/miennosc organizmow

Wprowadzenie w zagadnienie zmiennosci organizmow. Materiat omawia rodzaje mutacii,
sposoby ich powstawania oraz znaczenie biologiczne, wybrane choroby genetyczne
cztowieka warunkowane mutacjami recesywnymi, tj. mukowiscydoze i fenyloketonuri¢ wraz
ze schematem dziedziczenia.

Materiat sktada si¢ z sekcji:

1. Rozdzial: Rodzaje zmiennosci, ktory zawiera ilustracje strzatki wodnej, cwiczenie, sekcje
warto wiedzie¢, ilustracje zmiennosci fenotypowej u pszczoty miodnej, ilustracje niezalezne;j
segregacji chromosomow, ilustracje rekombinacji genetyczneji ciekawostke.

2. Rozdzial: Mutacje i ich przyczyny, ktory zawiera ilustracje przyktadow czynnikow
mutagennych, film o mutacjach genowych, film o mutacjach chromosomowych, sekcje dla
zainteresowanych ze schematem powstawania mutacji chromosomowych, ¢wiczenie

i ciekawostke.



3. Rozdzial: Choroby genetyczne cztowieka spowodowane mutacjami genowymi, ktory
zawiera schemat dziedziczenia mukowiscydozy, ¢wiczenie, ciekawostke z grafika
erytrocytow.

4. Rozdziat: Choroby genetyczne czlowieka spowodowane mutacjami chromosomowymi,
ktory zawiera kariotyp osoby z zespotem Downa i ciekawostke.

5. Podsumowanie z 2 ¢wiczeniami.

6. Stownik, ktory zawiera wyjasnienia poje¢: autosomy, crossing-over, dioksyny, fenotyp,
genotyp, kariotyp, komorki somatyczne, monosomia, mutacja, mutacja chromosomowa,
mutacja genowa, mutageny, organizm diploidalny, polimeraza DNA, rekombinacja
genetyczna, trisomia, zmiennoS¢ genetyczna, zmiennoS¢ niedziedziczna.

7. Zestaw 7 ¢wiczen interaktywnych i notatnik.



Zmiennos$c¢ organizmow

Zmiany w DNA mog3 powstawac na roznych poziomach: w genach i w chromosomach.
Nagla i trwala zmiana w materiale genetycznym nazywana jest mutacja. Niektore mutacje
pojawiaja sie pod wplywem czynnikow Srodowiskowych. Cze$¢ z nich jest neutralna, inne
moga by¢ powodem powaznych chorob genetycznych lub nowotworowych.

Mutacje genetyczne sg jedng z przyczyn zmiennosci organizmow
Zrédto: N/A, Pixabay, licencja: CC BY-SA 3.0.
Aby zrozumiec¢ poruszane w tym materiale zagadnienia, przypomnij sobie:

» ze niektore choroby sg wynikiem btedow, ktore powstaja w DNA;
 jak przebiegajg procesy mitozy i mejozy.
Twoje cele

e Odroznisz zmiennoS¢ dziedziczng od niedziedziczneji podasz ich przyklady.

» Wyjasnisz, na czym polegaja mutacje i jaki majg zwigzek ze zmiennosciag genetyczna.
o Podasz przyklady czynnikow mutagennych.

e Rozréznisz mutacje genowe i chromosomowe.

o Podasz przyktady chorob cztowieka wywotanych mutacjami.

1. Rodzaje zmiennosci

Zmienno$¢ organizmow polega na wystepowaniu réoznic miedzy osobnikami nalezgcymi do
jednego gatunku. Wyrdznia si¢ zmiennoS¢ sSrodowiskowg oraz zmiennos¢ genetyczna.
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Zmiennos¢ srodowiskowa

Na zmienno$¢ Srodowiskowa, czylizmienno$¢ niedziedziczng, sktadaja sie wszystkie zmiany
zachodzace w fenotypie organizmu podczas jego zycia na skutek dziatania roznych
czynnikow zewnetrznych, np. jakosci i iloSci pokarmu, warto$ci temperatury, odpowiedniej
wilgotnosci, pH gleby, iloSci Swiatta czy wysoko$ci nad poziomem morza.

