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Charakterystyczne erytrocyty u osoby chorej na anemie sierpowats. Choroba ta jest wynikiem mutacji

punktowej w genie, ktéry koduje hemoglobine.
Zrédto: Jonathan Armstrong, Wellcome Collection, licencja: CC BY-NC 4.0.

Mutacje genowe zachodzace losowo przez miliardy lat przyczyniaja si¢ do ewolucii
organizmoéw i umozliwiajg ich przystosowanie do zmieniajacych sie warunkow srodowiska.
Mutacje prowadzg jednak nie tylko do wzrostu bior6znorodnosci, lecz takze do wielu
choréb uwarunkowanych genetycznie.

Mutacje wystepuja zarowno w genomie jagdrowym, jak i pozajagdrowym.

W mitochondrialnym DNA czesto dochodzi do tranzycii, delecji lub inwersji, ktore
powodujg u ludzi powazne choroby genetyczne. Nalezg do nich przede wszystkim choroby
ukladu nerwowego i migSniowego, takie jak zesp6t MELAS (miopatia mitochondrialna),
encefalopatia, kwasica mleczanowa i zesp6t MERRF (padaczka miokloniczna). Szacuje sie,
ze tego rodzaju zaburzenia ma jedna na 5 tys. osob.

Twoje cele

» Wykazesz, ze mutacje genowe s3 zrodlem zmiennoSci organizmow.
e Rozroznisz rodzaje mutacji genowych.
e Podasz przyktady czynnikow wywolujacych mutacje genowe.

o Okreslisz przyczyny i skutki mutacji genowych.



Przeczytaj

Mutacja jest to nagla zmiana w materiale genetycznym komorki. Jesli zmiana ta
zachodzi na poziomie geno6w mowi sie¢ o mutacji genowej. Mutacja punktowa jest
rodzajem mutacji genowej, w ktorej zmiana zachodzi jedynie w obrebie jednego
nukleotydu. Zmiany zaréwno jednego, jak i kilku nukleotydow w genie moga
odpowiadac za powstanie nowych genow, co przyczynia si¢ do wzrostu roznorodnosci
genetycznej w obrebie gatunku i sprzyja ewolucji organizmow. Mutacje sa takze

przyczyng wielu chordob genetycznych i wad rozwojowych organizmow.

Mutacje genowe mogg wystgpi¢ w komorkach somatycznych oraz generatywnych.
Mutacje w komorkach somatycznych nie sg przekazywane potomstwu, ale mogg byc¢

Przyczyng rozwoju nowotworow.

Mutacje generatywne zachodzgce w materiale genetycznym komorek rozrodczych sg
przekazywane potomstwu i niektore z nich sg przyczyna choréb genetycznych i wad

rozwojowych. Nie majg jednak wptywu na organizm, w ktorym doszto do mutacji.

Rodzaje mutacji genowych

Wyroznia si¢ trzy rodzaje mutacji genowych:

e substytucje - mutacje punktowq polegajacq na zamianie w nici DNA jednego

nukleotydu na inny;

e insercje - czyli wstawienie jednego lub wigkszej liczby dodatkowych
nukleotydow do nici DNA;

e delecje - utrate jednego lub wiekszej liczby nukleotydow z nici DNA.

Rodzaje mutacji genowych i ich skutki.



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

Substytucja to mutacja, w ktorej jedna para nukleotydé6w w DNA zastepowana jest
inng.

Wazne!

Adenina i guanina nalezg do zasad purynowych, a cytozyna, tymina oraz uracyl -
do zasad pirymidynowych.

Wiecej informacji na temat zasad azotowych wystepujacych w DNA znajdziesz

w e-materiale ,Sktad chemiczny i funkcje DNA"

Wsrod substytucji wyrdznia si¢ tranzycje oraz transwersje.

