Rozdzial 1. Genetyka molekularna

] Schemat przedstawia procesy zachodzace w komorce z udziatem kwaséw 2p)

nukleinowych.
A/r 2 DNA

B\ B
mRNA — polipeptyd

a) Podaj nazwy proceséw oznaczonych
na schemacie jako A, B i C. OdpowiedZ
zapisz w zeszycie. DNA

b) Okre$l, ktére z tych procesdéw zachodzg
w jgdrze komérkowym. OdpowiedZ zapisz

w zeszycie.

EJ W ramce obok podano fragment czasteczki DNA. Ni¢ matrycowa A ;o (p)
zostata wskazana strzatka. TCGGTACC :
Wybierz punkt z poprawnym zapisem sekwenciji ___’ AGCCATCG |
czasteczki mRNA, ktéra powstata w wyniku transkrypcji.

Odpowiedz zapisz w zeszycie.
A. AGCCAUCC B. UCGGUACC C. TCGGTACC D. AGCCATGG

ki Na podstawie podanej sekwenciji czasteczki mRNA utwérz lancuch (1p)
aminokwaséw. W tym celu skorzystaj z tabeli kodu genetycznego (s. 15).

OdpowiedZ zapisz w zeszycie.
mRNA: AUGCUAAGGGACCGUAUUUAA
IE] Ponizej przedstawiono taricuch szesciu aminokwasow. 2p)

metionina — alanina — seryna — glicyna - lizyna - walina

a) Zapisz przyktadowg sekwencje czasteczki mRNA, ktéra moze kodowaé aminokwasy
w podanym laricuchu aminokwaséw. W tym celu skorzystaj z tabeli kodu genetyczne-
go (s. 15). Pamietaj, aby uwzgledni¢ kodon STOP. OdpowiedZ zapisz w zeszycie.

b) Na podstawie uzyskanego laricucha mRNA utwérz ni¢ matrycowa DNA. OdpowiedZ
zapisz w zeszycie.

7 Okre$l, ktéry sposréd podanych schematéw (A-C) przedstawia jednoznacz- (1pJ)
noéé, a ktéry - zdegenerowanie kodu genetycznego. Odpowiedz zapisz
w zeszycie.

A. B

kodon 1 kodon 2 kedon 3 ‘ kodon 1 ‘ | kodon 2 | kodon 3
A i o '

aminok\a\«asSj saminokwas1J ‘amlnokwasz

aminokwas 2

aminokwas 1 | aminokwas 3 ‘
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C.

kodon 1

kodon 2

kodon 3 |
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aminckwas 1 aminokwas 2 {aminokwassw

W

2 » Genetyka klasyczna

To bylo w szkole podstawowej!

[¥ Gen - odcinek DNA, ktdry zawiera informacje o budowie biatka lub RNA. Moze wystepowad
w kilku wersjach nazywanych allelami.

™ Genotyp - informacja genetyczna zawarta we wszystkich genach organizmu lub zapis alleli
pojedynczego genu. Fenotypem nazywamy mozliwe do zaobserwowania cechy organizmu.

E—" [—[ Mutacle - nagte, trwale zmiany w materiale genetyczny

mutacje genowe (punktowe) | ( mutacje chromosomowe ‘

» zmiany w budowie lub liczble chromosoméw ‘

I  zmiany w sekwenciji nukleotydéw ]




| prawo Mendla.
Krzyzéwka testowa

Zwroé * réznice miedzy genotypem a fenotypem oraz miedzy genem a allelern,

uwage na:

» mechanizm dziedziczenia cech zgodnie z | prawem Mendla,

* sposdb zapisu krzyzéwek genetycznych oraz interpretacig ich wynikéw.

W poprzednich lekcjach wyjasnilismy, jaka
jest zalezno$¢ pomiedzy genem a cecha. Czg-
sto jednak zdarza sig, ze dana cecha moze by¢
kodowana przez kilka genéw oraz wystepo-
waé w réznych wariantach, a jej ujawnienie
si¢ moze zaleze¢ od warunkéw $rodowiska.
W tej lekcji dowiesz sig, czym sa genotyp
i fenotyp oraz poznasz reguly dziedziczenia
cech warunkowanych przez jeden gen.

H Genotyp a fenotyp

Zesp6l wszystkich gendw wystepujacych
w organizmie nazywamy genotypem. Z kolei
widoczne cechy organizmu, takie jak ksztalt
nosa czy barwa wloséw, oraz jego cechy fizjo-
logiczne i biochemiczne okreslamy mianem
fenotypu. Terminéw ,genotyp” i ,fenotyp”
uzywamy réwniez do opisu jednego genu lub
jednej cechy organizmu m.in. podczas roz-
wigzywania krzyzéwek genetycznych.

Na fenotyp organizmu wplywajg zaréw-
no jego genotyp, jak i czynniki érodowiska
oraz tryb zycia. Dlatego nawet jednojajowe
bliznieta, ktére sa identyczne pod wzgledem

Krecone wlosy to cecha dominujaca, natomiast
proste — cecha recesywna.
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genetycznym, moga sie rézni¢ wygladem czy
stanem zdrowia.

M Geni allel

Geny moga wystepowaé w wielu wersjach,
nazywanych allelami. Rézne allele powoduja
odmienne wyksztatcenie danej cechy. Przykla-
dowo, gen warunkujacy kolor kwiatéw grochu
zwyczajnego moze wystgpowac w postaci alle-
lu barwy czerwonej i allelu barwy biatej.

Gdy istniejg dwa allele (dwie wersje) dane-
go genu, jeden z nich czesto jest dominujacy,
a drugi — recesywny. Do ujawnienia si¢ cechy
warunkowanej przez allel dominujgcy, czy-
li cechy dominujacej, wystarczy jeden allel
dominujacy. Cecha warunkowana przez allel
recesywny — cecha recesywna, ujawnia sig
tylko w obecnosci dwéch alleli recesywnych.

Do oznaczania alleli genéw uzywamy liter
alfabetu. Allel dominujacy oznaczamy wielkg
literg, np. A, a allel recesywny — malg literg,
np. a.

Przyklady cech dominujacych i recesywnych
cztowieka

L Cecha dominujacal | Cecharecesywna

ciemne wilosy jasne wlosy

krecone wlosy proste wiosy
diugie rzgsy krotkie rzesy
ciemne oczy jasne oczy
odstajgce uszy przylegajace uszy
grupa krwi Rh+ grupa krwi Rh—
piegi brak piegow

orli nos prosty nos

lle alleli danego genu jest w gamecie

i w zygocie?

Gamety s3 haploidalne i zawierajg po jednym allelu kazdego genu, Dzieki temu
zygota, ktéra powstaje w wyniku zaplodnienia, jest diploidalna i ma dwa allele

kazdego genu — jeden od matki, a drugi od ojca. Allele w gametach matki i ojca
moga by¢ takie same lub rézne. Z tego powodu wyrézniamy trzy rodzaje zygot,

z ktérych rozwijaja sig trzy rodzaje osobnikéw.

Jezeli zygota zawiera dwa

takie same allele dominujace,
okreslamy ja mianem
homozygoty dominujgcej.
Fenotypowo u osobnika
ujawnia sie cecha dominujaca.

Jezeli zygota zawiera dwa takie
same allele recesywne, okre-
élamy ja mianem homozygoty
recesywnej. Fenotypowo

u osobnika ujawnia si¢ cecha
recesywna.

Jezeli zygota zawiera dwa
rézne allele, okreslamy ja
mianem heterozygoty.
Fenotypowo u osobnika
ujawnia si¢ cecha
dominujaca.

M Jakie gamety wytwarzajg homozygoty i heterozygoty?

Zygota rozwija sie w organizm, kitéry dzieki mejozie wytwarza gamety zawierajace tylko
jeden zestaw alleli gendw. Gamety musza by¢ haploidalne, poniewaz inaczej zaptodnienie
doprowadzitoby do zwielokrotnienia informaciji genetycznej w zygocie.

Homozygoty

homozygota dominujgca | . homozygota recesywna

Heterozygota l

Homozygoty wytwarzaja gamety, ktére sa takie same pod wzgledem l U heterozygot polowa gamet
danego genu i zawsze zawierajg jeden jego allel. U homozygot domi- | zawiera allel dominujgcy, a druga

nujacych jest to allel dominujgcy, a u homozygot recesywnych -
allel recesywny.

| polowa - allel recesywny.

Ze wzgledu na dwa rodzaje alleli, ktére zawiera heterozygoeta, tworzenie gamet jest jak rzut moneta.
Zawsze istniejg dwie mozliwosci. To, ktdry allel (dominujacy czy recesywny) znajdzie sig w gamecie,
jest kwastig przypadku. Prawdopodobieristwo obecnodci w gamecie dla kazdego z tych alleli wynosi 50%.
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| prawo Mendla - prawo czystosci gamet

W gamecie znajduje sie zawsze jeden allel danego genu, dzigki czemu
w zygocie znajduja sie dwa allele tego genu. Jest to jedno z podstawo-
wych praw genetyki nazywane prawem czystosci gamet. Prawo to
nazywamy réwniez I prawem Mendla, poniewaz zostalo ono
odkryte w XIX w. przez czeskiego zakonnika Gregora Mendla.

M W jaki sposéb Mendel odkryt prawo czystosci gamet?

Badania Mendla polegaty na obserwacji wynikéw krzyzowania roslin,
gféwnie grochu zwyczajnego. Uczony skupiat sig na widocznych,
przeciwstawnych cechach, m.in. na czerwone] i bialej barwie kwiatow.
Dzigkl temu, Ze badania prowadzit na tysiacach rolin, mégt ustalic
stosunek pojawiania sie danych cech w pokoleniach potomnych.

Litera P ozna-

cza pokolenie .

rodzicielskie @ Do swoich doswiadczeri Mendel

(od lac. paren- wybral osobniki pochodzace

tes —'rodzice’). z czystych linii — organizmy, kidre
z pokolenia na pokolenie wykazywaty

P: te same cechy, np. wylacznie kwiaty
biale i wylacznie kwiaty czerwone.
Dzisigj wiemy juz, ze byly to homo-
zygoty ped wzgledem danej cechy.
Gamety: A A a a

Litera F oznacza poko-
lenie potomne (od tac.
fiff - ‘potomstwo’).

F, - pierwsze pokolenie,
F, — drugie pokolenie.

9 Z potaczenia gamet osobnikow
o kwiatach bialych z gametami
oscbnikéw o kwiatach czerwonych
powstaty osobniki fenotypowo czer-
wane, ktore byly heterozygotami —
mialy dwa razne allele (jeden dominujgcy
i jeden recesywny). Allel recesywny sie
jednak u nich nie ujawnit,

e W wyniku skrzyzowania heterozygot
z plerwszego pokolenia w drugim
pokoleniu nastapilo rozszczepienie

cech fenotypowych w stosunku 3:1.

) Oznacza to, ze 75% 0sobnikéw

S ; : g

miato kwiaty czerwone, a 25%
kwiaty biate.
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" Krok po Kroku

2.1, | prawo Mendla. Krzyzowka testowa R

Szachownica Punnetta - rozwigzywanie krzyzéwek genetycznych

Jezeli znamy genotypy pokolenia rodzicielskiego,
na padstawie | prawa Mendla mozemy ustalic,
jakie genotypy bedzie miato potomstwo. Stuzy
do tego szachownica (diagram) Punnetta.

Przyktad

Skrzyzowano dwie rosliny heterozygotyczne
grochu zwyczajnego o kwiatach czerwonych.
Okresl, jakie jest prawdopodobienistwo wystgpie-
nia wérdd potomstwa roslin o kwiatach bialych.

[Ell Oznacz allele.

A ~ kwiaty czerwone (allel dominujacy)
a — kwiaty biale (allel recesywny)

[P]] zapisz genotypy osobnikéw rodzicielskich.
P: Aax Aa

[E]l zapisz rodzaje gamet osobnikéw
rodzicielskich.

Wskazowka

Pamigtaj, ze zgodnie z | prawem Mendla w kazdej
gamecie znajduje sie tylko jeden allel danego genu,
Heterozygoty wykazuja cechg dominujgcg — w tym

| zadaniu 53 to czerwone kwiaty — ale maja tez allel

recesywny, ktory sie nie ujawnia. Kazdy z osobnikow
rodzicielskich wytwarza polowe gamet z allelem do-
minujgcym i druga potowe - z allelem recesywnym.