» Powstale w ten sposob cechy organizmu nie sg dziedziczone i przekazywane
potomstwu.

e Czynniki Srodowiska moga modyfikowac dziatanie genow.

e Przyktadem zmiennoSci sSrodowiskowejjest zroznicowanie ksztattu liSci strzalki
wodnej. Czynnikiem, od ktérego zalezy ten ksztalt, jest sSrodowisko zewnetrzne.
Catkowicie zanurzone w wodzie liScie strzatki s3 wstegowate, liscie unoszgce si¢ na
powierzchni wody ksztaltem przypominajg serce, a te, ktore s3 wynurzone, sg
strzatkowate. Po wysianiu nasion strzalki o lisciach wstegowatych otrzymamy
potomstwo, ktore bedzie mialo liScie wstegowate, sercowate, strzatkowate albo liscie
kazdego rodzaju w zaleznosci od glebokosci zbiornika wody.

strzatkowaty li$¢ nadwodny

owalny li$¢ ptywajacy

tasmowaty lis¢ podwodny

Roéznolistnos¢ strzatki wodnej jest przyktadem zmiennosci niedziedzicznej
Zrédto: Anita Mowczan, licencja: CC BY-SA 3.0.
Cwiczenie 1

Odszukaj w dostepnych zrédtach inne niz wymienione w podreczniku przyktady zmienno$ci

niedziedzicznej organizmow.

Zrédto: GroMar Sp. z 0.0., licencja: CC BY-SA 3.0.
Warto wiedzie¢
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W spoteczenstwach pszczot z zaptodnionych jaj powstajg albo niezdolne do rozrodu
robotnice, albo krolowa - samica zdolna do skladania jaj. To, czy z jaja powstanie robotnica
czy krolowa, zalezy od pokarmu, ktorym bedzie karmiona larwa. Przyszta robotnica
otrzymuje wydzieling¢ gruczotow Slinowych bogatg w biatko tylko przez 3 dni, a przyszta

krolowa az do przemiany w poczwarke.

ROBOTNICA MATKA PSZCZELA

1CM

2CM

Zmienno$¢ fenotypowa u pszczoty miodnej (Apis mellifera) - poréwnanie wielkosci ciata robotnicy i matki
pszczelej
Zrédto: Andrzej Bogusz, licencja: CC BY-SA 3.0.

Zmiennos$¢ genetyczna

Wszystkie roznice fenotypowe miedzy osobnikami jednego gatunku, ktore wynikaja gtownie
ze zréznicowania ich materialu genetycznego, nazywa si¢ zmienno$cia genetyczna.

e Cechy podlegajace zmiennosci genetycznej sa dziedziczone.

» Drzieki zmienno$ci osobniki tworzace gatunek roznia sie od siebie.

» Poszczegoélne osobniki maja odmienne cechy, dlatego szansa, ze niektore z tych
organizmow przetrwajg zmiany warunkow srodowiska, jest wieksza, niz gdyby wszystkie
osobniki byly takie same. Osobniki lepiej dostosowane do nowych warunkow
przekazujg swojemu potomstwu cechy, ktore pozwolity im przetrwac. Dlatego, pomimo
Smierci poszczegolnych osobnikow, gatunek nadal istnieje.

» Dzieci sg podobne do rodzicow. Rodzenstwo tez ma wiele cech wspolnych. Oprocz
podobienstw kazdy cztonek rodziny ma indywidualne cechy, ktore nie pojawiajg sie
wsrod jego krewnych.

» Gdy obserwuje si¢ cate populacje ludzkie, mozna zauwazy¢, ze w obrebie niektorych
z nich ludzie sg do siebie bardziej podobni niz w innych. Na przyktad populacja bardzo
jednorodng sg etniczni Szwedzi - zwykle wysocy, jasnowlosi, niebieskoocy. Oczywiscie,
mimo ogolnego podobienstwa, kazdy z nich ma tez wlasne, niepowtarzalne cechy.



Populacja znacznie bardziej zroznicowana niz szwedzka jest np. populacja mieszkancow
Stanow Zjednoczonych Ameryki, ktorg utworzyli i rdzenni Amerykanie, i imigranci ze

wszystkich kontynentow. To zréznicowanie cech w obrebie populacji, a szerzej -
gatunku - okreséla si¢ mianem zmiennoS$ci. Powiemy zatem, Ze zmienno$¢ w populaciji

Szwedow jest mniejsza niz w populacji Amerykanow.