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

Insercja polega na przylaczeniu dodatkowej pary (lub kilku par) nukleotydéw do nici
DNA. Nukleotydy potozone za miejscem wystapienia mutacji bedg odczytywane jako
zupelnie inne kodony, wskutek czego nie powstanie prawidtowe i funkcjonalne biatko.
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Delecja to utrata jednej lub kilku par nukleotydow z nici DNA. Podobnie jak
w przypadku insercji, nukleotydy potozone za miejscem wystgpienia delecji bedg

odczytywane jako inne kodony, co spowoduje powstanie nieprawidlowego biatka.

Rodzaje mutacji genowych w zaleznosci od powodowanych

przez nie skutkow w kodowanym przez gen biatku

Mutacje zmiany sensu

Mutacje zmiany sensu wystepuja, kiedy w wyniku substytucji pary nukleotydow
nastapi zmiana kodonu na taki, ktoéry warunkuje przylgczenie innego aminokwasu.
Ujawniajg sie fenotypowo, poniewaz skutkujg zmiang struktury powstajacego
bialka przez przylaczenie podczas translacji innego aminokwasu. Taki proces
moze zaburzy¢ prawidlowe funkcje biatka i prowadzi¢ do powstania choroby.

Mutacje synonimiczne
Mutacje nonsensowna

Mutacje powodujace przesuni¢cie ramki odczytu

Przyczyny mutacji genowych

Najczestszg przyczyng mutacji genowych sg btedy zachodzgce w trakcie replikacji lub
rekombinacji DNA. W kazdej komorce dziataja mechanizmy naprawcze, ktorych
zadaniem jest rozpoznawanie takich btedow i ich korekta. Mutacje zmiany sensu majg
powazne skutki i s rzadziej wykrywane przez mechanizmy naprawcze DNA. Jesli
mutacja nie zostanie wykryta, utrwala si¢ w materiale genetycznym i moze stanowic
matryce w kolejnych cyklach replikacji. Mutacje powstajace w wyniku takich bledow
nazywane sg mutacjami spontanicznymi. Moga one powstawac¢ w kazdym cyklu

podziatow komorek.



Inna przyczyne mutacji genowych stanowig czynniki mutagenne (mutageny), na ktore
narazone sg organizmy w srodowisku. Mozna je podzieli¢ na czynniki fizyczne

i chemiczne.

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

Promieniowanie jonizujace

Powoduje zmiany struktury zasad lub rozerwanie mostkow wodorowych
znajdujacych sie miedzy zasadami w DNA. Przyklad: promieniowanie
rentgenowskie, promieniowanie gamma.

Promieniowanie nadfioletowe (UV)
Hydroksylamina

Kwas azotawy

Zwiazki alkilujgce

Barwniki akrydynowe

Analogi zasad

Wiecej na temat czynnikow mutagennych oraz sposobow ich dziatania dowiesz sie

z e-materiatow pt.: ,Czynniki mutagenne i ich zrédfa” oraz ,Mechanizmy dziatania

wybranych mutagenow”.

Ekspozycja organizmu na mutageny moze spowodowac mutacje genowe.

Typy mutacji genowych ze wzgledu na zmiany na poziomie DNA. Kolorem niebieskim zaznaczono
prawidlowg sekwencje DNA, kolorem zielonym prawidlowa sekwencj¢ RNA, natomiast kolorem

czerwonym zmiane, ktora zaszla w DNA w stosunku do prawidlowej sekwenciji.
Zrodto: Englishsquare.pl, licencja: CC BY-SA 3.0.

Choroby genetyczne wywotane mutacjami genowymi
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Mutacje genowe bardzo cze¢sto powoduja powazne choroby genetyczne, ktore
przejawiajg sie zaburzeniami rozwojowymi o charakterze morfologicznym,
anatomicznym lub fizjologicznym - prowadza do uposledzenia roznych funkcji
organizmu (np. endokrynologicznych, metabolicznych, odpornosciowych

i psychicznych).

