zawiera¢ dodatkowy
chromosom (1n+1) lub by¢ go pozbawione (1n-1).
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Nondysjunkcja w anafazie | mejozy.
Zrédto: Englishsquare.pl Sp. z 0.0., licencja: CC BY-SA 3.0.
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Nondysjunkcja w anafazie Il mejozy.
Zrédto: Englishsquare.pl Sp. z 0.0., licencja: CC BY-SA 3.0.

Wiek matki

Czynnikami zwiekszajacymi prawdopodobienstwo zajscia nondysjunkcji jest m.in. wiek
matki.

Im kobieta jest starsza, tym wieksze jest ryzyko podobnych powiktan (zaréwno
w pierwszym, jak i drugim podziale mejotycznym).

Jest to zwigzane z procesem powstawania komorek jajowych. Jest on dtugi i ztozony.
Rozpoczyna sie w oocytach 12-tygodniowego ptodu i zostaje zatrzymany po ok. 8
tygodniach. Nie powstaje wowczas w pelni uksztaltowana komorka jajowa - jej
dojrzewanie zostaje zatrzymane w pachytenie profazy I (na poczatku crossing-over).
Proces odblokowania dojrzewania komorki jajowej rozpoczyna sie po osiaggnieciu
dojrzatosci ptcioweji tuz przed kazdg owulacja. Dochodzi wtedy do zakonczenia
pierwszego cyklu podziatlu mejotycznego, a po rozpoczeciu drugiego cyklu
dojrzewanie komorki ponownie zostaje zatrzymane podczas metafazy II. W tym stanie
komorka trwa do momentu zaptodnienia. Przerwy w trakcje mejozy i pozne zajscie
kobiety w cigze (w wieku powyzej 35 lat) sprzyjaja akumulacji w organizmie kobiety
potencjalnych toksyn wynikajacych z oddzialywania czynnikoéw Srodowiskowych
(takich jak np. promieniowanie), co moze obcigza¢ mechanizmy podziatlowe komorki.
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Inne czynniki

W zaleznosci od zakresu zmian liczby chromosomow mozemy wyréozni¢ hipoaneuploidy
oraz hiperaneuploidy.

Hipoaneuploidy to monosomiki pozbawione przynajmniej jednego
chromosomu z pary chromosomoéw homologicznych (2n-1).

Hiperaneuploidy to trisomiki posiadajace przynajmniej jeden dodatkowy
chromosom z pary chromosoméw homologicznych (2n+1).

Nullisomik - brak jednej pary chromosomoéw homologicznych (2n-2).

Podwjny trisomik - dwa dodatkowe chromosomy niehomologiczne wzgledem
siebie (2n+1+1).

Podwéjny monosomik - brak dwéch niehomologicznych wzgledem siebie
chromosomow (2n-1-1).

Tetrasomik - dodatkowa para chromosomoéw homologicznych (2n+2).



Wynikiem zmian liczby chromosomow wywotanych nondysjunkcja sg choroby takie jak
zespot Downa, zespot Klinefeltera, zespot Turnera, zespot Edwardsa, zespot Pataua.
| Wiecejna ten temat przeczytasz tutaj.

Stownik
aneuploid

komorka lub organizm o zwielokrotnionejlub zmniejszonejliczbie chromosomow wobec
liczby podstawowej dla danego gatunku
biwalent

para koniugujacych chromosoméw homologicznych w metafazie pierwszego podziatu
mejotycznego
chromosomy

(gr. chroma - barwa, soma - ciato) najpardziej skondensowana forma organizacji
materiatu genetycznego. Paleczkowate struktury sg najlepiej widoczne w metafazie
podziatu komorkowego. Sktadajg si¢ z dwoch chromatyd potaczonych centromerem
crossing-over

proces polegajacy na wzajemnej wymianie odpowiadajacych sobie odcinkéw chromatyd
chromosomow homologicznych; rezultatem crossing-over jest przetasowanie genow
pochodzenia matczynego i ojcowskiego, prowadzace do powstania nowych,
przypadkowych kombinaciji alleli w ramach jednego chromosomu; crossing-over
zachodzi w profazie [ mejozy

komérka diploidalna

komorka zawierajgca podwojny zestaw chromosomow (2n)
komoérka haploidalna

komorka powstajaca po podziale mejotycznym, zawierajaca pojedynczy zestaw
chromosomow (1n)
mejoza

(gr. meiosis - zmniejszenie) podzial redukcyjny jadra komoérkowego, prowadzacy do
wytworzenia haploidalnych komorek piciowych, czyli gamet, u zwierzat tkankowych
(oogeneza, spermatogeneza), zarodnikow u mszakow i paprotnikow oraz ich
odpowiednikow u roslin nasiennych (sporogeneza); u organizmow nizszych (np.
pierwotniakow) mejoza nie musi by¢ zwigzana z produkcja gamet badz zarodnikow

i zachodzi w roznych fazach cyklu zyciowego (koniugacja, przemiana pokolen)
monosmia

mutacja polegajaca na braku jednego chromosomu z danej pary (2n-1)
nullisomik
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aneuploidalna komorka, tkanka lub aneuploidalny organizm pozbawiony jednej pary
homologicznych chromosomow (2n-2)
trisomia

mutacja polegajaca na obecnosci jednego dodatkowego chromosomu w danej parze
(2nt1)



Film

Film dostepny pod adresem https: //zpe.gov.pl/a/D12SpTLrH

Nondysjunkcja chromosomow - przyczyny i skutki
Zrédto: rez. Englishsquare.pl sp. z 0.0., licencja: CC BY-SA 3.0.