Istnieje kilka powodow, dla ktorych nawet blisko spokrewnione organizmy wykazuja
zmiennoS¢ genetycznag, czyli roznig sie od siebie niektorymi cechami. S3 to:

» niezalezne rozchodzenie si¢ chromosomoéow do gamet, ktore zachodzi podczas
powstawania gamet (plemnikow i komorek jajowych). Organizm diploidalny produkuje
wiele roznorodnych gamet, a do kazdejz nich trafiajg w sposob przypadkowy
pojedyncze kopie chromosomoéw. Podczas podziatu mejotycznego chromosomy sa
rozdzielane losowo do nowo powstatych komorek;
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komorka somatyczna !F !
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mozliwe kombinacje chromosoméw w gametach potomka

Niezalezna segregacja chromosomow na przyktadzie tylko trzech par chromosomoéw. Podczas podziatu
mejotycznego powstajg 4 gamety, ale mozliwych kombinacji przydziatu zaledwie 3 chromosomoéw jest 8;
w przypadku ludzi, ktérzy majg po 23 pary chromosomaow, teoretycznie kazdy mezczyzna i kazda kobieta mogg

wytworzy¢ przeszto 8 min rodzajéw gamet
Zrédto: Anita Mowczan, licencja: CC BY-SA 3.0.

» rekombinacja genetyczna zachodzgca podczas podzialu mejotycznego. Polega ona na
tym, ze do gamet (komorki jajoweji plemnika) rozchodza si¢ chromosomy, ktore
wobrebie par wymienity si¢ miedzy sobg odcinkami chromatyd. W wyniku wymiany
odcinkow miedzy homologicznymi czgsteczkami DNA tworzg sie nowe uktady genow,
ktore roznig sie od chromosoméw poprzedniego pokolenia. Taki proces wymiany
fragmentow chromatyd przyczynia si¢ do powstania osobnikow o nowych, réoznych od

rodzicielskich, cechach;
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Wymiana fragmentéw chromosomoéw homologicznych w trakcie mejozy. Prowadzi ona do powstania nowych,
przypadkowych kombinacji genédw w ramach jednego chromosomu
Zrédto: Dariusz Adryan, licencja: CC BY-SA 3.0.

Ciekawostka

Zjawisko rekombinaciji genetycznejzachodzacejpodczas podzialu mejotycznego nosi
nazwe crossing-over [wym. krosin otwe].

» losowe laczenie si¢ gamet, przez co para rodzicoOw moze mie¢ potomstwo o roznych
genotypach;
» mutacje zachodzace w komorkach ptciowych.

2. Mutacje i ich przyczyny

Podczas kopiowania nici DNA zdarzaja si¢ btedy, w wyniku ktorych zmienia sie zapis
genetyczny. Takie nagte zmiany materiatu genetycznego komorki nazywa sie mutacjami.
Mozna wyr6zni¢ kilka rodzajow mutaciji.

Podziat ze wzgledu na przyczyne mutacji

» Mutacje spontaniczne to zmiany w obrebie DNA spowodowane btedami pojawiajgcymi
sie w procesie replikacji DNA. Jednak wigkszo$c¢ z tych mutaciji jest usuwana dzieki
szybkiej reakcji polimerazy DNA.

o Mutacje indukowane to najczesciej trwate zmiany w DNA. Powstaja pod wplywem
czynnikow zewnetrznych, zwanych mutagenami. Mogg one nie tylko wywolywac
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zmiany w sekwencji nukleotydow (mutacje genowe), ale tez w budowie i liczbie
chromosomoéw (mutacje chromosomowe). Mutagenami sg:
o czynniki fizyczne, np. promieniowanie UV, promieniowanie rentgenowskie (X);
o czynniki chemiczne, np. niektore zwigzki chemiczne zawarte w spalinach
(dioksyny, benzopiren), dymie papierosowym (benzopiren), grzybach
powodujgcych plesnienie produktow spozywczych (aflatoksyna), sSrodkach
konserwujacych produkty spozywcze (kwas azotowy(Ill));
o czynniki biologiczne, takie jak niektore wirusy, np. wirus opryszczki, wirus
zapalenia watroby typu B i C (HBV, HCV), wirus brodawczaka ludzkiego (HPV).