Na skutek wiekszosci mutacji genowych nastepuje modyfikacja lub catkowita utrata
zdolnos$ci organizmu do wytworzenia okreslonego biatka, najcze$ciej enzymu

niezbednego do prawidtowego przebiegu danego procesu.

W zalezno$ci od wptywu mutacji na przezywalno$¢ organizmu mozna wyroznic:

e Geny letalne, ktore powodujg $mier¢ osobnikow. Warunkujg one zaburzenia
rozwojowe oraz zaklocenia w procesach fizjologicznych. Wiekszos¢ tych genow
ma charakter recesywny autosomalny. Oznacza to, ze nosiciele tych genow
(heterozygoty) nie r6znig si¢ fenotypowo od osobnikow bez mutacji. Osobniki

majace homozygotyczny uklad tych genoéw nie przezywajg.

e Geny semiletalne, ktore powodujg $mierc¢ od 10 do 50% osobnikow. Ostabiaja one

wydolnos¢ fizjologiczng.

Przykltadowe choroby genetyczne bedgce nastepstwem mutacji genowych w DNA

jadrowym to:

e Fenyloketonuria - niedobor lub brak hydroksylazy fenyloalaninowej — enzymu
przeksztalcajgcego fenyloaming w tyrozyne, wynikajacy z mutacji genowej
(substytuciji, insercji lub delecji) w genie kodujacym ten enzym. Powoduje

uszkodzenie uktadu nerwowego, niedorozwoj umystowy oraz fizyczny.

e Alkaptonuria - brak oksydazy kwasu homogentyzynowego - enzymu
przeksztalcajacego ten kwas w kwas maleiloacetooctowy. Powoduje
magazynowanie kwasu homogentyzynowego w stawach, chrzgstkach oraz
skorze, wywolujgc stany zapalne. Nadmiar kwasu usuwany jest z moczem,
powodujac jego ciemnienie na powietrzu. Za brak enzymu odpowiedzialne sa
rozne mutacje genowe w jego genie, z czego najpowszechniejsza jest substytucja

prowadzaca do zmiany metioniny na waline w pozycji 368. biatka.



e Albinizm (bielactwo) - brak tyrozynazy - enzymu przeksztalcajacego
3,4-dihydroksyfenyloalanine w melanine (barwnik skory) powodowany przez
rozne mutacje punktowe w obrebie genu kodujgcego ten enzym. Albinosi maja
jasng skore, biate wlosy, brwi oraz rzesy, a takze bezbarwng teczowke, przez

ktorg przeSwituja czerwone naczynia krwionosne.

Przyktadowe choroby genetyczne bedgce nastepstwem mutacji genowych w DNA

mitochondrialnym to:

e Padaczka miokloniczna - choroba mitochondrialna spowodowana

podstawieniem nukleotydow w genach kodujgcych tRNA.

e Dziedziczna neuropatia nerwow wzrokowych Lebera - rzadka choroba
spowodowana mutacja (tranzycja) w obrebie DNA mitochondrialnego. Polega na

powolnej, bezbolesnej utracie wzroku.

Wiecej informacji znajdziesz w e-materiale pt. ,Jednogenowe i wielogenowe choroby

autosomalne czlowieka”.

Stownik

mutacja

(fac. mutatio - zmiana) nagla, losowa, skokowa zmiana w materiale genetycznym

powstata samoistnie lub na skutek dziatania czynnikow mutagennych

zasady pirymidynowe

naturalne pochodne pirymidyny (zwigzek heterocykliczny o czgsteczce
zawierajacej dwa atomy azotu); wraz z zasadami purynowymi sg gtbwnymi
skltadnikami kwasow nukleinowych: cytozyna wystepuje w DNA i RNA, uracyl
w RNA, a tymina (5-metylouracyl) w DNA

zasady purynowe

naturalne pochodne puryn (zwigzkow heterocyklicznych zawierajacych oprocz

atomow wegla rOwniez inne atomy, np. azotu); najwazniejsze z nich to adenina
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i guanina, ktore wraz z zasadami pirymidynowymi sg glbwnymi sktadnikami

kwasow nukleinowych - DNA i RNA



Animacja

Film dostepny pod adresem /preview/resource/R6KWNYx9YDWBIi

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

Film nawigzujacy do treSci materialu pod tytutem: Mutacje genowe.

