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Przesuniecia ramki odczytu i ich konsekwencje
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Reguty kodowania aminokwasdw przez kwasy nukleinowe zostaty rozszyfrowane przez Roberta W.
Holleya, Heinricha Matthaei i Marshalla W. Nirenberga w latach 1961-1966.

Zrodto: Arek Socha (gimono), Pixabay, domena publiczna.

Ramka odczytu jest sposobem odczytywania sekwencji nukleotydowejw postaci kolejnych,
nienaktadajacych sie trojek nukleotydow (kodonow). Poczatek sekwencji wyznacza kodon
AUG, bedacy sygnalem do rozpoczecia translacji. Mutacja punktowa, ktora powoduje
przesuniecie ramki odczytu, a tym samym zmian¢e w odczytywaniu kodonow od miejsca
mutacji, moze skutkowac¢ zmiang sekwencji aminokwasow, a w efekcie - powstaniem
zupelnie innego biatka. Jakie konsekwencje dla organizmu niesie za sobg taka zmiana?
Twoje cele

» Wyjasnisz zwigzek mutacji punktowych z przesunieciem ramki odczytu.

e Omowisz konsekwencje zmiany w odczytywaniu kodon6éw na skutek mutaciji dla
budowy i funkcji peptydu (biatka).

» Wskazesz powigzanie pomiedzy zajsciem mutacji zmiany ramki odczytu
a mozliwo$cig wystapienia chorob genetycznych.




Przeczytaj

Miedzy sekwencja nukleotydow w czasteczkach DNA a sekwencjg aminokwasow
budujgcych biatko istnieje Scista zaleznosc¢, okreslana jako kod genetyczny.

Kazdy aminokwas tancucha peptydowego wyznaczany jest przez kodon (tryplet) -
trzy nukleotydy lezace obok siebie w czagsteczce DNA. Stad kod genetyczny okreslany jest
jako tréojkowy.

Wystepuja 4 rodzaje nukleotydow budujgcych DNA, réznigce sie wbudowang zasada
azotowg, zatem istniejg 64 mozliwe kombinacje 3 nukleotydow (64 rézne kodony).
Natomiast biatka budowane s3 z 20 réznych aminokwasoéw, dlatego ten sam aminokwas
moze by¢ kodowany przez rozne kodony. Jednoczesnie konkretny kodon koduje zawsze
tylko jeden aminokwas - kod genetyczny jest jednoznaczny. W ten sposéb do zapisu
genetycznego aminokwasow wykorzystywanych jest 61 trojek nukleotydow, zwanych
kodonami sensownymi.

Trzy trojki: UAA, UAG i UGA nie kodujg aminokwasow, dlatego nazywa sie¢ je kodonami
nonsensownymi. S3 one sygnatem do zakonczenia translacji.

Wiecejinformaciji na temat cech kodu genetycznego w e-materiale: Cechy
kodu genetycznego.

Mutacje na poziomie DNA

Mutacje na poziomie DNA (genowe) polegaja na zmianie sekwencji nukleotydow
budujgcych czasteczke DNA. Moga one polegac na substytucii, delecji lub inserciji.

1. Substytucja - zamiana pary nukleotydow w czgsteczce DNA na inng pare (tranzycje lub
transwersje), np. zamiast nukleotydu zawierajgcego adenine w tancuchu DNA zostaje
podstawiony nukleotyd z guaning lub zamiast nukleotydu z tyming - nukleotyd
zawierajacy adenine (mozliwosci jest wiele).

2. Delecja - utrata jednej pary lub wigkszejliczby par nukleotydow w czgsteczce DNA.

3. Insercja - wstawienie jednej dodatkowej pary lub wigkszejliczby par nukleotydow do
czgsteczki DNA.

Wiecejna temat tych typow mutacji w e-materiale: Mutacje genowe.
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Przesuniecie ramki odczytu jako jeden z rodzajéow mutacji genowych ze

wzgledu na efekt dla kodowanego biatka
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Schemat ekspresji genu prowadzacej do powstania krétkiego tancucha polipeptydowego.
Zrédto: Englishsquare.pl Sp. z 0.0., licencja: CC BY-SA 3.0.