FIZYCZNE CHEMICZNE BIOLOGICZNE

r'y o
a
promieniowanie emitowane niektore zwigzki zawarte niektére wirusy
przez substancje w przypalonych potrawach,
promieniotwércze dymie papierosowym,
spalinach samochodowych, 5?%,
pestycydach, spalinach
i Sciekach przemystowych niektére substancje
wytwarzane

promieniowaknie . przez grzyby ple$niowe
rentgenowskie &

[ niektére metale ciezkie

-O- i konserwanty
g zawarte w zywnosci

promieniowanie UV

}

WYSO ka tem peratura

Przyktady czynnikéw mutagennych
Zrédto: Dariusz Adryan, licencja: CC BY-SA 3.0.

Podziat ze wzgledu na poziom organizacji materiatu genetycznego, w ktérym doszto
do powstania zmiany

Mutacje, ktore zachodzga w pojedynczych genach, okresla si¢ mianem mutacji genowych.
Polegajg one na zmianach sekwencji pojedynczych nukleotydow w DNA. Moga wystapic
w dowolnym odcinku DNA.
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Film dostepny pod adresem /preview/resource/R10mqghrDCRCP

Mutacje genowe
Zrédto: Tomorrow sp.z 0.0., licencja: CC BY-SA 3.0.

Film pod tytutem "Mutacje genowe".

Z kolei mutacje chromosomowe polegajg na zmianie struktury (mutacje chromosomowe
strukturalne) lub liczby chromosomoéw (mutacje chromosomowe liczbowe). Mutacje te
moge polega¢ m.in. na powieleniu calego genomu, zamianie fragmentu chromosomu na
inny, wstawieniu do chromosomu jego powielonego fragmentu i usunieciu fragmentu
chromosomu. Przyczyng mutacji chromosomowych liczbowych jest zwykle nieprawidiowe
rozchodzenie si¢ chromosomow do gamet podczas podziatu mejotycznego.
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Film dostepny pod adresem /preview/resource/R8In8jLm4F990

Mutacje chromosomowe, ktérych przyczyng jest zmiana struktury chromosomu
Zrédto: Tomorrow sp.z 0.0., licencja: CC BY-SA 3.0.

Film pod tytulem "Mutacje chromosomowe, ktorych przyczyng jest zmiana struktury
chromosomu".

Dla zainteresowanych

Jesli w trakcie mejozy chromosomy jednej z par nie rozdzielg si¢, lecz przemieszcza si¢ do
jednego z biegunow komorki, wowczas po podziale jedna z gamet otrzyma oba te
chromosomy, a druga - zadnego z tej pary. W konsekwencji po zaptodnieniu takimi
gametami moze powstac osobnik zwany trisomikiem, ktory bedzie miat trzy chromosomy
tejpary (jeden z prawidlowej gamety i 2 z nieprawidtowej), lub monosomik, ktory ma tylko
jeden chromosom z pary.

prawidtowa nieprawidfowa
mejoza mejoza

osoba zdrowa osoba zdrowa
(komérki posiadajace (komérki posiadajace
46 chromosomoéw) 46 chromosomoéw)

gameta gameta gameta gameta
zaWIeranca zamera)qca zaW|eranca zawlerajqca
23 chromosomy 23 chromosomy 24 chromosomy 22 chromosomy

trisomik
komorki zawierajgce
47 chromosomoéw

monosomik
komorki zawierajgce
45 chromosomoéw

Schemat powstania mutacji chromosomowych - trisomii i monosomii
Zrodto: Dariusz Adryan, licencja: CC BY-SA 3.0.

Podziat ze wzgledu na rodzaj komérek, w ktorych dochodzi do zmiany

o Mutacje somatyczne zachodzg w obrebie komorek somatycznych. Nie sg dziedziczone.
o Mutacje generatywne zachodza w obrebie komorek rozrodczych (plemnikow
i komorek jajowych). Sg dziedziczne.

Organizm ma wiele mechanizmow chronigcych przed uszkodzeniem DNA oraz stuzacych
naprawie btedow powstatych podczas kopiowania, jednak czasami mechanizmy te zawodza.
Mutacje mogg sie wiec rozpowszechnia¢ na komorki potomne w trakcie kolejnej replikacii.
Mutacje pojawiajace si¢ we wszystkich komorkach organizmu poza komorkami rozrodczymi
nie s3 dziedziczone przez potomstwo powstajace na drodze rozmnazania piciowego, ale
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moga si¢ przyczynia¢ np. do powstania chorob nowotworowych u osobnikow, u ktorych
wystgpily. Jesli mutacja zajdzie w DNA komorek rozrodczych, zostaje przekazana
organizmom potomnym.