Polecenie 1

Na podstawie wywiadu z ekspertem wyjasnij, z jakimi mozliwymi skutkami dla odczytu
informacji genetycznej wiaze sie insercja lub delecja jednego nukleotydu, a jakie niesie ze soba

insercja lub delecja trzech (lub wielokrotnosci trzech) nukleotydow.

Polecenie 2

Woyjasnij, czym sg mutacje genowe nonsensowne.
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Polecenie 3

Opisz, do jakiego typu nalezy mutacja genowa, ktorej konsekwencja bedzie zmiana sekwencji

nukleotydéw mRNA z AUGGAGUAC na AUGGUGUAC. Odpowiedz uzasadnij.




Sprawdz sie

Pokaz ¢wiczenia: ® ) @

Cwiczenie 1 @)
Cwiczenie 2 ¢
Cwiczenie 3 o
Cwiczenie 4 @)
Cwiczenie 5 O
Cwiczenie 6 O

Informacja do ¢wiczenia 7 - tabela kodu genetycznego

1 2 zasada
zasada C A G
Uuu (Phe/F) UCU UAU (Tyr/Y) UGU
vuc | fenyloalanina = (cc UAC @ tyrozyna UGC
U (Ser/S)
UUA UCA seryna UAA | STOP UGA
UuG UCG UAG | STOP UGG
coy | (tew/L) ccu CAU | (His/H) CGU
leucyna .
cucC CCC | (prosp) = CAC | histydyna CGC
C :
CUA ccA | prolina 1 cAA | (GIn/Q) CGA

CUG CCG CAG | glutamina CGG



1 2 zasada

zasada

AUU
AUC

A AUA
AUG

GUU
GUC
GUA
GUG

Cwiczenie 7

Ponizej przedstawiono fragment mRNA kodujgcego biatko oraz fragment mRNA

(1le /1)

izoleucyna

(Met /M)

metionina

(Val/V)

walina

ACU
ACC
ACA

ACG

GCU
GCC
GCA
GCG

(Thr/T)

treonina

(Ala/A)
alanina

powstatego na podstawie DNA, ktory ulegt mutaciji.

AAU
AAC
AAA

AAG

GAU
GAC
GAA
GAG

¢ Prawidtowa sekwencja mRNA: AUGCCUUAUGCU.

e Sekwencja mRNA po mutacji: AUGGCUUAAGCU.

Cwiczenie 8

Cwiczenie 9

(Asn/N)

asparagina

(Lys/K)
lizyna

(Asp/D) kwas
asparaginowy

(Glu/E) kwas

glutaminowy

AGU
AGC
AGA

AGG

GGU
GGC
GGA
GGG



Dla nauczyciela

Autor: Anna Juwan
Przedmiot: Biologia

Temat: Mutacje genowe

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):

Wykazesz, ze mutacje genowe s3 zrodtem zmiennosci organizmow.
Rozroznisz rodzaje mutacji genowych.

Podasz przyklady czynnikow wywolujacych mutacje genowe.
Okreslisz przyczyny i skutki mutacji genowych.



Strategie nauczania:

» konstruktywizm;
» konektywizm.

Metody i techniki nauczania:

e zuzyciem komputera;

e rozmowa kierowana;

e Cwiczenia interaktywne;
e mapa pojec;

 analiza animacij.