W zaleznosci od skutkéw powodowanych w biatku kodowanym przez gen mutacje mozna
podzieli¢ na:

e mutacje zmiany sensu;
e mutacje synonimiczne;
e mutacje nonsensowne;
e mutacje zmiany ramki odczytu.

Na skutek deleciji (usunig¢cia) lub insercji (wstawienia) nukleotydow, ktorych liczba jest
niepodzielna przez trzy, dochodzi do mutacji typu przesuni¢cie ramki odczytu. Od miejsca
mutacji do konca genu zmienia si¢ uktad i znaczenie wszystkich kolejnych trojek
nukleotydow (kodonow), a w konsekwenciji sktad aminokwasowy biatka zakodowanego
przez dany gen. Natomiast jesli liczba wycietych lub wstawionych nukleotydow wynosi trzy
albo jest wielokrotnoscig tejliczby, to biatkowy produkt bedzie krotszy lub dtuzszy o jeden
lub kilka aminokwasow, ale sekwencja fragmentu tancucha potozonego za miejscem zmiany
pozostanie taka sama.
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Schemat ekspresji genu, w ktérym doszto do delecji dwdéch nukleotyddw.
Zrédto: Englishsquare.pl Sp. z 0.0., licencja: CC BY-SA 3.0.

Konsekwencje przesuniecia ramki odczytu

Konsekwencjg przesuniecia ramki odczytu jest najczesciej utrata lub powazne
uposledzenie funkcji powstatego biatka, co moze prowadzi¢ do wystgpienia niemal kazde;
choroby wynikajgcej z braku funkcjonalnego peptydu. W zaleznosci od tego, w jakim genie
zajdzie mutacja tego typu, wystapi¢ moga rozne choroby i zaburzenia o podtozu
genetycznym.

W literaturze opisano wystepowanie m.in.
choroby Lesniowskiego-Crohna

w konsekwencji mutacji zmiany ramki
odczytu. Polega ona na przewlektym,
nieswoistym procesie zapalnym Sciany
przewodu pokarmowego. Najczesciej
lokalizuje si¢ w koncowej czesci jelita
cienkiego oraz poczatkowejjelita grubego.

W wyniku mutacji dochodzi do
przesuniecia ramki odczytu w rejonie
kodujacym gen NODZ. Mutacja ta polega na
insercji nukleotydu cytozynowego na

pozyciji 3020, co skutkuje przedwczesnym

w chorobie Lesniowskiego-Crohna, ukazujacy gtebokie
owrzodzenie esicy.
Zrédto: Samir, Wikimedia Commons, licencja: CC BY-SA 3.0.

zakonczeniem translacji. Zachorowalnos¢



u 0sOb z mutacjg jest nawet 40-krotnie wyzsza w poroéwnaniu z osobami bez mutacij.

Stownik
aminokwasy

zwiazki organiczne powszechnie wystepujace w organizmach zywych, zawierajgce

w czgsteczce co najmniejjedng grupe karboksylowa (-COOH) i co najmniejjedng grupe
aminow3 (-NH2)

bezprzystankowos¢ (bezprzecinkowosc) kodu genetycznego

cecha kodu genetycznego: podczas translacji odczytywane sg kolejne trojki nukleotydow,
kodony przylegaja bezposrednio do siebie, nie ma pomiedzy nimi znakow
przestankowych

DNA (kwas deoksyrybonukleinowy)

wielkoczgsteczkowy biopolimer obecny w niemal wszystkich komoérkach organizmow;
materialny no$nik informacji genetycznej; DNA w komoérkach wystepuje najczesciej

w postaci dwuniciowej

jednoznacznos¢ kodu genetycznego

cecha kodu genetycznego: kazdy kodon oznacza tylko jeden, zawsze ten sam aminokwas
(lub sygnat do zakonczenia translacji)
kod genetyczny

sposob zapisania informacji genetycznej (w postaci sekwencji nukleotydowej DNA oraz
mRNA) o kolejnosci aminokwasow (sekwencji aminokwasowej) w czgsteczkach biatek
kodon