Rodzaje mutacji genowych w zaleznosci od powodowanych przez nie skutkéw

Wiekszos¢ drobnych zmian w materiale genetycznym jest neutralna. CzeS¢ z nich jest
korzystna i daje przewage osobnikom, u ktorych sie pojawity, nad ich pobratymcami.
Nieliczne mutacje okazuja si¢ szkodliwe. Czasem zmiana nawet jednego nukleotydu

w sekwencji DNA moze spowodowac nieprawidlowe dzialanie calego genu, a co za tym
idzie, powstanie niewtasciwego biatka (lub jego brak), i w konsekwenciji wystgpienie
choroby genetyczne;.

Cwiczenie 2

Wyjasnij, dlaczego podczas przeswietlania zebéw promieniami rentgenowskimi ostania sie

tutéw fartuchem zatrzymujgcym to promieniowanie.

Zrédto: GroMar Sp. z 0.0., licencja: CC BY-SA 3.0.
Ciekawostka

Do korzystnych mutacji, ktore zaszty w DNA czlowieka i sg dziedziczone z pokolenia na
pokolenie, nalezy np. jedna z mutacji w genie HMGAZ zwanym genem inteligenci,
potozonym na 12 chromosomie. Zwigksza ona nieznacznie mas¢ mozgu i podnosi iloraz
inteligenciji osoby, u ktorej wystepuje.

Inna mutacja w tym samym genie moze zwieksza¢ ryzyko zachorowania na jeden

z nowotworow i prawdopodobienstwo pojawienia si¢ przerzutow. Z kolei osoby majgce
dwa zmutowane allele genu CCR5, zlokalizowanego na chromosomie 3, s3 odporne na
wirusa HIV.

3. Choroby genetyczne cztowieka spowodowane mutacjami
genowymi

Wiekszos¢ chordb genetycznych jest wywotana mutacjami w pojedynczych genach.
Zmutowany allel jest zwykle recesywny. Choroby genetyczne majg zwykle bardzo cigzki
przebieg i sg nieuleczalne. Medycyna potrafi jedynie tagodzi¢ ich objawy.

» Jedng z czesciej wystepujacych chorob genetycznych, spowodowanych mutacjg
genowy, jest mukowiscydoza. Chorobe te wywotuje mutacja w genie potozonym na



chromosomie 7. Mukowiscydoza polega na wytwarzaniu przez gruczoty wyscielajace
drogi oddechowe i uktad pokarmowy zbyt gestego sluzu. Ogromne ilosci lepkiego Sluzu
utrudniajg oddychanie i trawienie oraz utatwiaja rozwoj bakterii chorobotworczych.
Znanych jest ponad 1600 roznych mutacji tego genu powodujgcych chorobe o roznym
nasileniu. Mukowiscydoza moze by¢ dziedziczona autosomalnie recesywnie.

ojciec nosiciel matka nosicielka

!a |Im|l ol

dziecko
chore na dzieci nosiciele zdrowe dziecko
mukowiscydoze

- wadliwy allel prawidtowy allel

Dziedziczenie mukowiscydozy
Zrédto: Dariusz Adryan, licencja: CC BY-SA 3.0.

o Czesto wystepujacg chorobg genetyczna spowodowang mutacjg recesywng jest
fenyloketonuria. Osoby chore na te chorobe nie maja enzymu
rozkladajacego fenyloalanine. Nadmiar tego aminokwasu w organizmie prowadzi do
uszkodzenia uktadu nerwowego. Wczesne wykrycie choroby pozwala na dobranie
odpowiedniej diety, ubogiej w fenyloalaning, co ogranicza skutki choroby.
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Cwiczenie 3
Przedstaw za pomoca krzyzéwki genetycznej dziedziczenie fenyloketonurii, gdy rodzice sg
nosicielami tej choroby.