Gamety pierwszego osobnika: A, a
Gamety drugiego osobnika: A, a

|7 Skonstruuj szachownice Punnetta.
Narysuj tabele tak jak na ilustracji ponizej.
W pierwszym wierszu tabeli wpisz rodzaje
gamet jednego z osobnikdw rodzielskich,
a w pierwszej kolumnie - rodzaje gamel drugie-
go osobnika rodzicielskiego. W bialych polach
wpisz mozliwe polaczenia gamet, wynikajace

z zestawienia odpowiednigj kolumny z wisrszem.

d

N
A AA Aa
a Aa aa

[5l Na podstawie genotypéw ustal i zapisz
w szachownicy fenotypy potomstwa.

J| |
Q_! A ; a

N

czerwone

e L

|
| cZerwone
|
|
L

EOERREE

[l Zapisz, jaki jest stosunek genotypéw
i fenotypow potomstwa.

Czerwane

Stosunek genotypow,

152 v
AA:Aa:aa B
Stosunek fenotypow:
3 : 1
L JNER
kwiaty kwiaty
czerwone biate

|7/l Okresl prawdopodobieristwo wystapienia
kazdego z fenotypow.

Prawdopodobieristwo wystapienia roslin
o kwiatach czerwonych: 3/4 = 75%

Prawdopodobieristwo wystapienia roslin
o kwiatach biatych: 1/4 = 25%

[} sformutuj odpowiedz.

Odpowiedz: Prawdopodobienstwo wystapie-
nia roslin o biale] barwie kwiatéw u potomstwa
dwdch heterozygot o kwiatach czerwonych
wynosi 25%.
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Krzyzéwka testowa, czyli jak sp
czy osobnik jest heterozygota?

Osobnik wykazujacy cechy dominujgce moze by¢ homozygota
dominujacg lub heterozygota. Aby sprawdzic, jaki jest jego
genotyp, nalezy przeprowadzi¢ krzyzéwke testowa. '
Krzyzéwka testowa polega na skrzyzowaniu osobnika -
wykazujacego cechy dominujace z homozygota recesywna..

X
Dominujacy fenotyp
0 nieznanym genotypie:
AA lub Aa.
Wariant |
P:
Mozliwe . Mozliwe ~
gamety: LAJ [,\_.A. _',J ( a I l a 1 gamety: |\\EA/
N P ,--‘ = Z F,: .
Qd‘! l a __J | f‘_ a | y | Q
: A | @ @ [ A
Jezeli osobnik rodzicielski wykazujacy Jezeli osobnik rodziclelski wykazujacy. cecha :
ceche dominujaca jest homozygota, dominujaca jest heterozygotg, to u polowy 0s0b
to u wszystkich osobnikéw potomnych kdéw potomnych fenot_ypowo UJawni_a _SIQ .
fenotypowo ujawnia sie cecha dominujgea, a u drugiej potowy — c_';ec_:hal'ref_c_esyw
dominujaca, W omawianym przykladzie W omawianym przykladzie wsréd psobn_ik_éw. B e
wszystkie oscbniki potomne majg potomnych pojawity sig osobniki z RWIa’_ca'ml :
kwiaty czerwone. czerwonymi | osobniki z kwiatam! biatymi,
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Przyktady rozwigzywania jednogenowych krzyzéwek genetycznych

Uszy odstajgce sg cechg dominujgca, a uszy
przylegajace — cecha recesywna. Przedledzmy
dwa przyklady dziedziczenia tej cechy.

Dane dla obu przykladéw:

A — uszy odsltajace (allel dominujacy)

a—uszy przylegajace (allel recesywny)

Przyktad 1.

' Jakie jest prawdopodobienstwo, ze dziecko bedzie

mialo uszy przylegajace, jesl ojciec ma uszy
odstajgce, a matka — uszy przylegajace?

Wskazowka

Matka ma uszy przylegajace, jest wige homozygola
recesywna pod wzgledem tej cechy. Ojciec ma

uszy odstajace — nie wiadomo, czy jest homozygota
dominujaca, czy heterozygota. Nalezy rozwazyc oba
warianty.

Wariant 1. Ojciec jest hormozygota dominujaca.

[1l] Ustal genotypy rodzicéw.
P: AA x aa

|71 Okresl mozliwe rodzaje gamet u obojga
rodzicow.
Ojciec: wylacznie A
Matka: wytacznie a

|51 skonstruuj szachownice Punnetta.
Whpisz w niej rodzaje gamet obojga rodzi-
cow. Nastepnie okresl genotypy i fenotypy
w pekoleniu Fy.

Q g A A
Aa Aa
a uszy uszy
odstajgce odstajgce
Aa Aa
a uszy uszy
odstajgce odstajgce

2.1. | prawo Mendla. Krzyzowka testowa I

[71 Okresl prawdopodobienstwo wystapienia
u potomstwa uszu przylegajacych.
Prawdopodaobieristwo wystgpienia uszu przyle-
gajacych wynosi 0%, poniewaz dzieci tej pary
beda heterozygotami, u ktorych ujawni sig
cecha dominujaca — uszy odstajgce.

Wariant 2. Ojciec jest heterozygota.

[l Ustal genotypy rodzicoéw.
P: Aa x aa

Okresl mozliwe rodzaje gamet u obojga
rodzicow.
Ojciec: A, a
Matka: wylacznie a

[£] skonstruuj szachownice Punnetta.
Whpisz w niej rodzaje gamet obojga rodzi-
cow. Nastepnie okres| genotypy i fenotypy
w pokoleniu F;.

d
A a
Q
Aa aa
a uszy uszy
odstajace przylegajace
Aa aa
a uszy uszy
odstajgce przylegajgce

[7] Okresl prawdopodobieristwo wystapienia
u potomstwa uszu przylegajgcych.

Prawdopodabierstwo wyslapienia uszu przyle-
gajacych u dziecka wynosi 50% (2/4). Dziecko
moze byé heterozygotq o uszach odstajgcych
lub homozygota o uszach przylegajacych.
Odpowiedz: Jedli ojciec jest homozygota
dominujgca, to prawdopodobienstwo wystapie-
nia przylegajacych uszu u dziecka wynosi 0%.
Jesli jest heterozygotg — prawdopodobienstwo
wystgpienia przylegajacych uszu u dziecka
wynosi 50%.
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Rozdzial 2. Genetyka klasyczna

Krok po kroku

Przykiad 2. d 2 i
Jakie fenotypowe cechy mogg wystapic¢ u dziecka, Q
gdy oboje rodzice majg uszy odstajgce (cecha AA Aa
dominujgca) | sa heterozygotami? W odpowiedzi A uszy uszy
uwzglednij prawdopodobieristwo wystapienia odstajace odslajace
danego fenotypu. A .

’ a uszy uszy
[}l ustal genotypy rodzicow. st creviogeiacs

Genotypy rodzicow:

P:Aa x Aa Okre$l, jakie jest prawdopodobieristwo

wystapienia poszczegdélnych fenotypéw

u potomstwa.

Uszy odstajgce: 3/4 = 75%

Uszy przylegajace: 1/4 = 25%

Odpowiedz: Jesli oboje rodzice sg hetero-
zygotami, to prawdopodabieristwo wystgpienia
uszu odstajgeych u dziecka wynosi 75%,

a uszu przylegajacych — 256%.

[71l Okresl mozliwe rodzaje gamet u obojga
rodzicow.

Gamety kazdego z rodzicow: A, a

[£) Skonstruuj szachownice Punnetta. Wpisz
w niej rodzaje gamet rodzicéw, a nastepnie
okresl mozliwe genotypy i fenotypy potom-
stwa.

+ Genotyp to zespdt wszystkich gendw danego organizmu.

« Fenotyp to ogdt cech organizmu warunkowanych przez genotyp oraz czynniki Srodowiska.

« Allel to wersja danego genu. Moze by¢ dominujacy — oznaczamy go wielka litera (np. A),
lub recesywny — oznaczamy go mala litera (np. a).

o Jedli osobnik ma dwa takie same allele danego genu, nazywamy go homozygota (AA lub aa)
pod wzgledem tej cechy, a jesli rézne — heterozygotg (Aa).

« | prawo Mendla to prawo czystosci gamet. Mowi ono o tym, ze w kazdej gamecie znajduje sie
tylko jeden allel danego genu.

o Krzyzéwka jednogenowa dla dwéch heterozygot zgodnie z | prawem Mendla daje stosunek
fenotypdw 3:1.

o Krzyzéwka testowa pozwala sprawdzié, czy osobnik wykazujgcy ceche dominujgcg jest
heterozygota, czy homozygota dominujaca.

Polecenia kontrolne

1. Wyjasnij, dlaczego gamety majg po jednym allelu danego genu, a zygota ma dwa allele tego genu.

2. Okredl, jaki jest zwigzek pomigdzy fenotypem a genotypem.

3. Wyjasnij, czym rézni sig homozygota od heterozygoty.

4. Oboje rodzice maja wolne platki uszu, Okredl, jakie jest prawdopodobieristwo, Ze ich dziecko bedzie
mialo platki uszu przyrosniste, jedli kazde z rodzicow jest heterozygota pod wzglgdem tej cechy.
Wolny platek ucha jest cecha dominujgca. Odpowiedz zapisz w zeszycie.

5. Czy para osobnikéw radzicielskich grochu zwyczajnego o kwiatach biatych moze mied potomstwo
o kwiatach czerwonych? Odpowied? uzasadnij odpowiednia krzyzdwka zapisang w zeszycie.
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ZwWroc
uwage na:

z Il prawem Mendla.

Il prawo Mendla

* prawo niezaleznej segregacji cech,
* sposéb rozwigzywania dwugenowych krzyzéwek genetycznych zgodnych

Pierwsze prawo dziedziczenia cech Gregor
Mendel sformutowat na podstawie obserwa-
cji dziedziczenia jednej cechy — barwy kwia-
téw. Kolejne jego badania dotyczyty sposobu
dziedziczenia jednoczeénie dwéch réznych
cech, np. rodzaju powierzchni i barwy nasion
lub diugoéci pedéw i ksztaltu strakéw. Dzieki
nim uczony sformutowat kolejne prawo.

M Il prawo Mendla - prawo niezalez-
nej segregacji cech

Na podstawie badan czystych linii roslin,

ktére réznity sig wiecej niz jedna cecha,

Mendel sformutowal prawo, ktére obecnie

nazywamy II prawem Mendla lub prawem

niezaleznej segregacji cech. Méwi ono, ze
cechy s3 dziedziczone niezaleznie od siebie.
Wspdlczesnie wiemy, ze to allele réznych
genéw sg dziedziczone niezaleznie od siebie.
Jest to spowedowane tym, ze allele gendw sg
przekazywane do gamet niezaleznie od siebie
i tworzg w gametach rézne kombinacje z jed-
nakowym prawdopodobiefistwem. Ponadto
badania pozwolily stwierdzi¢, ze taki wynik
jest mozliwy tylko wtedy, gdy geny znajduja
sie na dwoch réznych chromosomach. Jeéli
geny s3 zlokalizowane na jednym chromo-
somie, sa dziedziczone zaleznie od:siebie.
Wigcej na ten temat dowiesz sie w lekcji 2.4.;
Chromosomowa teoria dziedziczenia.

Przyktady innych cech grochu zwyczajnego niz barwa kwiatow

badanych przez Gregora Mendla

Rodzaj Dlugosé Barwa Powierzchnia Barwa Ksztaft
cechy pedow nasion nasion straka straka
Cecha diugie Zo0ha gladka zielona bez przewezen

dominujaca

g( | @ f :]
Cecha | krotkie zislona pomarszczona 26ita z przeweze- |
recesywna | niami

©

@
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Dziedziczenie barwy i rodzaju powierzchni .

nasion u grochu zwyczajnego

Przeanalizuj jedno z badan, ktére umozliwito Mendlowi

sformufowanie kolejnego prawa. Uczony sprawdzal
w nim, w jaki sposob sa dziedziczone cechy grochu
zwyczajnego, np. barwa i rodzaj powierzchni nasion.

Oznaczenia alleli:
A - barwa zolta
a - barwa zielona

B - powierzchnia gladka
b — powlerzchnia pomarszczona

o Do krzyzéwki Gregor Mendel wybrat osobniki P:
z czystych linii, czyli podwdéjne homozygoty.
Jeden z osobnikéw rodzicielskich wykazywal
podwdjne cechy dominujace, a drugi -
podwajne cechy recesywne.

e Zgodnie z | prawem Mendla gamety osobnikéw
rodzicielskich miaty tylko po jednym allelu kazdej
cechy. Jeden z oscbnikéw radzicielskich wytworzyl
wiec gamety zawierajace tylko allele dominujgce (AB),
a drugi — wylgcznie allele recesywne (ab). F:

e W pokoleniu F; powstaly wyiacznie podwdjne
heterozygoty — AaBb o nasionach zéitych
i gladkich.