sekwencja trzech nukleotydow w tancuchu DNA lub mRNA kodujaca pojedynczy
aminokwas w biatku
kolinearnos$¢ kodu genetycznego

cecha kodu genetycznego: sekwencja trojek nukleotydow w mRNA determinuje
kolejnos¢ utozenia aminokwasow w tancuchu peptydowym
nukleotydy

czgsteczki zbudowane z piecioweglowego cukru potaczonego z zasada azotowq i jedna
lub kilkoma resztami fosforanowymi; nukleotydy m.in. budujg kwasy nukleinowe
ramka odczytu

triplet nukleotydow na mRNA wykorzystywany przez rybosomy w trakcie syntezy
polipeptydow
trojkowosé¢ kodu genetycznego




cecha kodu genetycznego: kazdy aminokwas kodowany jest przez trzy utozone kolejno
nukleotydy
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Film dostepny pod adresem /preview /resource/ R1L1b17ijzu

Przesuniecia ramki odczytu i ich konsekwencije.
Zrédto: Englishsquare.pl sp. z 0.0., licencja: CC BY-SA 3.0.

Film nawigzujacy do tresci materiatu pod tytutem: Przesuniecia ramki odczytuiich

konsekwencje.

| Polecenie 1

| Polecenie 2
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Sprawdz sie

Pokaz ¢wiczenia: ® ) @

Cwiczenie 1 @)
Cwiczenie 2 ¢
Cwiczenie 3 O

W 2020 r. w prestizowym czasopi$mie ,** Proceedings of the National Academy of
Sciences of the United States of America’ opublikowano wyniki badan nad supresja
(blokowaniem) efektéw mutacji przesuniecia ramki odczytu u bakterii Escherichia coli.
Mutacja dotyczyta kluczowego dla zycia bakterii genu rpoB, kodujacego jedng

z podjednostek polimerazy RNA (niezbednej do transkrypcji). Wstawienie jednego
nukleotydu skutkuje zmiang dziewieciu aminokwaséw i wczesniejszg terminacja
translacji wspomnianej podjednostki polimerazy RNA. U bakterii opornych na
rifampicyne (rodzaj antybiotyku) odkryto mechanizm czesciowego zahamowania
efektéw opisanej mutacji. Rybosom ,pomija” podczas translacji jeden z nukleotydoéw, co
zmienia ramke odczytu w sposéb zapewniajacy normalng dtugos¢ i funkcjonalnosc
polimerazy RNA. W stosunku do enzymu typu dzikiego polimeraza RNA po supresji

mutacji rézni sie jedynie trzema aminokwasami.

Na podstawie: Douglas L. Huseby i in., Antibiotic resistance by high-level intrinsic suppression of a frameshift

mutation in an essential gene, ,PNAS” 2020, nr 117(6),s. 3185-3191.

Cwiczenie 4 QO
Aminokwasy zasadowe to takie, ktére wykazujg odczyn zasadowy ze wzgledu na
obecnos¢ wiekszej liczby grup -NH» niz -COOH. Do grupy tej zaliczamy lizyne, arginine
i histydyne.

Dana jest nastepujaca sekwencja nici kodujacej DNA: 5' ATGCCAAGCGGA 3.
Pomiedzy pierwszym a drugim nukleotydem trzeciego kodonu nici matrycowej tego

DNA dokonano wstawienia jednego nukleotydu guaninowego (l) lub dwdoch

nukleotydéw guaninowych (11).



Cwiczenie 5 Q®

Cwiczenie 6 QO
Cwiczenie 7 @
Cwiczenie 8 @

Pewien zespo6t badawczy zsyntetyzowat pojedyncza ni¢ RNA o sekwencji 5’
AUGGCGUUACGUUGAGGGAAA... 3', a nastepnie wprowadzit zmiane polegajaca na
delecji nukleotydéw od 8 do 10. Naukowcy stwierdzili, ze delecja ta (w przypadku
zajscia translacji) nie spowoduje zmiany jakiegokolwiek aminokwasu peptydu na inny,

a jedynie skrocenie peptydu o jeden aminokwas.