Zrédto: GroMar Sp. z 0.0., licencja: CC BY-SA 3.0.
Ciekawostka

Anemia sierpowata jest choroba wywotang mutacjg genu kodujacego hemoglobineg,
zlokalizowanego na 11 chromosomie. Wadliwa hemoglobina stabo tgczy sie z tlenem

i nadaje erytrocytom charakterystyczny sierpowaty ksztatt. Homozygoty majace dwa
zmutowane allele najczesciej wezesSnie umierajg. Choroba przekazywana jest przez
heterozygoty. Osoby takie majg ok. 40 % wadliwych erytrocytow, do ktorych nie wnikajg
zarodzce malarii. Heterozygoty chronione sa przed ta chorobg i pomimo dolegliwosci
spowodowanych anemig zyjg statystycznie dtuzeji sa w lepszej kondyciji fizycznej niz
osoby chorujace na malarie.



Erytrocyty cztowieka. Po lewej stronie krwinka o prawidtowej budowie, po prawej krwinka o sierpowatym
ksztatcie
Zrédto: Tomorrow Sp. z 0.0., licencja: CC BY-SA 3.0.

4. Choroby genetyczne cztowieka spowodowane mutacjami
chromosomowymi

Mutacjami chromosomowymi nazywa si¢ zmiany budowy pojedynczych chromosomow lub
liczby chromosomoéow w komorce.

» Wiekszo$¢ zarodkow obarczonych mutacjami chromosomowymi obumiera juz na
wczesnym etapie rozwoju. Tylko nieliczne mutacje chromosomowe nie s $miertelne,
zawsze jednak wywotujg powazne choroby genetyczne.

» Przykladem choroby genetycznej cztowieka jest zespot Downa (czytaj: ,datna”). Osoby
chore maja nieprawidtowy kariotyp z dodatkowym chromosomem 21. Ryzyko urodzenia
dziecka z zespotem Downa wzrasta wraz z wiekiem matki. U kobiet 20-25-letnich
wynosi ono 1 na 1000 urodzin, a u 45-letnich wzrasta az do 1 na 28 urodzen. Choroba
objawia si¢ specyficznym wygladem (m.in. krepg budowg ciata, fatdem skérnym nad
oczami) i zwykle opoznieniem w rozwoju umystowym. Odpowiednia opieka bliskich
i opieka lekarska od najmtodszych lat umozliwia osiggnig¢cie przez osoby z ta mutacja
czesciowej samodzielnoSci w wieku dorostym.
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Kariotyp osoby z zespotem Downa zawiera trzy chromosomy w 21 parze
Zrédto: Dariusz Adryan, licencja: CC BY-SA 3.0.
Ciekawostka

Stosunkowo najmniej zaburzen niosg ze sobg mutacje chromosomowe w chromosomach
pici, nie sg tez one zwykle grozne dla zycia.

e Osoby zdwoma chromosomami X i jednym Y (XXY) majg zespo6t Klinefeltera. Sg to
bardzo wysocy mezczyzni, czesto nieptodni, oniedorozwoju cech ptciowych meskich
(np. jader), majacy pewne cechy zenskie (np. kobiecg sylwetke, brak owlosienia
twarzy, skape owlosienie ciata).

e Osoby z jednym chromosomem piciowym (X0) majg zespot Turnera. Sg to kobiety.
Cechuje je bezptodnos¢ wwyniku niedorozwoju jajnikow, zwykle bardzo niski wzrost,
krepa sylwetka, krotka szyja i obszerna klatka piersiowa.

e Osoby z dodatkowym chromosomem w 18 parze maja zesp6t Edwardsa [wym.
Edtardsa]. Dzieci rodza si¢ z niskg masg urodzeniowg, majg wady budowy
zewnetrznej oraz wady rozwojowe, np. serca i nerek, co wigze si¢ z duza

SmiertelnosScig.

Podsumowanie

» Nazmienno$¢ niedziedziczng skladajg sie zmiany, ktore zachodzg w fenotypie podczas
zycia organizmu, natomiast zmiennosS¢ genetyczna zwigzana jest ze zroznicowaniem
materiatu genetycznego.



 Zrédltem zmienno$ci genetycznejsa: proces tworzenia sie gamet, losowe ich taczenie
sie ze sobg, rekombinacja genetyczna zachodzaca podczas mejozy oraz mutacje.

» Mutacje zmieniajg informacje genetyczng; moga zachodzi¢ spontanicznie jako btedy
kopiowania DNA albo by¢ wywotywane przez rozne czynniki mutagenne.

e Wsrod czynnikow mutagennych wyréznia sie czynniki fizyczne (np. promieniowanie
UV, promieniowanie rentgenowskie), czynniki chemiczne (np. dioksyny, benzopiren,
aflatoksyna, kwas azotowy(IIl)) i czynniki biologiczne (np. wirusy HBV, HCV, HPV).