@ Podwéina heterozygota moze wytworzyé Fa!

cztery rodzaje gamet. Kazda gameta musi
zawieraé po jednym allelu danej cechy. To,
ktdry allel (dominujacy czy recesywny) znajdzie
sie w danej gamecie, jest kwestig przypadku,
dlatego trzeba przesdledzié wszystkie mozliwe
kombinacje: AB, Ab, aB i ab.

9 Jak widzisz, nasiona zdite nie zawsze sg
gladkie, a nasiona zielone — pomarszczone.
W pokoleniu F; pojawily sie tez osobniki
o nasionach zdltych i pomarszczonych oraz
zielonych | gtadkich. Geny umozliwiajace
wyksztatoenie tych cech sg dziedziczone
zatem niezaleznie od siebie.

o Na 16 mozliwych kombinacji potaczer gamet
(4 x 4) stosunek fenotypdw osobnikaw
potomnych wynosil 9:3:3:1, bylo:
= 9 nasion zottych i gtadkich,
¢ 3 nasiona zolte | pomarszczone,

» 3 nasiona zielone i gtadkie,
s 1 nasiono zielone i pomarszczone.

34

AABB

« ®

| aabb

AB AB ab ' ab

x @

| AaBb | AaBb
AaBb
@ d AB Ab
AaBb
1 [
i A I}
AB “& _
| AABB  AABD |
o |
Ab (aﬁ @
| AABb | AAbb
e {
aB gd L‘y
AaBB = AaBb
f v
| AaBb  Aabb
Stosunek fenotypow:

AaBB |

&

AaBb |

aaBB |

aaBb

® o O

A_B_
9

A_bb
3

aaB

3

M Krzyzéwka testowa dwugenowa

Jak powiedzieliSmy w poprzedniej lekcji,
dzieki krzyzéwce testowej mozna spraw-
dzi¢, czy dany osobnik jest homozygota, czy

2.2, | prawo Mendla

heterozygoty. Taka krzyzéwke mozna przy-
gotowaé réwniez dla dwdch cech. Jest to
krzyzéwka testowa dwugenowa. Sposéb jej
przygotowania mozesz przesledzi¢ ponize;j.

Krzyzéwka testowa dwugenowa dotyczaca barwy i powierzchni nasion grochu zwyczajnego

¢ . ®
AABB | aabb |
AABB

Q@ & AB

aabb
AaBb
Jednolite fenotypowo:

&
AaBb
Jezeli badany osobnik jest podwding homozygota

dominujgca, to w pokoleniu F; wszystkie roliny bedg
mieé nasiona zdhte | gladkie.

:jkrok_po kroku

Jak rozwigzujemy krzyzéwki dwugenowe?

Przykiad 1.

Oboje rodzice sg piegowaci i majg odstajace uszy.
Kazde z nich jest podwajng heterozygotg pod
wzgledem tych cech. Cechami dominujgcymi sa
piegi i odstajace uszy, a cechami recesywnymi —
brak piegow i uszy przylegajace. Okresd|, jakie jest
prawdopodobienstwo, ze dziecko tych rodzicéw
bedzie miato przylegajace uszy, a nie bedzie mialo
piegow.

[ill Oznacz allele obu cech.

A - piegi, a - brak piegéw, B - odstajgce uszy,
b - przylegajace uszy

[7]] Zapisz genotypy rodzicéw.
P: AsBb x AaBb

|2l Zapisz gamety rodzicéw.

Jedno z rodzicow: AB, Ab, aB, ab
Drugie z rodzicow: AB, Ab, aB, ab

AaBb | Aabb | aaBb | aabb |

Stosunek fenotypdw:
{ - b
¢ ¢ ¢ o
AaBb | Aabb | aaBb | aabb |

1 : 1 : 1 5 1
Jezeli badany osobnik jest podwdjna heterozygota,
to w pokoleniu F; wystagpig cztery fenotypy w stosun-
ku: 1:1:1:1,

%

7} skonstruuj szachownice Punnetta. Okre$l
i zapisz w niej mozliwe genotypy potom-
stwa. Zaznacz genotyp, ktéry daje taki
fenotyp, jak wymieniony w poleceniu
do zadania.

g AB Ab aB ab
AB AABB AABb AaBB AaBb
Ab  AABbL AAbb AaBb Aabb
aB AaBB AaBb aaBB aaBb
ab AaBb  Aabb  aaBb  (aabb)

[ stormutuj odpowiedz.

Odpowiedz: Prawdopodobienstwo, Zze dziec-
ko bedzie mialo przylegajace uszy i nie bedzie
miato piegdw, wynosi 1/16, czyli 6,25%.
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Rozdziat 2, Genetyka klasyczna

[Z}] Skonstruuj szachownice Punetta, Okres$l
i zapisz w niej genotypy i fenotypy potom-

Przyktad 2.
Ojciec ma piegi i przylegajace uszy, a matka nie

ma piegdw, a jej uszy sa odstajgce. Jakie fenotypy stwa.

moga wystapi¢ u ich potomstwa, jesli rodzice sg d Ab Eh

heterozygotami pod wzgledem cech widocznych Q@

fenotypowo jako dominujgce? Podaj prawdopodo- AaBb aaBb

bienstwo wystapienia kazdego fenotypu. aB ol Eyeikcnisgbi

odstajace uszy odstajace uszy

[l Oznacz allele cbu cech. e —

A=pied ab pieg brak plegéw

a — brak piegéw
B - odstajace uszy
b - przylegajace uszy

przylegajace uszy  przylegajgce uszy

Odpowiedz: U potomstwa tej pary moga
wystapi¢ cztery rozne fenotypy. Ich stosunek
wynosi: 1:1:1:1, Oznacza to 25-procentowe
prawdopodobieristwo wystgpienia kazdego
z nastepujacych fenotypow:

* piegi i odstajgce uszy,

« plegi i przylegajace uszy,

= brak piegdw i przylegajace uszy,

* brak piegow i odstajgce uszy.

[ Ustal genotypy rodzicow.

Genotypy rodzicow:
P: Aabb x aaBb

[&] Okresl mozliwe rodzaje gamet rodzicow.

Gamety ojca: Ab, ab
Gamety matki: aB, ab

¢ |l prawo Mendla, nazywane prawem niezaleznej segregacii cech, mowi, ze cechy
sa dziedziczone niezaleznie od siebie. Spowodowane jest to tym, e allele roéznych genow
sa rozdzielane do gamet niezaleznie od siebie.

« Krzyzéwka dwugenowa dla dwdch podwajnych heterozygot zgodnie z Il prawem Mendla
daje stosunek fenotypow 9:3:3:1.

Polecenia kontrolne

1. Zapisz w zeszycie, jakie rodzaje gamet wytworzy kazdy z osobnikdw rodzicielskich podanych
w przyktadach a, bic,

a) AaBB x AABE, b) AAbb x aaBb, c) AaBb x Aabb.

2, Z6lta barwa i gladka powierzchnia nasion grochu sa cechami dominujgeymi. Zielona barwa i po-
marszczona powlerzchnia nasion to cechy recesywne. Jaki stosunek fenotypéw uzyskamy u potom-
stwa, jesli skrzyzujemy osobniki o nasionach zéttych | pomarszczonych z osobnikami o nasionach
zielonych i gladkich? Przyjmij, ze osobniki rodzicielskie sg heterozygotami pod wzgledem cech
widocznych fenotypowo jako dominujace, Zadanie wykaonaj w zeszycie.

3. W pewne] rodzinie ojciec jest piegowaty | ma krgcone wiosy, matka nie ma piegoéw i ma proste wiosy.
Okresl, jakie cechy moga wystapic u ich potomstwa, jesli wiemy, Ze ojciec jest heterozygoty
pod wzgledem obu tych cech, a cechami dominujgcymi sa piegi | krecone wilosy. Zadanie
wykonaj w zeszycie. .

4. Cechami dominujgcymi sa diugie rzesy i wolne platki uszu. Janek ma przyrosnigte ptatki uszu i citugie
rzasy. Okredl, jaki genotyp ma Janek, jesl jego ojciec ma krétkie rzesy. Uzasadnij cdpowiedz.
Zadanie wykonaj w zeszycie.
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Inne sposoby
dziedziczenia cech

Zwraé = zasady dziedziczenia cech zwigzane z dominacjg petng i dominacja niepeing,
uwage na: e« wystepowanie alleli wielokrotnych i kadominacii na przykladzie dziedziczenia grup krwi,
* dziedziczenie wielogenowe: geny kumulatywne i geny dopehiajgce sig.

Badania Mendla, ktére opisalismy wcze-
$niej, zostaly uzupelnione przez naukow-
céw doswiadczeniami na wielu gatunkach.
Na ich podstawie ustalone m.in., ze niekiedy
osobniki potomne, bedace heterozygotami,
maja cechy posrednie w stosunku do cech
rodzicow, a wyksztalcenie jednej cechy
moze zaleze¢ od dwdch lub wigkszej liczby
genow.

W Dziedzicznie jednogenowe

O dziedziczeniu jednogenowym mdéwimy
wtedy, gdy wyksztalcenie danej cechy zalezy
od jednego genu. Gen ten moze wystepowac
w dwdéch wersjach lub w wiekszej liczbie wer-
sji — alleli.

Dominacja petna i niepetna
Dominacja pelna (zupelna) wystepuje
wtedy, gdy jeden allel (dominujacy) wyraznie
dominuje nad drugim allelem (recesywnym).
Heterozygoty wykazuja wiec zawsze ceche
dominujaca. W ten sposéb, zgodny z I pra-
wem Mendla, dziedziczy si¢ np. obecnosc
piegow lub ich brak u cziowieka.
Dominacja niepelna (niezupefna) jest
takim rodzajem dziedziczenia, w ktérym
zaden allel nie dominuje w pelni nad dru-
gim. Heterozygoty wykazuja cechy poérednie
pomiedzy homozygota dominujgcg a homo-
zygota recesywna. Osobniki potomne homo-
zygot: dominujgcej i recesywnej maja zatem
inny fenotyp niz osobniki rodzicielskie,
poniewaz do wyksztalcenia petnej wartosci
cechy dominujacej potrzebne sa dwa allele
dominujgce.

Przykladem dominacji niepelnej jest dzie-
dziczenie koloru kwiatéw u wyzlinu wigk-
szego. Homozygota dominujaca ma kwiaty
czerwone, a recesywna — kwiaty biate. Pierw-
sze pokolenie heterozygotyczne ma rozowe
kwiaty, poniewaz do wyksztalcenia pelnej,
czerwonej barwy potrzebne sa dwa allele
dominujace. Krzyzéwka heterozygot w dru-
gim pokoleniu daje taki sam stosunek geno-
typow i fenotypow: 1:2:1.

Dominacja hiezupetina - dziedziczenie barwy
kwiatéw u wyzlinu wickszego

"R "
BT

5 |
QM”_! A _a.
A'ﬂ 3&
N A
o) R &
| R ea

Stosunek &
fenotypow: a | :ﬁ <
\_A
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Allele wielokrotne

Czasami zdarza sig, ze gen ma wiecej niz dwa
allele. Jezeli jeden gen wystepuje w co naj-
mniej trzech wersjach, czyli ma co najmnie;
trzy allele, takie allele nazywamy allelami
wielokrotnymi. Musimy jednak pamietac,
ze komérki somatyczne majg zawsze tylko
dwa allele, a gamety — tylko jeden allel da-
nego genu.

Kodominacja

Innym sposobem jednogenowego dziedzi-
czenia cech jest kodominacja. Polega ona na
tym, ze dwa allele jednego genu sa rowno-
rzedne wobec siebie — zaden z nich nie jest
ani dominujacy, ani recesywny w stosunku
do drugiego. W przypadku kodominacji
heterozygoty wytwarzajg biatka kodowane
przez oba allele.

Dziedziczenie grup krwi cztowieka — przyktad kodominacii

i wystepowania alleli wielokrotnych

Grupa krwi w ukladzie ABO zalezy od tego, jakie antygeny wystepuja na powierzchni

erytrocytéw. Cecha ta jest warunkowana przez trzy rézne allele tego samego genu:

TA Tub I¥ oraz i. Allel I* powoduje wystgpowanie antygenu A, natomiast allel 1P -

antygenu B. Allel i nie koduje zadnego z antygenow. Pomiedzy allelami odpowiada-

jacymi za grupy krwi mozemy zaobserwowac zaréwno kodominacje,

jak i dominacje zupelna:

» kodominacja wystepuje miedzy allelami I oraz IB, ktére s3 réwnorzedne wzgledem
siebie. Jezeli w genotypie wystepuja oba te allele, to oba ulegaja ekspresji i erytrocyt
ma dwa antygeny (A i B) na powierzchni komorki;

» dominacja zupelna wystepuje pomiedzy allelem 1" oraz allelem i, a takze pomiedzy
allelem 1B oraz allelem i. Oznacza to, ze allele I oraz IP sa dominujgce wzglgdem
recesywnego allelu i. U homozygoty recesywnej (i) na powierzchni erytrocytow
nie wystepuja ani antygeny A, ani antygeny B.