Dla nauczyciela

Autor: Anna Juwan
Przedmiot: Biologia

Temat: Przesuni¢cia ramki odczytu i ich konsekwencje

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

Podstawa programowa:
Zakres podstawowy
Tresci nauczania - wymagania szczegolowe
VII. Genetyka klasyczna.
2. Zmienno$¢ organizmow. Uczen:
6) rozroznia rodzaje mutacji genowych oraz okresla ich skutki;
Zakres rozszerzony
TreSci nauczania — wymagania szczegotowe
XIV. Genetyka klasyczna.
2. ZmiennoS¢ organizmow. Uczen:
6) przedstawia rodzaje mutacji genowych oraz okresla ich skutki;
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 zwigzek mutacji punktowych z przesunieciem ramki odczytu.

e Omowisz konsekwencje zmiany w odczytywaniu kodonéw na skutek mutacji dla
budowy i funkcji peptydu (biatka).

o Wskazesz powigzanie pomiedzy zajsciem mutacji zmiany ramki odczytu a mozliwoscig
wystgpienia chorob genetycznych.



Strategie nauczania:

» konstruktywizm;
» konektywizm.

Metody i techniki nauczania:

e zuzyciem komputera;

e Cwiczenia interaktywne;
e praca z filmem;

e mapa pojec;

e praca z tekstem.

Formy pracy:

praca indywidualna;

praca w parach;

praca w grupach;

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 zajeé. Nauczyciel loguje sie na platformie i udostgpnia uczniom
e-materiat ,Przesuniecia ramki odczytu i ich konsekwencje”. Prosi uczestnikow zajec
o rozwigzanie ¢wiczenia nr 1z sekcji ,Sprawdz sie” na podstawie tresci w sekciji
LPrzeczytaj’.

Przebieg lekcji
Faza wstepna:

1. Nauczyciel wyswietla i odczytuje temat lekcji oraz zawarte w sekcji ,Wprowadzenie”
cele zajec. Prosi uczniow lub wybrang osobe o sformulowanie kryteriow 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 si¢ réznig lub
¢wiczenie okazalo sie trudne, nauczyciel omawia je na forum.

Faza realizacyjna:



1. Praca z tekstem. Uczniowie w parach przygotowujg po 5 pytan do przeczytanego
przed lekcjg tekstu. Nastepnie pary Igcza sie w czworki, w ktorych zadaja sobie
nawzajem przygotowane pytania.

2. Praca z multimedium (,,Film”). Uczniowie zapoznajg si¢ z filmem udostepnionym przez
nauczyciela. Tworzg notatke podsumowujaca przedstawione wiadomosci. Nastepnie
nauczyciel prosi uczniow, aby w parach wykonali polecenie nr 2: opisali, jakie
konsekwencije niesie za soba przesuniecie ramki odczytu.

3. Utrwalenie wiedzy i umiejetnosci. Nauczyciel przechodzi do sekcji ,Sprawdz sie”
Uczniowie wykonuja indywidualnie ¢wiczenia interaktywne nr 4 (w ktérym majg za
zadanie - na podstawie analizy tekstu - przyporzadkowac¢ odpowiednie sekwencje
nukleotydow do wymienionych matrycowych nici DNA) oraz nr 7 (w ktorym majg za
zadanie oceni¢, ktora z opisanych mutacji spowoduje powstanie peptydu
o charakterze silniej zasadowym), a nastepnie poréwnuja swoje odpowiedzi z kolegg lub
kolezanka.

Faza podsumowujaca:

1. Klasa wspolnie wykonuje na tablicy mape poje¢ podsumowujaca zajecia.

2. Na koniec zaje¢ nauczyciel raz jeszcze wyswietla na tablicy interaktywnej lub przy
uzyciu rzutnika temat lekcji i cele zawarte w sekcji ,Wprowadzenie”, w tym kontekscie
podsumowuje prace uczniow na zajeciach.

Praca domowa:

1. Wykonaj ¢wiczenia 2, 3, 51 6 z sekcji ,Sprawdz sie”
2. Dla chetnych: Wykonaj ¢wiczenie nr 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:

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