Formy pracy:

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 A3, flamastry.
Przed lekcja:

1. Przygotowanie do zajeé. Nauczyciel loguje sie na platformie i udostgpnia uczniom
e-materiat ,Mutacje genowe”. Prosi uczestnikow zaje¢ o rozwigzanie ¢wiczenia nr1(w
ktorym majg za zadanie dopasowac¢ nazwe mutacji do jej opisu) z sekcji ,Sprawdz si¢” na
podstawie tresci w sekcji ,Przeczytaj’.

Przebieg lekcji
Faza wstepna:

1. Nauczyciel wyswietla temat i cele lekcji zawarte w sekcji ,Wprowadzenie”.

2. Rozmowa wprowadzajaca. Nauczyciel inicjuje rozmowe na podstawie pytan zawartych
we wprowadzeniu: ,,Co si¢ stanie, jesli w zapisie genetycznym pojawig si¢ btedy? Czy
pojawienie si¢ zmian w DNA jest zjawiskiem sporadycznym, czy tez normalnym,

z ktorym nasze komorki muszg sobie radzi¢ kazdego dnia? Podczas jakiego procesu
moze dochodzi¢ do zmian w budowie DNA?”".

Faza realizacyjna:



1. Mapa mysli. Na podstawie tresci z sekcji ,Przeczytaj” uczniowie, pracujac w parach,
tworza mape poje¢ przedstawiajacq rodzaje mutacji genowych, ich cechy i skutki.

2. Praca z multimedium (,Animacja”). Nauczyciel wySwietla na tablicy interaktywnejlub
za pomoca rzutnika multimedium. Uczniowie odczytuja polecenie nr 1: ,Na podstawie
wywiadu z ekspertem wyjasnij, z jakimi mozliwymi skutkami dla odczytu informacji
genetycznejwiaze si¢ insercja lub delecja jednego nukleotydu, a jakie niesie ze soba
insercja lub delecja trzech (lub wielokrotnosci trzech) nukleotydoéw” i wykonuja je
w parach. Nastepnie dzielg si¢ swoimi odpowiedziami na forum klasy.

3. Uczniowie, pracujgc w parach, wykonujg polecenie nr 3: ,Wskaz, do jakiego typu nalezy
mutacja genowa, ktorej konsekwencja bedzie zmiana sekwencji nukleotydow mRNA
z AUGGAGUAC na AUGGUGUAC. Odpowiedz uzasadnij’. Nauczyciel w razie potrzeby
naprowadza ich na prawidlowe rozwigzanie.

4. Utrwalanie wiedzy i umiejetnosci. Nauczyciel, korzystajac z tablicy interaktywnej lub
rzutnika, wySwietla tre$¢ ¢wiczenia nr 7 (w ktorym uczniowie maja za zadanie okresli¢
rodzaj mutacji oraz na podstawie tabeli kodu genetycznego ustali¢ skutek zaistniatej
mutacji dla kodowanego biatka) zawartego w sekcji ,Sprawdz si¢”. Wspolne rozwigzanie
zadania na forum klasy.

Faza podsumowujaca:

1. Uczniowie rozwigzujg ¢wiczenie nr 2 (typu ,prawda/falsz”) z sekcji ,Sprawdz si¢”.
Nastepnie przygotowuja podobne zadanie dla osoby z pary: tworzg trzy prawdziwe lub
fatszywe 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 lekcij.
Wyjasnia takze watpliwosci uczniow.

Praca domowa:

1. Wykonaj ¢wiczenia od 3 do 6 z sekcji ,Sprawdz si¢”.
2. Dla chetnych: Wykonaj ¢wiczenia nr 8 i 9 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.

Dodatkowe wskazowki metodyczne:

» Nauczyciel moze wykorzysta¢ medium zamieszczone w sekcji ,Animacja” na innych
lekcjach poswigeconych mutacjom genowym, m.in. ,Przesuni¢cia ramki odczytu i ich



konsekwencje”, ,Czynniki mutagenne i ich zrodia”