Rodzaje antygenéw na powierzchni erytrocytéw w zaleznosci od grupy krwi

Grupy krwi

grupa krwi A grupa krwi B grupa krwi AB I grupa kr\fi 0

antygen A antygen B antygen A antygen B

Obecnos¢ antygendw
A i B jest warunkowana
przez allele dominujgce

I* oraz 1B,

Obecnosd antygenu B
jest warunkowana
przez allel dominujacy
8,

Obecnos$é antygenu A
jest warunkowana
przez allel dominujacy
1A,

Brak antygendw jest
warunkowany przez allel
recesywny i.

Mozliwe genotypy

(A 1A 1A 1B B, IBj AR i
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Krzyzowki genetyczne dotyczace dziedziczenia grup krwi

Przyktad 1.

Matka ma grupe krwi B, a ojciec — grupe krwi A.
Oboje rodzice sg heterozygotami pod wzgledem
tej cechy. Jakie grupy krwi moga miec ich dzieci?
Okresl| prawdopodobienstwo wystapienia kazdej
z grup krwi.

[l Oznacz allele.
I* - allel dominujacy warunkujacy obecnogé
antygenu A
B — allel dominujgcy warunkujacy obecnosé
antygenu B
i — allel recesywny warunkujacy brak antygenu

[l Zapisz genotypy rodzicéw.

Wskazowka

Wiemy, Ze rodzice sg heterozygotami. Oznacza to, ze
ojciec o grupie krwi A musi mie¢ jeden allel dominuija-
cy warunkujacy obecnosé antygenu A (1) oraz jeden
allel recesywny (i). Podobnie matka o grupie krwi B
musi miec jeden allel dominujacy (1) oraz jsden allel
recesywny (i).

Przyktad 2.

Okresl, jakich grup krwi nie moze miec ojciec
dziecka, jezeli matka ma grupe krwi A (jest homo-
zygota dominujaca), a dziecko — grupe krwi AB.

[{l] Oznacz allele.

1A — allel dominujacy warunkujacy obecnosé
antygenu A

B — allel dominujacy warunkujacy obecnodd
antygenu B

i — allel recesywny warunkujacy brak antygenu
[7]] Zapisz genotypy rodzicéw.

Wskazdwka

Dziecko ma grupe krwi AB, czyli ma dwa allele
dominujace: jeden I*, a drugi 1B, Poniewaz matka

w gamatach ma wylacznie allele dominujace I* (jest
homozygota), to allel B dziecko musiale odziedziczyé
o ojeu. QOjciec musi miec wigc grupe krwi B lub AB.

2.3. Inne sposoby dziedziczenia cech Il

Genotypy rodzicow:
P: B x 1A

[£)] Zapisz, jakie rodzaje gamet sg wytwarzane
przez matke i ojca.

Gamety matki: |B oraz i
Gamety ojca: A oraz i

|7} Skonstruuj szachownice Punnetta. Wpisz
w niej genotypy i fenotypy potomstwa.

Q g |A i
B [P IBj
grupa krwi AB grupa krwi B
; 1A ii
' grupa krwi A grupa krwi 0

|5 sformutuj odpowiedz.
Odpowiedz: Dzieci moga mieé grupe krwi A,
B, AB lub 0. Prawdopodabienistwo wystapienia
kazdej z tych grup krwi u potomstwa wynosi
25%.

Mozliwe genotypy rodzicow:
P; IAA x VB

P IAIA x BB

P M4 x B

[5] Ustal, jakiej grupy krwi nie moze mieé
ojciec.
Ojcem nie moze byc osoba, kidra w genotypie
nie ma allelu IB;

= ji (grupa krwi 0},
o 4 lub IM1A (grupa krwi A).

7]l sformutuj odpowiedz.
Odpowiedz: Jezeli matka ma grupe krwi A,
a dziecko — grupe krwi AB, to ojciec nie moze
mie¢ grup krwi 0 oraz A.
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M Dziedziczenie wielogenowe

Niektdre cechy sa warunkowane nie przez je-
den gen, lecz przez wiele genéw, od ktérych
ekspresji zalezy ostateczny efekt fenotypowy.
Taki typ dziedziczenia nazywamy dziedzi-
czeniem wielogenowym.

Przyktadem dziedziczenia wielogenowe-
go jest dziedziczenie cech warunkowanych
przez tzw. geny kumulatywne (poligeny)
oraz dziedziczenie cech, za ktérych wyksztal-
cenie odpowiadajg geny dopelniajace sie.

Geny kumulatywne

Geny kumulatywne to geny odpowiedzialne
za wyksztalcenie jednej cechy. Efekt feno-
typowy jest sumg dzialania poszczegdlnych
alleli. Mozemy wiec powiedzied, ze dziatanie
tych genéw kumuluje sie. Zazwyczaj geny
kumulatywne odpowiadajg za wyksztatcenie

cech ilosciowych, takich jak wzrost, masa
ciala i barwa skory. W ich przypadku nie da
sig wyr6zni¢ wyraznych klas, poniewaz war-
toé¢ cechy wykazuje tagodne stopniowanie.
Dziatanie genéw kumulatywnych oméwi-
my na przykladzie barwy skory cztowieka.
Cecha ta jest zalezna od wielu genow oraz
czynnikéw §rodowiska. Dla uproszczenia
przyjmijmy jednak, ze zalezy ona od trzech
genéw: A, B i C. Im wigcej alleli dominuja-
cych wystgpuje w genotypie, tym barwa sko-
ry jest ciemniejsza. Maksymalna liczba alleli
dominujgcych w tym przykiadzie wynosi
szeé¢ — osoba o takim genotypie (AABBCC)
ma bardzo ciemna barwe skéry. Osoba, ktéra
nie ma zadnego allelu dominujacego (geno-
typ aabbcc), ma z kolei bardzo jasng barwe
skéry. Ponizej mozesz przesledzi¢, jaki jest
wynik skrzyzowania potréjnych heterozygot.

Dziedziczenie barwy skory u cztowieka w przypadku skrzyZzowania

potréjnych heterozygot
ﬂaBch / \ | 4 N T Y
¢ ~.d |(ABC] | (ABc) [AbC
AaBbCo | ¥
w HE HE BN

AABBGC AABBGCc AABDCC | AaBBCC  AaBbCC | AaBBCc

‘aBC ‘abC 'aBc ' Abc ‘abc |

.
AABbCG ~ AaBbCc

AABBCc AABBcc ' AABbCc AaBBCc _ AaBbCc AaBBcc  AABbcc
we N BN S B S S (]
el AABBCC AABbCc AAbbCC AaBbCC = AabbCC AaBbCc  AAbbCc
“ho [
3 AaBbCc aaBch
g rass
abc, N F:.-w‘;%i
AabbCC  aaBbCC aabbCC aaBbCc @ AabbCc aabbCc
S (BT S
(aBo B BN N N .
AaBbCc @ aaBBCc aaBbCc | aaBBcc AaBbcc  aaBbcc
AL iR
A N E .
LS AAbbCe  AaBbCc  AabbCc  AaBbce  AAbbcc ' Aabbce
abc) S e
AaBbCc  AaBbcc Aabch aabbCc @ aaBbcc Aabbcc | aabbce

Potomstwo potrdjnie heterozygotycznych rodzicéw wykazuje duzg roznorodnosc barwy skéry — od bardzo

ciemnej do bardzo jasnej.
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Geny dopeilniajgce sig

Niekiedy dwa geny wspélpracuja ze soba
w wyksztalceniu jednej cechy. Sa to tzw. geny
dopelniajace si¢. Ich dziatanie wyjasnimy
na przykladzie dwéch enzyméw niezbednych
do wytworzenia jednego barwnika, warunku-
jacego ciemna barwe siersci u zwierzat. Za-
l6zmy, ze enzymy te sa kodowane przez allele
dominujgce dwdch réznych genéw. Enzym I
jest kodowany przez allel dominujacy A,

2.3. Inne sposoby dziedziczenia cech

z kolei enzym II — przez allel dominujacy B.
Barwnik warunkujgcy ciemnag siers¢ bedzie
produkowany wtedy, gdy w genotypie beda
wystepowaly allele dominujace obu genéw
(A i B). Brak allelu dominujacego ktérego-
kolwiek z tych genéw uniemozliwia produk-
cje barwnika, dlatego zwierze bedzie miato
jasng siers¢. Ten rodzaj zaleznosci sprawia, ze
gdy skrzyzujemy dwie podwdjne heterozygo-
ty, stosunek fenotypdow wynosi 9:7.

Dziedziczenie ciemnej barwy siersci u myszy
Dziatanie gendw dopetniajacych si¢ przesledzimy na przyktadzie dziedziczenia

ciemnej barwy sierdci u myszy.

Oznaczenia alleli; A —enzym |, a — brak enzymu |, B —enzym |, b — brak enzymu |l

bezbarwny enzym | bezbarwny enzym Il
zwigzek zwigzek - barwnik
wyjsciowy warunkowany posredni warunkowany
przez allel A przez allel B
P: .,Y *Q’ o W parze rodzicielskiej myszy jeden osobnik mial dwa allele dominujace
‘L; X /\‘LJ genu kodujacego enzym | (genotyp: AAbb), a drugi — dwa allele domi-
AABD 2aBB nujace genu kodujgcego enzym |l (genotyp: aaBB). Oba osobniki
byly biate.

F

-

® B

O T

F,:  AaBb|
@ d AB Ab aB ab

9 W pierwszym pokoleniu urodzity sig heterozygoty pod wzgledem obu
genow (genotyp: AaBb), dlatego wszystkie myszy mialy ciemna barwe

e Allele gendw dopelniajacych sie rozdzielajg sie zgodnie

AaBb | z |l prawem Mandla. Jednak po skrzyzowaniu hetero-

Ab, $ /Ly’ 5 »!LJ

WARREN Axoo NEGEE oo

- .s _s b

aaBB aaBb

j o | oF
ab 2

Aabb aaBb aabb

Mozliwe genotypy myszy
o bialej siersci: AAbb,
Aabb, aaBB, aaBb,
aabb,

zygotycznych myszy o ciemnej barwie sieréci w drugim
pekoleniu nie uzyskano stosunku fenotypow wynikaja-
cego z tego prawa, czyli: 9:3:3:1, tylko: 9:7.

S 4 :
ey i

Mozliwe genotypy myszy
o ciemnej siersci: AABB,
AABD, AaBb, AaBB.
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Rozdzial 2. Genetyka klasyczna

Blizej zycia

Dlaczego biate koty czesto nie stysza?

Naukowcy zaohserwowall, ze prawdo-
podobieristwo wystgpienia problemow
ze sluchem u kotow jest zwiazane z bar-
wa ich siersci | kolorem oczu. Najczesciej
nie stysza biale koty z niebieskimi oczami
(60-809%,). Dlaczego tak sig dzieje? Jest
to przykiad tzw. plejotropii, czyli sytuacii,
gdy jeden gen wplywa na wiele cech
organizmu. W tym przypadku dominujgcy
allel wplywajacy na melanccyty (komaorki
produkujgce barwniki) powoduje rowno-
czesne wystapienie u kota takich cech,
jak: biale futro, niebieskie teczowki

i gluchota.

« Dziedziczenie jednogenowe to rodzaj dziedziczenia, w ktérym wyksztalcenie jednej cechy
zalezy od jednego genu.

» Dominacja petna (zupeina) wystepuje wiedy, gdy jeden z alleli (allel dominujacy) w peini domi-
nuje nad drugim allelem (allelem recesywnym). Heterozygoty majg w tym przypadku taki fenotyp, |
jak homozygota dominujgca. -

* Dominacja niepetna (niezupeina) wystepuje wtedy, gdy Zaden allel nie dominuje w petni
nad drugim allelem. Heterozygoty wykazuja cechy posrednie pomigdzy homozygota dominujgca
a homozygotg recesywna.

» Kodominacja polega na tym, e dwa allele danego genu sg réwnorzgdne wobec siebie.

U heterozygot sa produkowane jednoczesnie oba biatka kodowane przez te allele.

« O allelach wielokrotnych méwimy wtedy, gdy jeden gen wystgpuje w co najmniej trzech
wersjach (allelach). Dziedziczenie wielogenowe to rodzaj dziedziczenia, w ktorym za wyksztat-
cenle jednej cechy odpowiada kilka gendw wspotdziatajgcych ze soba.