» Mutacje genowe zachodzg w pojedynczych genach i polegajg na zmianach sekwencji
nukleotydow w DNA.

e Mutacje chromosomowe to zmiany liczby lub struktury chromosomow.

e Do chorob wywolywanych przez mutacje genowe zalicza si¢ mukowiscydoze
i fenyloketonurie, choroby warunkowane przez allele recesywne oraz plgsawice
Huntingtona [wym. Hantingtona], warunkowang allelem dominujgcym.

Praca domowa
Cwiczenie 1

Wyjasnij, od czego zalezy zmiennos¢ genetyczna i ocen jej biologiczne znaczenie.

Zrédto: GroMar Sp. z 0.0., licencja: CC BY-SA 3.0.
Cwiczenie 2

Wyszukaj w dostepnych zrodtach przyktady pokarméw, ktére moga zawiera¢ chemiczne

czynniki mutagenne i rakotwércze.

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

Stownik

autosomy

wszystkie chromosomy danego organizmu, z wyjatkiem chromosomoéw ptlci
crossing-over

proces polegajacy na wymianie odpowiadajgcych 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
dioksyny

zwiazki chemiczne o dziataniu mutagennymi i rakotworczym; powstajg gtownie podczas
spalania drewna, wegla, benzyny i innych substancji organicznych, w tym takze odpadow
komunalnych i przemystowych, oraz podczas produkciji i przetwarzania metali

fenotyp

(gr. phainomai - przejawiac; typos — wzor, norma); zespot anatomicznych, fizjologicznych
i biochemicznych cech organizmu, warunkowany zaré6wno genotypem, jak

i oddzialywaniem Ssrodowiska, ktore mozna obserwowac i mierzy¢

genotyp

(gr. genesis - pochodzenie; typos — wzor, norma); zespot wszystkich genoéw obecnych
w danym organizmie i ksztaltujgcych jego fenotyp
kariotyp

kompletny zestaw chromosomow komorki somatycznej organizmu; prawidtowy kariotyp
cztowieka sktada sie z 22 par autosomow oraz 1 pary chromosomow pici oznaczanych
symbolami X i Y (XX u kobiet i XY u mezczyzn)

komorki somatyczne

wszystkie komorki organizmu z wyjatkiem komorek rozrodczych
monosomia

utrata jednego z chromosomoéw (2n - 1)
mutacja

nagla, trwata zmiana w informacji genetycznej organizmu, polegajgca na zmianie
struktury lub iloSci materialu genetycznego
mutacja chromosomowa

jeden z typow mutacji; zmiana struktury lub liczby chromosoméw wywolujaca dziedziczna
zmiane cech organizmu
mutacja genowa

jeden z typow mutacji; polega na zmianie sekwencji nukleotydow w DNA, co moze
powodowac powstanie nowych alleli genow
mutageny

czynniki powodujace mutacje, czyli zmiany w informaciji genetyczne;j
organizm diploidalny

organizm majacy w jadrze komorkowym podwojny zestaw chromosomow
polimeraza DNA



odpowiada za kopiowanie i naprawe zasad nukleotydowych w czasie replikaciji
rekombinacja genetyczna

proces prowadzacy do powstania nowych genotypow; obejmuje zmiany genotypow

w wyniku niezaleznej segregacji genow lezacych na réznych chromosomach oraz zmiany
w obrebie nici DNA

trisomia

obecnos¢ dodatkowego chromosomu (21 +1)
zmiennos¢ genetyczna

naturalne roznice w sekwencji DNA wystepujace u osobnikow danego gatunku, bedace
wynikiem rozmnazania piciowego i mutaciji
zmienno$¢ niedziedziczna

zroznicowanie cech osobnikow jednej populacji zachodzace pod wptywem srodowiska;
nie jest dziedziczona

Zadania
Pokaz ¢wiczenia: & O @

Cwiczenie 1 @)

Potacz w pary nazwy choréb i opisy ich objawow.

mukowiscydoza

krepa budowa ciata,
charakterystyczny fatd skérny
nad oczami, opdznienie

W rozwoju umystowym

fenyloketonuria . . .
nadmierna produkcja lepkiego,

gestego Sluzu w drogach
oddechowych i uktadzie
pokarmowym

. obumieranie komorek
zesp6t Downa B
nerwowych na skutek kumulacji
w organizmie toksycznego

zwiazku (biatka lub aminokwasu)

Zrédto: Katarzyna Lech, licencja: CC BY-SA 3.0.