Film nawiazujacy do tresSci materiatu Nondysjunkcja chromosomow - przyczyny i skutki.

Polecenie 1

Obejrzyj film, a nastepnie okresl fazy podziatu mejotycznego, w ktérych moze dochodzi¢ do

nondysjunkcji i wyjasnij, na czym polega mechanizm tego zjawiska.

|

Polecenie 2

Omow przyczyny zmian nondysjunkcyjnych w komadrkach jajowych.

[



https://zpe.gov.pl/a/D12SpTLrH

Sprawdz sie

Pokaz ¢éwiczenia: O @

Cwiczenie 1 @)
Wskaz fatszywe stwierdzenie.

O Zmiennos¢ genetyczna moze mie¢ podtoze naturalne, czego przyktadem jest proces
crossing-over.

O Aby mutacja zostata przekazana potomstwu, musi ona zajs¢ w materiale
genetycznym komoérek somatycznych.

O Nagte, skokowe zmiany informacji genetycznej zachodzace w komérkach innych niz
komorki ptciowe to mutacje somatyczne.

O Aby mutacja zostata przekazana potomstwu, musi ona zajs¢ w materiale
genetycznym komorek rozrodczych.

Cwiczenie 2 3
Uzupetnij ponizszy tekst, wybierajgc odpowiednie sformutowania.

Nondysjunkcja polega na zaburzeniach w rozchodzeniu sie chromosoméw
homologicznychniehomologicznych podczas podziatu mejotycznego. Prawidtowo

przebiegajgca mejoza powoduje, ze komoérka diploidalna daje poczatek dwémczterem

komoérkom haploidalnym, zawierajagcym po jednym chromosomie z kazdej pary chromosomow

homologicznychniehomologicznych. Dwie haploidalne gamety taczac sie, daja poczatek
haploidalnejdiploidalnej zygocie, a w rezultacie haploidalnemudiploidalnemu organizmowi.




Cwiczenie 3 @

Zaburzenia podczas pierwszej lub drugiej anafazy mejozy powodujg, ze chromosomy
homologiczne nie rozdzielajg sie i zostajg wspdlnie przekazane komérce potomne;.
Jaki rodzaj mutacji wystapi w wyniku tego zjawiska? Zaznacz prawidtowa odpowiedz.

() Duplikacja
() Aneuploidia
() Poliploidia

(O Translokacja

Cwiczenie 4

Zaznacz wszystkie czynniki zwiekszajagce prawdopodobienstwo wystapienia nondysjunkcji.

(] picie alkoholu

(] palenie papieroséw

antykoncepcja hormonalna

techniki wspomaganego rozrodu

promieniowanie

O o o o

zaawansowany wiek matki



Cwiczenie 5
Wskaz, ktére twierdzenia sg prawdziwe, a ktére fatszywe.

Prawda Fatsz

Na skutek nondysjunkcji
gamety moga zawierac
dodatkowy chromosom lub O O
moga byc¢ go pozbawione.

Wozrastajacy wiek ojca
w potaczeniu z wiekiem
matki (> 35 lat) ma
znaczenie w przypadku od O O
5% do 10% choréb
zwigzanych
z nondysjunkcja.

Wiek ojca nie wptywa na

ryzyko wystapienia O O
nondysjunkcji.

Cwiczenie 6

Potacz podane nizej sformutowania, dotyczace zakresu zmian liczby chromosoméw
z odpowiednim wzorem, ktéry im odpowiada.

nullisomia 2n-1

monosomia 2n -2

podwojna trisomia 2n+1
podwdjna monosomia 2n+1+1
tetrasomia 2n-1-1

trisomia 2n + 2



Cwiczenie 7 @

Na ponizszej ilustracji przedstawiono kariotyp prawidtowej gamety pewnego owada, a takze
kariotypy dwéch zmutowanych gamet.

gameta
prawidtowa

gameta 1 gameta 2

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

Wskaz réznice miedzy gametami zmutowanymi a gametg prawidtowa.

I

Cwiczenie 8 @
Zaawansowany wiek matki jest jednym z wazniejszych czynnikéw zwiekszajacych ryzyko

nondysjunkcji, czyli zaburzenia w rozchodzeniu sie chromosomoéw homologicznych podczas

podziatu mejotycznego. Wyjasnij, z czego wynika ta zaleznos¢.

|




Dla nauczyciela

Autor: Anna Juwan
Przedmiot: Biologia
Temat: Nondysjunkcja chromosoméw - przyczyny i skutki

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):
e Wyjasnisz, czym jest nondysjunkcja.
o Okreslisz przyczyny nondysjunkcii.

o Wskazesz fazy podziatu mejotycznego, w ktorych dochodzi do zaburzen
nondysjunkcyjnych.