« Genami kumulatywnymi nazywamy kilka genéw odpowiadajgcych za wyksztaicenie jednej
cechy, ktérych efekt dziatania sie sumuje. Geny kumulatywne odpowiadajg m.in. za takie cechy,
jak masa ciata, wzrost i barwa skory.

« Geny dopelniajace sie to dwa rézne geny potrzebne do wyksztalcenia jednej cechy.

Polecenia kontrolne

1. Okredl, jaki bedzle wynik krzyzowki testowej (heterozygoty z homozygota recesywna) w przypadku
dziedziczenia barwy kwiatow u wyzlinu wigkszego.

2, Zapisz w zeszycie, ktére grupy krwi wystapia u potomstwa, jesl:
a) oboje rodzice majg grupe krwi AB,
b) oboje rodzice maja grupeg krwi 0,
¢) jedno z rodzicéw ma grupg krwi AB, a drugie — grupe krwi 0.

3. Dziedziczenie wzrostu jest cecha wielogenowa. Wyjasnij, dlaczego rodzice o $rednim wzroscie moga
mieé dwaje dzleci, z ktdrych jedno bedzie bardzo wysokie, a drugie - bardzo niskie.
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Chromosomowa
teoria dziedziczenia

s gléwne zatozenia chromosomowej teorii dziedziczenia Thomasa Morgana,
» dziedziczenie gendw sprzezonych,
* znaczenie crossing-over.

Zwroé
uwage na:

» kazdy gen zajmuje Scisle okreslone miejsce
na chromosomie, tzw. locus. Na chromo-
somach homologicznych (tworzacych

Wspblczesnie wiemy, ze w komérkach soma-
tycznych czlowieka znajduje sie 46 chro-
mosomoéw, ktére tworzg 23 pary. Kazdy
chromosom jest zbiorem genéw - ,paczka” pare) allele jednego genu zajmuja to samo
alleli w postaci DNA nawinigtego na biatka miejsce;

histonowe. Od lokalizacji gendw na chromo-  » geny znajdujace sie na jednym chromo-
somach zalezg ich wlasciwosci, ekspresja somie nazywamy genami sprzezonymi.
oraz sposob dziedziczenia. Sa one dziedziczone zaleznie od siebie —
zazwyczaj trafiajg do jednej gamety. Geny
sprzezone moga zosta¢ rozdzielone pod-
czas mejozy wskutek crossing-over.

M Jak okreslono, gdzie wystepuja
geny?

Badania Gregora Mendla pozwolity okre-
¢li¢ podstawowe prawa dziedziczenia cech.
Kolejnym krokiem w rozwoju genetyki byfo
ustalenie, w jakim miejscu w komérce znaj-
duja sie geny oraz w jaki sposéb geny sa prze-
kazywane z pokolenia na pokolenie. Prze-
lom w tej kwestii nastapil wraz z rozwojem
badarn mikroskopowych. Dzigki nim odkryto
chromosomy oraz ustalono, ze to wlasnie na
nich znajduja si¢ geny. Nastepne badania
pomogly ustali¢ zalezno$ci miedzy lokali-
zacja gendéw na chromosomach a sposobem
ich dziedziczenia. Jednym z badaczy, ktérzy
w najwigkszym stopniu przyczynili si¢ do
tych odkry¢, byt Thomas Morgan — twoérca

B Chromosomy homologiczne _

W czasie zapfodnienia material genetyczny
rodzicéw taczy si¢ ze soba, dlatego w zygo-
cie kazdy chromosom ma swéj odpowiednik.
Kazdy chromosom od ojca tworzy pare z od-
powiadajgcym mu chromosomem od matki.
W ten sposdb powstajg pary chromosomow,
ktére nazywamy chromosomami homo-
logicznymi. Znajdujg sie na nich geny wa-
runkujace te same cechy.

Lokalizacja genow sprzezonych
na chromosomach homologicznych

para chromosomdw homalogicznych

chromosomowe;j teorii dziedziczenia. \\ )
B Zatozenia chromosomowej teorii - Irzy pary gendw
i : < homozygota sprzezonych
dziedziczenia recesywna (aa}\ Zlokalizowane
: i e ? £\ w trzech miejscach
Chromosomowa tecria dziedziczenia sfor- harriozygota al bedesinnbiuny s
mulowana przez Thomasa Morgana opiera  dominujaca \\ :
sie na nastepujacych zalozeniach: {88) Allele jednego
» geny znajdujg sie na chromosomach; heterozygota genu zajmujg
» wszystkie geny sa ulozone liniowo, czyli ~ (©d) p SISl de
! ¥ g _Y a » CZY. 7, homologicznych
jeden za drugim; to samo miejsce.
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Czy geny sprzezone sg dziedziczone @
zgodnie z || prawem Mendla? ® ©

Dotychczas omawiali$my przyktady dziedziczenia cech,

w ktérych geny odpowiadajace za te cechy znajdowaly si¢

na réznych chromosomach, czyli nie byly ze soba sprzezone.
Teraz poréwnamy ten sposob dziedziczenia z sytuacja, gdy geny
s zlokalizowane na tym samym chromosomie, czyli sg ze soba
sprzezone. Jako przyklad wykorzystamy dziedziczenie barwy

i rodzaju powierzchni nasion u grochu zwyczajnego.

Oznaczenia cech:

Barwa nasion: Powierzchnia nasion:

a-wta &) @ B - gladka @ G
a - zielona @ “ b - pomarszczona @ @y

M Dziedziczenie gendw niesprzezonych (zgodnie z Il prawem Mendla)

Geny niesprzezone sg zlokalizowane na réznych chromosomach, sg wigc dziedziczone
niezaleznie od siebie. W taki sposéb sg dzledziczone barwa i rodzaj powierzchni
nasion grochu. PrzesledZ to na podanym nizej przyktadzie.

€ Do krzyzowki wybierzemy dwie podwéine Fye Q‘““g B Ayl Gan b

heterozygoty o takim samym genotypie — AaBb

o w©® © 6 ¢

P: AaBb x AaBb .
: AABB AABb AaBB | AaBb

Hg | % HHJ w® 0 0 O

AABb = AAbb  AaBb | Aabb

AaBB  AaBb aaBB | aaBb

w © © @ @

AaBb Aabb aaBb aabb

9 Kazdy z oscbnikdéw pokolenia redzicielskiego
wytwarza cztery rodzaje gamet:

AB, Ab, aB, ab.
o W przypadku gendw niesprzezonych w efekcie
VAN _ skrzyzowania dwdch podwajnych heterozygot

el N stosunek fenotypéw w pokoleniu Fy wynosi:
9:3:3:1.
e Aby okresli¢, jakie potomstwo otrzymamy Stosunek fenotypdw:
w pokoleniu Fy, musimy skonstruowac

szachownice Punnetta. t’ﬁ @y ‘;y ‘b

AB_ |
9 : 3 ¥ 3 : 1

W przypadku dziedziczenia genow niesprzezonych stosunek fenotypow w pokoleniu F; jest
zgodny z |l prawem Mendla. Geny takie sa wiec dziedziczone zgodnie z Il prawem Mendla.
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A_bb | aaB_ | aabb |

Zielony kolor nasion jest cecha
recesywna, a gladka powierzchnia -
cechg dominujgcyg.

Wskazowka

Jak zapisujemy genotyp w przypadku gendw sprzezonych?

Sprzezenie gendw najczescie] zapisujemy za pomocg kreski ulamkowej. Allele zlokalizowane
| na jednym chromosomie zapisujemy nad kreska, a zlokalizowane na drugim, homologicznym
| chromosomie — pod kreska. Przykladowo, jezeli s3 ze soba sprzgzone geny AB oraz ab,

to genotyp podwdojne] heterozygoty mozemy zapisac jako:

AB 1 AB/ab.
ab Genotyp: Gamety:
Wytwarzane przez nig gamety to: AB oraz ab. i o

{a a

Sprzezenie gendw mozemy przedstawic
rowniez w sposob graficzny — siHb B b
na chromosomach.

M Dziedziczenie genow sprzezonych (niezgodnie z Il prawem Mendia)
Geny sprzezone s3 zlokalizowane na tym samym chromosomie, sg wiec dziedziczone
zaleznie od siebie. Ponizej mozesz przesledzi¢ hipotetyczng sytuacje, w kidrej zaktadamy, ze
geny odpowiedzialne za dziedziczenie barwy i rodzaju powierzchni nasion grochu sa sprzgzone.
€D Do krzyzéwki wybierzemy dwie podwdine Fyi [aBab \
: 3 Q- J| (AB ab | |
heterozygoty o takim samym genotypie - |AB/ab

AB/ab. | o '
AB (& @

P: AB/ab x AB/ab |
1 AB/AB | AB/ab

N S ~ @ @
| ApMa | X | /
\o% /

\
ANma | | .
\a " / AB/ab | ab/ab |
@ Kazdy z osobnikow pokolenia rodzicielskiego

@ W przypadku genow sprzezonych w efekcie
wytwarza dwa rodzaje gamet: AB | ab.

skrzyzowania dwoch podwojnych heterozygot
stosunek fenotypow w pokoleniu F; bedzie
wynosit: 3:1.

) v “m\\ /" '"““\\ Stosunek fenotypdw:
( \
A k) v &
G AN / © o
L S AB/. | ab/ab
(&) Aby okresli, jakie potomstwo otrzymamy A

w pokoleniu Fy, musimy skonstruowac
szachownice Punnetta.

Gdyby geny barwy i rodzaju powierzchni nasion grochu byly ze sobg sprzezone,
stosunek fenotypdw w pokoleniu Fy bylby niezgodny z Il prawem Mendla.
Dziedziczenie gendw sprzezonych jest wiec niezgodne z Il prawem Mendla.
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Iy Rozdziat 2. Genelyka klasyczna 2.4, Chromosomowa teoria dziedziczenia IS
M Czy geny sprzgzone zawsze Réznorodnoéé genetyczna organizméw ma ]'okpo kroku
s dziedziczone razem? ogromne znaczenie, poniewaz nowe kombi- p——
. PR s I

Geny sprzezone nie zawsze sg dziedziczone  nacje alleli moga np. okaza¢ si¢ korzystne Przykfad 2. . .
razem, moga one zosta¢ rozdzielone na sku-  w okreglonych warunkach §rodowiska. Allel A jest sprzezony z allelem B, z kolei allel a jest |51 skonstruuj szachownice Punnetta. Okres|

b ot | . . sprzezony z allelem b. Jaki bedzie wynik krzyzowki genotypy potomstwa.
tek crossing-over. }e‘st to proces po CBAACY  Rodzaje gamet wytwarzanych w zaleznosci podwaine] heterozygoty z podwdjng homozygota Genotyp F,: AB/ab
na wymianie odcinkéw chromatyd pomigdzy o4 tego, czy zaszedt crossing-over recesywna? Podaj stosunek genotypow. Gamety F,: AB oraz ab
chromosomami homologicznymi. Dochodzi .
do niego w czasie pierwszego podziatu mejo- , / |1l Zapisz genotypy rodzicéw. o d AB =
tycznego. iH Alfa | P: AB/ab x ab/ab

\_Bygd / _ _ _ ab AB/ab ab/ab

M Znaczenie crossing-over Nl | )| zapisz rodzaje gamet wytwarzanych

§ g ; el b bod / \ \ przez rodzicow.
Ropdzislenie genow SprapponyCil poOssss Tk dd hVa Y d ] Gamety jednego z rodzicow: AB lub ab Kl sformutuj odpowied?.
SIERRMAER AT myigkez rézlnorodnoéé bgene \/ \ ( \( \ ' Gamety drugiego z rodzicow: ab Odpowiedz: Stosunek genotypdw wynosi 1:1.
tyczng gamet — wzrasta liczba mozliwych | A ,) |, a Jl A ) | a | e B
kombinacji genotypéw. Z kolei wigksza ~\ BY / \ Bp /A Eb /A BE /
réznorodnoéé gamet powoduje zwigkszenie ey - =
2 A 1i : i Gamety zawierajace Gamety zawierajgce

w =
e gl ey kom}?m?c’" gepotypé. chromosomy, w ktorych chromosomy © zmienio- . e ) )
w zygotach, a co za tym idzie — zwigkszenie g assedf crossing- nym ukladzie allel « Chromosomowa teoria dziedziczenia zaklada, ze:
réznorodnoéci genetycznej organizméw. -ovear. po crossing-over. - geny znajduijg sie na chromosomach,
. . — geny sg utozone liniowo i zajmuja okreslone miejsce (focus) na chromosomach,
'Kfrok_ po ‘kroku el ol bl =N J - allele tego samego genu zajmujg na chromosomach homologicznych to samo miejsce,
ity et Rt HEE : ' I - geny znajdujgce sig na tym samym chromosomie sa genami sprzezonymi i sg dziedziczone
Rozwigzywanie zadar dotyczacych gendw sprzezonych | zaleznie od siebie.
Przyklad 1 I1 Okre$l genotyp pokolenia F, oraz podaj ' * Chromosomy homologiczne to pary chramosoméw, z ktérych jeden pochodzi od matki,
. 1 | . i
i i a drugi od ojca.