Cwiczenie 2

Wskaz mutacje genowe.

o 0O o o g 0O

0J

usuniecie fragmentu chromosomu

zamiana fragmentu chromosomu na inny

wstawienie kilku nukleotydéw do nici DNA

wstawienie do chromosomu jego powielonego fragmentu

zamiana jednego nukleotydu na inny w nici DNA

powielenie catego chromosomu

usuniecie nukleotydu z nici DNA

Zrédto: Katarzyna Lech, licencja: CC BY-SA 3.0.

Cwiczenie 3

Ocen, czy ponizsze zdania sg prawdziwe czy fatszywe.

Stwierdzenie Prawda

Przyktadem zmiennosci srodowiskowej jest zmiana barwy O
skéry pod wptywem $wiatta stonecznego.

Przyktadem zmiennosci srodowiskowej jest obecnos$¢
w populacji ludzkiej genéw warunkujgcych rézng
zawartos¢ melaniny w skorze.

Barwa oczu jest uwarunkowana genetycznie.

Zrédto: Katarzyna Lech, licencja: CC BY-SA 3.0.

Fatsz



Cwiczenie 4 3
Dopasuj ponizsze stwierdzenia do odpowiednich rodzajow mutacji.

mutacje genowe

Powstajg na skutek btednego
rozdzielania materiatu
genetycznego miedzy komorki
potomne.

mutacje chromosomowe ; ,
Tworzg sie na skutek btedow

w czasie kopiowania DNA.

Moga by¢ spowodowane utrata
fragmentu chromosomu.

Powstajg wskutek wypadniecia
lub wstawienia nukleotydu.

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

Cwiczenie 5 O

Ocen prawdziwos$¢ ponizszych zdan.

Stwierdzenie Prawda Fatsz
Mutacje sg zawsze niekorzystne dla organizmu. O O

Mutacje przyczyniajg sie do zwiekszenia réznorodnosci
materiatu genetycznego osobnikéw populacji.

Mutacje zachodza zawsze podczas mejozy.

Mutacje, ktore zaszty w komérkach somatycznych, nie sg
dziedziczone.

O] O |O] O
O] O |O] O

Wada genetyczna to cecha fenotypowa.

Zrédto: Katarzyna Lech, licencja: CC BY-SA 3.0.



Cwiczenie 6 P

Przyporzadkuj wymienione ponizej czynniki mutagenne do odpowiednich kategorii.

mutagenne czynniki fizyczne

sktadniki dymu uzywanego do
wedzenia potraw

fenyloalanina ’ ‘ konserwanty ’

mutagenne czynniki chemiczne s .
niektére wirusy

grzyby pleSniowe ’

promieniowanie rentgenowskie ’

mutagenne czynniki biologiczne sktadniki spalin samochodowych ’

promieniowanie ultrafioletowe ’

zwiagzki chemiczne zawarte
w przypalonych potrawach

elementy niepasujace do zadnej kategorii : ) :
substancje smoliste w dymie

tytoniowym

Zrédto: Katarzyna Lech, licencja: CC BY-SA 3.0.



Cwiczenie 7 »

pobor fenyloalaniny w pokarmie [mg]

poziom fenyloalaniny we krwi [mg/dL]

Wykres prezentujgcy pobdr fenyloalaniny w pokarmie w zaleznosci od poziomu fenyloalaniny we krwi
Zrédto: Tomorrow Sp. z 0.0., licencja: CC BY-SA 3.0.

Przeanalizuj wykres i ocen, czy podane zdania sg prawdziwe czy fatszywe.

Stwierdzenie Prawda Fatsz
Zawartosc fenyloalaniny we krwi rosnie wraz z jej O O
poborem z pokarmu.
Zawartos¢ fenyloalaniny we krwi spada, gdy wzrasta O O

zawartosé fenyloalaniny w pokarmie.

Pokarm nie wptywa na zawarto$¢ fenyloalaniny we krwi. O O

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

Notatnik

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