« Omowisz przyczyny zmian nondysjunkcyjnych w komorkach jajowych.
Strategie nauczania:

» konstruktywizm;
» konektywizm.

Metody i techniki nauczania:

z uzyciem komputera;

e rozmowa kierowana;

e Cwiczenia interaktywne;
e praca z filmem;

e gwiazda pytan;

e Sniegowa kula.

Formy pracy:

e pracaindywidualna;

e pracaw parach;

e pracaw grupach;

e praca catego zespotu klasowego.

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 zaje¢. Nauczyciel loguje sie na platformie i udostgpnia uczniom
e-materiat ,Nondysjunkcja chromosomow - przyczyny i skutki”. Prosi uczestnikow
zaje¢ o rozwigzanie ¢wiczenia nr 2 (w ktorym sprawdzana jest wiedza na temat
nondysjunkciji) z sekcji ,Sprawdz si¢” na podstawie tresci w sekciji ,,Przeczytaj’.

Przebieg lekcji
Faza wstepna:

1. Nauczyciel wyswietla temat i cele lekcji oraz przybliza jej przebieg.
2. Wprowadzenie do tematu. Nauczyciel pyta uczniow, na czym polega nondysjunkcja.
Uczniowie udzielaja swobodnych odpowiedzi.

Faza realizacyjna:



1. Praca z e-materialem. Uczniowie zapoznaja si¢ z filmem udostepnionym przez
nauczyciela, a nastepnie zapisuja pie¢ najwazniejszych ich zdaniem kwestii
poruszanych w e-materiale. Nastepnie w parach poréwnujg swoje wybory. Nauczyciel
prosi wybrane pary o podsumowanie swojej pracy.

2. Gwiazda pytan. Nauczyciel dzieli klas¢ na trzy grupy. Kazdy zesp6t otrzymuje arkusz
papieru A3 z ilustracjg gwiazdy. Zadaniem uczniow jest umieszczenie na ramionach
gwiazdy pieciu pytan dotyczacych tematu lekcji. Kazdy zesp6t po napisaniu pytan
przekazuje gwiazde innej grupie, zgodnie z kierunkiem wskazowek zegara. Teraz
zadaniem uczniow jest udzielenie odpowiedzi na zadane pytania na podstawie
wiadomosci znajdujacych sie w e-materiale.

Uczniowie swoje odpowiedzi zapisuja na otrzymanym arkuszu papieru A3. Po uptywie
wyznaczonego czasu grupy prezentujg swoje gwiazdy. Nauczyciel w razie potrzeby
uzupelnia informacje, wyjasnia watpliwosci.

3. Utrwalanie wiedzy i umiejetno$ci. Uczniowie rozwigzujg polecenia do filmu oraz
¢wiczenia nr 7 (polegajace na wskazaniu roznic - na podstawie ilustracji - miedzy
gametami zmutowanymi a gametg prawidtowg) i nr 8 (dotyczace wplywu
zaawansowanego wieku matki na ryzyko nondysjunkcji) z sekcji ,Sprawdz sie”, pracujgc
metoda kuli $Sniegowe;.

Nauczyciel objasnia wspomniang wyzej metode i wynikajace z niejkolejne etapy pracy:
1) najpierw uczniowie bedg indywidualnie opracowywac odpowiedzi na zadane
pytania;

2) potem potgczg sie w pary i porownaja swoje propozycje, a na osobnejkartce zapisza
wspolne odpowiedzi;

3) kolejnym krokiem bedzie potaczenie si¢ par w czworki, ktore - jak poprzednio -
skonfrontujg swoje odpowiedzi;

4) uczniowie utworzg 8-osobowe zespoly i znow poréwnaja swoje propozycje;

5) przedstawiciele poszczegolnych zespotow 8-osobowych prezentuja na forum klasy
uzgodnione w grupie odpowiedzi.

Faza podsumowujaca:

1. Uczniowie rozwigzujg ¢wiczenie nr 5 (typu ,prawda/fatsz”) z sekcji ,Sprawdz sie”
Nastepnie przygotowuja podobne zadanie dla osoby z pary: wymyslaja trzy prawdziwe
lub falszywe zdania dotyczace 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 lekciji.
Wyjasnia takze watpliwosci uczniow.

Praca domowa:

1. Wykonaj ¢wiczenia 1, 3, 4 oraz 6 z sekcji ,,Sprawdz sie”



Materialy pomocnicze:

e Neil A. Campbelli in., ,Biologia Campbella”, ttum. K. Stobrawa i in., Rebis, Poznan 2019.
» ,Encyklopedia szkolna. Biologia”, red. Marta Steplewska, Robert Mitoraj, Wydawnictwo
Zielona Sowa, Krakow 2006.

Dodatkowe wskazowki metodyczne:

o Tresci w sekcji ,Film” mozna wykorzysta¢ jako materiat stuzgcy powtérzeniu
i utrwaleniu wiedzy uczniow.