U pewnego gatunku storczyka sa ze soba sprzg- rgdzala gamet u;Jytwarzanych przez osobni | o ) . . _ .
zone geny warunkujgce barwe kwiatdw — fioletowg ki tego pokolenia, gdy sprzezenie byio ! * W przypadku sprzezenia gendw w wyniku skrzyzowania dwéch podwdjnych heterozygot
lub rézowa, oraz zabarwienie lici — jednolite albo catkowite. ! u potomstwa otrzymamy stosunek fenotypéw 3:1, czyli niezgodny z Il prawem Mendla.
plamiste. Po skrzyzowaniu podwdjnej homozygoty Genotyp F,: AB/ab .

Proces crossing-over polega na wymianie fragmentéw chromatyd pomigdzy chromosomami
homologicznymi. Zachodzi on podczas mejozy | moze doprowadzic do rozdzielenia genéw
sprzezonych oraz zwigkszenia mozliwych kombinacji gendw w gametach. Dzieki temu zwieksza

dominujacej z podwajna homozygota recesywnag Gamety F,: AB oraz ab
w pokoleniu F, otrzymano wylacznie rosliny
o kwiatach fioletowych i lisciach jednolicie zabar-

[}l Skonstruuj szachownice Punetta. Okresl

wionych. Okresl, kidre cechy byly dominujace, genotypy i fenotypy pokolenia F,. | sig roznorodnose genetyczna organizmow.
a kiore — recesywne. Podaj rozkiad fenotypow g AB L f.
i genotypdw w pokoleniu F, przy zalozeniu, Ze nie Q |

zaszed! praces crossing-over (sprzgzenie bylo AB/AB AB/ab B BBl teiia kontrolne
colkowite). AB  kwiaty fioletowe, kwiaty fioletowe,

; o o liscie jednolite liscie jednolite . 1. Wyjasnij, dlaczego gendw sprzgzonych nie dziedziczy sig zgodnie z Il prawem Mendila,
Ustal, ktére allele s3 dominujace, a ktore 2. Okres|, ile rodzajéw gamet wytworzy potréjna heterozygota w nastepujacych przypadkach:

!
3 i le. i , , ]
recesywne. Nastepnie oznacz allele AB/ab ab/ab } a) wszystkie geny s3 zlokalizowane na tym samym chromosomie,
Wekazswia ab  kwiaty fioletowe, kwiaty rézowe, | b) kazdy gen znajduije si¢ na innym chromosomie,
U heterozygot ujawniajg sie cechy dominujace. liscie jednolite liécie plamiaste ! c) dwa geny sa zlokalizowane na tym samych chromasomie, a trzeci gen — na innym chromosomie.
I|

3. Podaj, jaki bedzie rozkiad cech u potomstwa pary o nastepujacych genotypach:
A - kwialy fioletowe, a — kwiaty rozowe I Sformutuj odpowiedz. DE{d?)f DE/DE _ .
B - liscie jednalite, b - liscie plamiaste 4. Wyjasnij znaczenie crossing-over.

Odpowiedz: Rozklad fenotypow w pokoleniu Fy 5. Na podstawie dostepnych #radet informacii wyjagnii, na czym polega mapowanie chromosomow,

[l Zapisz genotypy rodzicow. t0: 3:1, a rozklad genotypow to: 1:2:1.
P: AB/AB x ab/ab




i

)

e kariotyp czlowieka,
s dziedziczenie pici u cztowieka,

Zwroc
uwage na:

Dziedziczenie pfci.
Cechy sprzezone z pitcia

= cechy sprzezone z plcia i przykiady ich dziedziczenia.

Przyszli rodzice czesto styszg pytanie: dziew-
czynka czy chtopiec? Czy moga okresli¢ ple¢
dziecka lub chociaz prawdopodobieristwo
urodzenia sie chlopca lub dziewczynki bez
przeprowadzania badai? Od czego zalezy ge-
netyczna ple¢ potomstwa? [ czy istnieja cechy,
ktorych dziedziczenie jest zalezne od pici?

M Kariotyp. Chromosomy pici

Kariotypem nazywamy zestaw wszystkich
chromosoméw w komérce diploidalne;j.
Kariotyp czlowieka zawiera 46 chromosomow

I
@« U
H H 1

38 é’@ 1
88 38 38 36

22 pary autosomoéw

i %@
S! M

tworzgcych 23 pary. 22 pary chromosomow
stanowia autosomy. Sg one takie same u obu
plci. Natomiast ostatnia para to chromosomy
plei, ktére zawieraja geny warunkujgce pte¢
organizmu. U kobiet sa to dwa chromosomy X,
natomiast u mezczyzn — chromosom X
oraz chromosem Y,

Czy wiesz, ze...

Gléwnym czynnikiem, ktory wplywa na rozwdj
pierwszorzedowych meskich cech plciowych
(czyli jader), jest bialko kodowane przez gen SRY.
Gen ten znajduje sig na chromosomie Y.

1 para chromosomaéw plci

chromosomy
pici mezczyzny

Kariotyp mez-
czyzny zapisuje-
my jako 46, XY.

Kariotyp kobiety
zapisujemy jako
48, XX.

.}

23 chromosomy
plci kobiety

Kariotyp cztowieka skiada sie z 23 par chromosomaow, 22 pary to autosomy, a jedna para to chromosomy pici.
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Dziedziczenie ptci u cztowieka

W komorkach jajowych produkowanych przez kobiete
zawsze znajduje sie chromosom X. Polowa gamet meskich,
czyli plemnikéw, zawiera chromosom X, a druga pofowa —
chromosom Y. Ple¢ dziecka zalezy od tego, czy z komoérka
jajowa polaczy sie plemnik z chromosomem X, czy z chro-
mosomem Y, ktdry zawiera geny warunkujgce pfe¢ meska.

Aby dowiedzie¢ sig, jakie jest prawdopodobieristwo
urodzenia chlopca lub dziewczynki, przeanalizuj ponizszy
schemat dotyczacy potaczenia gamet i dziedziczenia piei.

9

XX XX XY

2.5, Dziedziczenie plci. Cechy sprzezone z picia N

o
XY
Qxf' X Y
O ©
XX | XY
0O @
XY XXXy

Prawdopodobienstwo urodzenia sig chtopca i dziewczynki jest takie samo — wynosi 50%.

Czy wiesz, ze...

Ple¢ moze by¢ warunkowana w rézny sposob.
Przykiadowo u ptakow czy niektorych motyli
dwa rézne chromosomy oznaczaja samice,

a dwa takie same — samea, Z kolei u wielu
owaddw samice maja dwa chromosomy pici,
a samce - tylko jeden.

B Czym sg cechy sprzezone z picig?
Cechy sprzezone z plcia to cechy, ktére s wa-
runkowane przez geny znajdujace si¢ na chro-
mosomach ptci, gtownie na chroemosomie X.
Chromosom Y zawiera niewiele genow i sa
one zwigzane przede wszystkim z wyksztat-
ceniem meskich cech plciowych. Natomiast
na chromosomie X znajduje sie wiele ge-
now odpowiadajacych za cechy organizmu
niedotyczace plci. Dlatego omawiajac cechy
sprzezone z plcia i ich dziedziczenie, naj-
czgdciej moéwimy o cechach sprzezonych

z chromosomem X. Allele tych cech oznacza-
my litera obok znaku X.

Przyktadowo, jedna z cech sprzezonych
z plcig jest umiejetnoéé rozrézniania barw.
Allel recesywny odpowiada za zaburzenie
rozrézniania barw zwane daltonizmem. Ozna-
czamy go jako X4, Allel dominujacy odpowia-
da za prawidlowe widzenie barw i oznaczamy
go jako XP.

Na chromosomie X znajduja sie takze geny
warunkujace funkcjonowanie mieéni czy
produkowanie czynnikéw umozliwiajacych
krzepnigcie krwi. Dlatego do najbardziej zna-
nych przyktadéw cech sprzezonych z plcia na-
lezg choroby genetyczne, takie jak hemofilia
czy dystrofia mieéniowa Duchenne'a. Ponie-
waz allele warunkujace te choroby sg rece-
sywne i wystepuja na chromosomie X, duzo
czeéciej choruja na nie mezezyZni niz kobiety.
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2.5. Dziedziczenie ptol. Cechy sprzezone z picig N

Jakie jest prawdopodobieristwo wystagpienia daltonizmu?

Prawdopodobienstwo wystgpienia daltonizmu u dziecka zalezy zaréowno od jego
plci, jak i od tego, ktére z rodzicéw ma tg cechg. Mozliwe jest rowniez, ze rodzice
prawidlowo rozrézniajacy barwy beda mieli dziecko z daltonizmem.

Przeanalizuj trzy sytuacje.

9 Ojciec jest daltonista, a matka e Ojciec nie jest daltonista, o Ojciec jest daltonista,
nie jest daltonistka ani nosiciel- a matka jest nosicielka a matka jest nosicielkg
ka daltonizmu, daltonizmu. daltonizmu.
d o d
xd Y X0 Y xd Y
Q Q@ Q
X0xd XDy XbxP X0y XDOxd xPy
XP  nosicielka zdrowy XP drowa zdrowy XP  hosicielka zdrowy
daltonizmu syn corka syn daltonizmu syn
d D Dyd
o s Y = Wk xdy xaxd Xoy
3 i i i o X Nesliibka daltonista Xt daltonistka  daltonista
daltonizmu syn daltonizmu [ !
Corki beda nosicielkami daltoni- Istnieje 50-procentowe prawdo- Istnieje 50-procentowe ryzyko,
Zmu, a synowie beda zdrowi, podobienstwo, ze cérka bedzie 7e dziecko, bez wzgledu na pled,
nosicielka daltonizmu i 50-pro- bedzie daltonista, Dziewczynki,
centowe ryzyko, ze syn bedzie ktore nie bedg daltonistkami, beda
daltonista. nosicielkami daltonizmu.

i 3 U obrs ostrzeganie barw i Osoby bez daltonizmu zobaczg

; przez osobe z jednym z rodzajéw daltonizmu. ha Zjech o game barw: .| Rozwiazywanie krzyiéwek genetycznych dotyczacych dziedziczenia
' cech sprzezonych z pici
|' M Daltonizm u mezczyzn M Daltonizm u kobiet RIS AR
' MezczyZni majg tylko jeden chromosom X, Kobiety maja dwa chromosomy X, dlatego majg dwa Przyklad 1. 4] Skonstruuj szachownice Punnetta. Okres|
dlatego wystepuje u nich tylko Jeden allel allele genu sprzezonego z plcig. Jezeli chociaz na jednym Ojciec i matka sa daltonistami. Okresl, jakie jest genotypy i fenotypy potomstwa.
genu sprzezonego z plcig. Jezell na chromo- z chromosomow znajduie sig allel dominujacy (D), prawdopodobienstwo wystapienia daltonizmu g ;
somie X znajduije sig allel dominujacy (D), to kobieta prawidlowo rozréznia barwy. Jezeli jednak uich potomstwa. Q X Y
to mezczyzna prawidiowo rozréznia barwy, na drugim chromosomie znajdzie sig allel recesywny (d), ) iy iy
a jedli allel recesywny (d), to megzczyzna to kobieta jest nosicielka daltonizmu. Kobieta jest [il] Oznacz allele na chromosomach. xd daltonistka daltonist
jest daltonista. daltonistka tylko wtedy, gdy na obu chromosomach X X0 — prawidiowe rozré#nianie barw altonis altonista
znajdzie sig allel recesywny. xd — daltonizm 3 Xdyd xdy
daltonistka daltonista

P: Xdxd 5 xdy [l sformutuj odpowiedz.
DA @D DA Ad Odpowiedz: Prawdopodobieristwo, ze po-

1] Okresl rodzaje gamet obojga rodzicéw. tomstwo tej pary bedzie miato daltonizm,

==

) &) ) H H 1] Zapisz genotypy rodzicow.
X X

G

Y o Gamety matki: X9 wynosi 100% (niezaleznie od pici potomstwa).
Mezczyzna prawidlowo  Mezczyzna Kobieta Kobieta nosicielka Kobieta Gamety ojca; X¢, Y
rozrdzniajacy barwy. z daltonizmem. prawidtowo daltonizrmu (prawi- Z daltonizrmem.
rozrozniajaca dtowo rozrozniajgca
barwy. barwy}.
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Krok po kroku

Rozdziat 2. Genetyka klasyczna

Rozwiazywanie krzyzéwek genetycznych dotyczacych dziedziczenia
cech sprzezonych z plcig

[E] Okreél rodzaje gamet obojga rodzicéw. 'i

Gamety matki; XH, Xh
Gamety ojca: XH, ¥

Przyktad 2.

Hemofilia jest chorcba genetyczng sprzgzona

z plcia. Jej objawem jest brak krzepliwosci krwi.
Allel warunkujacy hemofilie jest recesywny (h), a allel
warunkujgcy normalna krzepliwosé krwi — dominu-
jacy (H). Rodzice pewnego chtopca chorego na

[} Skonstruuj szachownice Punnetta. Okres|
genotypy i fenotypy potomstwa.

hemofilie sa zdrowi. Okresl prawdopodobieristwo J NG v
wystapienia hemofilii u kolejnego syna tej pary. _ Q i
HyH XHY
[Ell 0znacz allele na chromosomach. xH 4 i - ST
zdrowa cor zdr
XH — prawidiowa krzepliwo$é
XN — hemofilia XHyh o
h o

] Zapisz genotypy rodzicow. & pscisha synz hemofii

Wskazowka
Syn pary ma hemofilie, co oznacza, ze matka musi
by¢ nosicielka tej choroby.

[5] sformutuj odpowiedz.

Odpowiedz: Prawdopodobienstwo, ze kolejny
syn bedzie miat hemofilig, wynosi 60%.

P: XHXP x XHY

« Kariotyp to zestaw wszystkich chromosoméw w diploidalnej komdrce.

« W kariotypie czlowieka wystepujg 23 pary chromosoméw — 22 pary autosoméw oraz jedna para
chromosomow plci: XX u kabiet | XY u mezczyzn.

« Genetyczne prawdopodobieristwo urodzenia syna lub cérki zawsze wynosi 50%.

« Cechy warunkowane przez geny zlokalizowane na chromosomach pici nazywamy cechami
sprzezonymi z ptcig. Sa to giéwnie cechy sprzezone z chromosomem X. Przyktadami takich
cech sa daltonizm i hemofilia. Wystepuja one czeséclej u mezczyzn niz u kobiet, poniewaz
do ujawnienia cechy recesywnej U mezczyzn wystarczy jeden allel genu.

Polecenia kontrolne

1. Wyjadnii, czym sig rézni kariotyp mezczyzny od kariotypu kobiety.
2. Podaj genotypy:
a) mezczyzny o normalnej krzepliwosci krwi,
b) mezczyzny chorego na hemolfilie,
¢) kobiety nosicielki allelu hemofilii.
3. Skonstruuj w zeszycie krzyzéwke genetyczna pokazujgca sposob dziedziczenia hemofili,
jesli ojciec jest chory na hemafilie, a matka nie ma allelu warunkujgcego te chorobe.
4. Wyjaénij, dlaczego kobiety sg rzadziej daltonistkami niz mezczyzni.
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Zmiennos¢ organizmow.
Mutacje

= rodzaje zmienno$ci | ich przyczyny,
= ciagla i niecigglg zmiennosé cechy,
» czynniki mutagenne, rodzaje mutacji i ich skutki,

Zwroc
uwage na:

s mutacje jako przyczyny transformaciji nowotworowej komaorek.

Réznimy sie wygladem, poniewaz kazdy

z nas odziedziczyl inna informacje gene-
tyczng po swoich rodzicach. Nasz wyglad
nie zalezy jednak tylko od genéw, ale réwniez
od érodowiska, w ktérym zyjemy.

M Czym jest zmienno$¢ organizméw?

Zmiennoéé organizmdéw to wystepowanie
réznic pomigdzy osobnikami nalezacymi
do jednego gatunku. Wynika ona z réznorod-
noéci fenotypdéw organizmoéw, ktére z kolei
sa ksztattowane zaréwno przez czynniki §ro-
dowiska, jak i przez genotypy organizméw.
Dlatego zmiennos¢ dzielimy na zmienno$é
srodowiskowa i zmienno$¢ genetyczng.

Rodzaje zmiennosci
organizméw

zmiennosé
$érodowiskowa

zmiennosé
genetyczna

B Zmienno$é srodowiskowa

Zmienno$é érodowiskowa to zréznicowa-
nie fenotypéw osobnikéw majacych ten sam
genotyp. Wynika ona z przystosowania orga-
nizméw do warunkéw érodowiska, np. ilosci
$wiatla, jakosci i iloci pokarmu czy ‘tempe-
ratury. Cechy, ktére powstaja pod wplywem
srodowiska, nie sa dziedziczne.

Czym jest plastycznosc fenotypow?

Mianem plastycznoéci fenotypéw okreslamy zdolnoéé organizméw do zmian
fenotypéw w zaleznoéci od zmian srodowiska. Wyznacza ona zakres, w ktérym
wynikajacy z genotypu fenotyp moze by¢ modyfikowany przez czynniki §rodowiska.
Nasz fenotyp zalezy od takich czynnikéw, jak: rodzaj diety, intensywno$¢ aktywnoéci
fizycznej, zanieczyszczenie $rodowiska czy przebyte choroby.

s
Jednym z waznych czynnikdw wplywajacych na nasz
fenotyp (np. na mase i budowe ciala) jest aklywnosé
fizyczna,

BliZznigta jednojajowe majg taki sam genotyp,
ale réznig sie pewnymi cechami, poniewaz wptywaja
na nie rdzne czynniki srodowiska,
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Iy {mmm Rozdlzial 2. Genetyka Klasyczna

B Zmiennosc genetyczna [ Rodzaje zmiennosci genetycznej

S | |

Zmiennosc¢ genetyczna oznacza zroéznicowa-

nie genotypéw osobnikéw jednego gatunku. zmienno$¢

mutacyjna

zmiennoscé
rekombinacyjna

Jest ona dziedziczna — informacja gene-

* w wyniku mutaciji
powstajg nowe
allele gendw, ktore
moga prowadzié
do tworzenia nowych
genotypow

* dzieki procesom
zwiazanym z rozmna-
Zaniem pfciowym

tyczna zapisana w genach rodzicéw jest prze-
kazywana potomstwu.
Wyrdzniamy zmienno$¢ genetyczng i tworzeniem gamet
- ‘ i : 5 powstajg nowe ro-
: rekornb'macy]nq i zmienno$é genetyczna il SAnSSA
' mutacyjng. .

Zmiennos$¢ ciggta i zmiennos¢ nieciagta cech

Zmiennoé¢ genetyczng dzielimy takze ze wzgledu na charakter dziedziczonej cechy

na zmienno$¢ ciggla i nieciagla.

« Zmienno$¢ ciagla — dotyczy cech ilosciowych. Fenotypy wykazuja rozne wartoéci danej
cechy. Zmienno$¢ ta jest warunkowana najczeéciej przez geny kumulatywne.
Jej przykiadami sa wzrost i barwa skéry.

Przyktad zmienno$ci ciagtej

R
‘-;'-‘?

Dziedziczenie koloru skéry ujawnia bardzo duzo mozliwych warlosci posrednich tej cechy.

« Zmienno$é nieciagta — dotyczy cech jakoéciowych. Fenotypy sa wyraznie rozne, cechy
majq skrajne wartosci. Zmienno$¢ nieciagta jest warunkowana zwykle przez jeden gen.
Przykltadami tego rodzaju zmiennoéci sa: dziedziczenie grup krwi w uktadzie ABO,
daltonizm lub prawidlowe rozréznianie barw.

Przykiady zmiennosci nieciggtej

Patki uszu moga by¢ albo wolne, albo przyrosniete.

Niektore osoly maja doleczki w policzkach.
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Zmiennos¢ genetyczna rekombinacyjna
Dzieci sa podobne do swoich rodzicéw,
ale nigdy nie sg ich doktadnymi kopiami.
Duzy wplyw na zréznicowanie genotypdéw
u osobnikéw potomnych ma rekombinacja,
czyli proces prowadzacy do uzyskania
réznorodnych uktaddow alleli genéw tworza-
cych genotypy. Rekombinacja nie prowadzi
do tworzenia nowych gendw czy allel, tylko
do uzyskania nowych ich kombinacji w geno-
typach. Do czynnikéw wptywajacych na
rekombinacje naleza:

» losowy dobdr osobnikéw rodzicielskich,

» niezalezna segregacja chromosoméw do
gamet w czasie mejozy,

» wymiana odcinkéw miedzy chromo-
somami homologicznymi w czasie cros-
sing-over,

» losowe laczenie sie gamet podczas zaplod-
nienia.

Czy wiesz, ze...
U czlowieka jest mozliwych ok. 8,4 min (229)
kombinacji chromosomow w gametach.

Zmiennosé genetyczna mutacyjna

Mutacja to trwata, nagta zmiana w materiale
genetycznym. Jezeli mutacja dotyczy zmian

2.6. Zmiennosé organizmow. Mutacie I

w komérkach somatycznych (np. komérkach
skéry), to nie jest dziedziczna. Natomiast
jezeli dotyczy komérek rozrodczych — jest
dziedziczna i zostaje przekazana kolejnym
pokoleniom,

Mutacje moga by¢ niekorzystne dla orga-
nizmu (np. mutacje prowadzace do choréb
genetycznych) lub — rzadziej — korzystne
(np. mutacja moze okaza¢ sie korzystna
w danym srodowisku). Mutacje w materiale
genetycznym pojedynczych genéw moga
doprowadzi¢ do powstania nowych alleli.
Jesli cecha ta zostanie przekazana kolejnym
pokoleniom, to moze si¢ utrwali¢ (zwlasz-
cza, gdy bedzie to cecha korzystna). Mutacje
moga by¢ réwniez Zrédtem nowych genow
— nowych cech, ktére zwiekszajg zmiennogc¢
genetyczny.

Czynniki mutagenne

Czasami mutacje powstajg spontanicznie
w organizmie, np. wskutek pomytki w czasie
replikacji. Czeéciej jednak s3 spowodowane
przez zewnetrzny czynnik mutagenny, ktéry
wywoluje zmiany w materiale genetycznym.
Ze wzgledu na pochodzenie czynniki muta-
genne dzielimy na: fizyczne, chemiczne lub
biclogiczne.

Przyktady czynnikéw mutagennych i skutkéw ich dziatania

Lﬁodzaje czynnikow

Przykiady czynnikéw

Przyktady skutkow

Gzynniki fizyczne

wysoka temperatura, promieniowanie = Promieniowanie UV moZe przyczyniac

rentgenowskie, promieniowanie gam- | sie do rozwoju czerniaka.
ma, promieniowanie ultrafioletowe (UV)

Czynniki chemiczne

konserwanty zywnosci (np. azotan(lll)  Sktadniki dymu tytoniowego moga
sodu), niektére sktadniki zanleczysz-

powodowad nowotwory pluc, Zotgdka

czen (np. dioksyny, weglowodory aro- | czy jelita grubego.
matyczne, pestycydy), sktadniki dymu
tytoniowego (np. nikotyna, benzopiren)

Czynniki biologiczne wirusy, grzyby, bakterie

Zakazenie wirusem HPV moze pro-
wadzi¢ do rozwoju nowotworu szyjki
macicy, a wirusowe zapalenie watroby
(HBY i HCV) — do powstania raka
watroby.
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Rodzaje mutaciji genowych i chromosomowych

Wiér6d mutacji wyrézniamy mutacje genowe, ktore dotycza pojedynczych
nukleotydéw, oraz mutacje chromosomowe, ktore dotycza calych chromosomow.

M Mutacje genowe

Mutacje genowe sa zwiazane ze zmianami zachodzgcymi w pojedynczych nukleotydach DNA.
Radzaje mutacii genowych oraz mozliwe skutki tych mutacji przedstawilismy ponizej.

Hﬂ " 1] ﬂ c} . Q E ﬂ Wyjéciowa, prawidiowa sekwencija nici matrycowej DNA,

TRANSKRYPCJA
._ _EEI!J l!] E . .E__ Czasteczka mRNA powstala w wyniku transkrypcii.

@ i @ @ @ taricuch aminokwasdw powstaty w wyniku translacii.

} Substytucja — wymiana jednego nukleotydu na inny

TRANSLACJA

P
% @ p &
EIMIQE ugey IH%EIEEUEEH Iﬂﬂﬁﬂ [olopde]el!
spoulofflele ososolofelele coonBBOERElO

@@@@ @ @_®® @ kit

L ' _ Skutki mutac % ]

Mutacja nonsensowna - po

Mutacja zmiany sensu - na Mutacja milczaca - wymiana acjar .
skutek wymiany nukleotydu kodon = nukleotydu nie spowoduje zamianie jednego 'nukleotydu na inny
moze oznaczac zupetnie inny Zadnych zmian, poniewaz nowa kodon oznacza trojke nonsensowng
aminokwas. sekwencja nukleotyddw oznacza  (kodon STOP). Synteza biatka zo_sta]e
dalej ten sam aminokwas. przerwana, a wyprodukowane biatko
moze by nigaktywne,

» Insercja - wstawienie nukleotydu, delecja — utrata nukleotydu

"‘__‘5 _ Insercja s ﬁ Delecja

BIH HUREEUERRA RARE ARBUEHEA
poglololulule pooe ofelsBo

Q020 QO

Skutek cbu mutaciji: ] \
Zmiana ramki odezytu - ramka odczytu to seria kodondw w sekwencji DNA zaczynajaca sig

od kodonu START, a koiczaca sig kodonem STOP. Wstawienie lub utrata innej_niz trzy
(lub wielokrotnosé trzech) liczby nukleotyddw powoduje zmiang w odczytywaniu kodondw
od miejsca mutacji. Prowadzi to do wstawienia nieodpowiednich aminokwasow.
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@ Mutacje chromosomowe

Mutacje chromosomowe (aberracje chromosomowe) dotyczag budowy |ub liczby
chromosomow. Najczestszg przyczyna tych mutacji sa bledy w czasie podzialéw
komaorkowych oraz czynniki mutagenne zaburzajgce te podzialy.

b Mutacje chromosomowe strukturalne

Mutacje strukturalne powstajg na skutek pekania chromosomaow,
a nastepnie blednego polgczenia fragmentow.

fragment z innego

/chromosomu

Translokacja — przeniesienie fragmentu
Z jednego chromosomu na inny,
niehomologiczny chromosom.

>

Delecja - utrata fragmentu chromosomu.

N -

PRAWIDLOWY CHROMOSOM

Inwersja — odwrocenie
fragmentu chromosomu o 180°,

Duplikacja - podwojenie fragmentu chromosomu.

» Mutacje chromosomowe liczbowe

Mutacje liczbowe chromosomow powstaja najczesciej na skutek zaburzenia
rozdzialu chromosomow w trakcie podzialéw komadrkowych.

Do jednej gamety (np. komdrki jajowej) trafiaja dwa
chromaosomy z pary zamiast jednego chromosomu.

(n+1)  Taka gameta zawiera wigc jeden chromosom
dodatkowy. Po zaplodnieniu zygota bedzie miata
47 chromosomow. Taka mutacje nazywamy trisomia.
( | (h-1)

Do drugiej gamety nie trafia ani jeden chromosom
z danej pary. Po zaptednieniu zygota bedzie miafa
wiec 45 chromosemow. Taka mutacje nazywamy
monosomia.

i

Poliploidalnosé polega na zwielokrotnieniu catych
genomaw {np. 3n, 4n, 5n ...). U ludzi takie mutacje
s Smiertelne, natomiast sa one czeste u roslin,

np. u roslin uprawnych, takich jak truskawki.

|
/

A
Komérka

tetraploidalna {4n}.

Komérka
diploidalna (2n).
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M Czym jest transformacja
nowotworowa?

Transformacja nowotworowa polega na prze-
mianie prawidtowych komérek naszego ciafa
w komoérki nowotworowe. Gtowna cechg
takich komérek jest zdolno$¢ do statego, nie-
kontrolowanego podziatu i zanik zdolnosci
do zaprogramowanej émierci (apoptozy).
Bezposrednig przyczyna transformacji
nowotworowej s3 mutacje w genach koduja-
cych bialka regulujace cykl komérkowy. Przy-
kfadowo biatko p53 hamuje replikacje DNA

Etapy powstawania nowotworu

Uszkodzenie DNA na

Kumulowanie sig zmian

skutek mutacji prowadzi w DNA powoduje
do zmiany informacii powstanie komarki
genetycznej. nowotworowej,

« Zmienno$é organizméw oznacza wystgpowanie roznic pomiedzy osobnikami jednego gatunku.

w czasie cyklu komérkowego, jesli material
genetyczny jest uszkodzony, co daje czas na
jego naprawe. Jeéli zmiany w DNA sa zbyt
duze, biatko to inicjuje apoptoze komorki.
Brak biatka p53 wynikajacy z mutacji genu
warunkujacego jego produkcje moze prowa-
dzié do choroby nowotworowej.

Istotne s3 tez mutacje w genach regulu-
jacych naprawe DNA. Jeéli geny te nie beda
prawidlowo funkcjonowaé, dojdzie do nagro-
madzenia bledéw w DNA, co moze spowo-
dowad transformacje nowotworowg komarki.

Guz rozrasta sig i moze
tworzycé przerzuty
do innych tkanek.

Komorki ze zmieniong
informacja genetyczng
namnazajg sig. W efek-
cie powstaje guz.

¢ Zmienno$é $rodowiskowa jest niedzledziczna i polega na mozliwosci wyksztatcenia rdznych
fenotypdw przez osobniki o tym samym genotypie w zaleznoscl od warunkéw srodowiska.
= Zmiennoé¢ genetyczna wiaze sie z réznym ukladem gendw. Dzieli sig ona na
- zmienno$¢ rekombinacyjna prowadzaca do uzyskania réznorodnych ukladow alleli
najczesciej przez procesy zwigzane z rozmnazaniem plciowym,
-~ zmienno&é mutacyjng prowadzaca do powstania nowych alleli oraz gendw w wyniku
mutacji — trwalej, naglej zmiany w materiale genetycznym.

« Wyrdzniamy mutacje: genowe (substytucja, delecja, insercja) oraz chromosomowe

(strukturalne i liczbowe).

* Transformacja nowotworowa polega na mutaciji materiatu genetycznego, kiora prowadzi
do zamiany prawidlowo funkcjonujacej komorki w komaorke nowotworowsg.

Polecenia kontrolne

1. Podaj trzy przyklady wplywu srodowiska na fenotyp cztowieka.

2. Scharakteryzuj rodzaje mutacji genowych.

3. Okredl, jakia zmiany w sekwenciji aminokwasow moze wywola¢ mutacja polegajgca na zamianie

jednego nukleotydu na inny.
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Choroby i zaburzenia
genetyczne cztowieka

Zwrodé * podioze genetyczne chordb jednogenowych oraz aberracji

uwage na: chromosomowych czlowieka,

* gposoby dziedziczenia chordb jednogenowych,
e wybrane aberracje chromosomowe czlowieka,

* analize rodowodu genetycznego.

Wynikiem mutacji mogg byé choroby lub
zaburzenia genetyczne. Przykladem jest
daltonizm, ktéry oméwiliémy juz w lekeji
dotyczacej dziedziczenia cech sprzezonych
z plcig. Teraz poznasz wiecej przyktadéw
chordb i zaburzen genetycznych, ich podzial
oraz sposob dziedziczenia. Oméwimy réw-
niez przyklady aberracji chromosomowych
wystepujacych u czlowieka.

M Choroby jednogenowe

Choroby jednogenowe sa spowodowane

mutacjami w jednym genie. Dzielimy je ze

wzgledu na lokalizacje genu, ktérego niepra-
widtowy allel powoduje chorobeg, na:

» choroby sprzezone z plcia — zwiazane
z mutacjami genéw znajdujacych sie na
chromosomach pici, najczesciej na chromo-
somie X,

Przyktady choréb jednogenowych czlowieka

» choroby jednogenowe niesprzezone
z plcia (autosomalne) — zwiazane z muta-
cjami gendw na autosomach.

W zaleznoéci od sposobu dziedziczenia
allelu powodujacego chorobe wéréd obu tych
rodzajéw choréb wyrézniamy:

» choroby recesywne — nieprawidlowy allel
genu jest recesywny,

» choroby dominujace — nieprawidiowy
allel jest dominujacy.

M Aberracje chromosomowe

Aberracje chromosomowe to nieprawidto-

wosci spowodowane mutacjami zwiazanymi

ze struktura lub liczbg chromosoméw. Moga

one dotyczyc:

b autosomdw, np. zesp6t Downa,

» chromosoméw plci, np. zespét Turnera
i zespol Klinefeltera.

[—{ Choroby jednogenowe cztowieka }j

Ir—[ sprzezone z plcig H

’—{ niesprzezone z plcig (autosomalne) H

recesywne dominujace

XA - zmutowany allel
X2 — prawidfowy allel

XA - prawidtowy allel
X8 — zmutowany allel

® daltonizm * krzywica oporna
* hemofilia na witaming D,
¢ dystrofia

migsniowa

Duchenne’a

dominujgce

A — zmutowany allel
a— prawidlowy allel

* choroba Hunting-
tona (plgsawica
Huntingtona)

recesywne

A - prawidfowy allel
a - zmutowany allel

* mukowiscydoza

« fenyloketonuria

* anemia sierpowata
* albinizm
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Wybrane choroby jednogenowe cztowieka

Sposéb dziedziczenia choréb jednogenowych zalezy od tego, czy choroby te s
sprzezone z plcia, oraz czy nieprawidlowy allel jest recesywny, czy dominujgcy.

B Choroby jednogenowe sprzezone z picia

Sposdb dziedziczenia tych chorob zalezy od pici osoby. Choroby recesywne sprzgzone
z plcig ujawniaja sig przede wszystkim u mezczyzn, ponlewaz majg oni tylko jeden chromo-
som X i jedng wersje genu,

| b Sposodb dziedziczenia: recesywny

' * Hemofilia °
‘ Skutkiem mutagciji jest brak jednego e

z czynnikéw krzepniecia, ktory
pozwala na zainicjowanie Kolejnych
etapdw wytwarzania skrzepu. Kazde
skaleczenie prowadzi do diugotrwa-
fego i obfitego krwawienia.

B R

© 220
‘e s O

U osob z hemofilig '
tworzenie skrzepu jest tf
utrudnione, dlatego (A
dochodzi do wydtuze-
nia czasu krwawienia.

« Daltonizm (Slepota barw)
Mutacja powoduje nieprawidtowg budowe
lub brak barwnika w komdrkach siatkowki
oka. Osoby z daltonizmem najczesciej nie
rozrézniaja barwy zielonej i czerwonej.

= Dystrofia mie$niowa Duchenne’a

W wyniku mutacji nisprawidtowo funkcjonuje Migsieti
biatko, ktére pomaga utrzymac wiasciwg osoby zdrowej.
strukture wiokien miegniowych. Prowadzi to
do stopniowego zaniku i niedowfadu miesni.
W miare rozwoju choroby pojawiaja sig Migsien
trudno$ci w poruszaniu sig oraz niewydolnosé osoby chore.

uktadu oddechowego | uktadu krazenia.

b Sposob dziedziczenia: dominujacy

» Krzywica oporna na witaming D,
Mutacja powoduje nadmierne wydalanie
fosforandw — niezbednych skladnikéw kosci,
Prowadzi to do deformacji szkieletu i zaniku
szkliwa na zgbach. Choroba ta nie jest
spowodowana niedoborem witaminy Dy,
dlatego podawanie tej witaminy nie
zapobiega jej skutkom (stad nazwa:
krzywica oporna na witaming D).

W wyniku choroby
dochodzi do skrzywienia
koriczyn dolnych.

i Choroby jednogenowe niesprzezone z plcia

Dziedziczenie tych chordb jest zgodne z prawami Mendla | nie zalezy od ptci. Do ujawnienia sig
choréb recesywnych konieczne sg dwa allele recesywne. Dlatego chorujg jedynie homozygoty
recesywne. Heterozygoty sg nosicielami nieprawidlowego allelu. Do ujawnienia sig choréb
dominujacych wystarczy jeden nieprawidlowy allel — chorujg homozygoty dominujgce | heterozygoty.

» Sposdb dziedziczenia: recesywny

» Mukowiscydoza
Mutacja powoduje zaburzenie
funkcjonowania gruczotdw sluzowych.
Sluz staje sig gesty i lepki, co
prowadzi m.in. do niewydolnogci
ukiadu oddechowego i uktadu
pokarmowego, dusznosci oraz
czestych, nawracajacych infekdi,

Gruba warstwa lepkiego
sluzu blokuje oskrzeliki,
przez co stajg sig one nie-
drozne. W sluzie znajduja
sig liczne bakterie,

co sprzyja infekcjom.

Fenyloketonuria

W wyniku mutacji organizm nie
wytwarza enzymu powodujgcego
zamiane aminokwasu fenyloalaniny
w tyrozyne. Fenyloalanina gromadzi
sie w organizmie, m.in. w mozgu,
co prowadzi do uszkodzenia
ukladu nerwowego.

Skutki choroby mozna
znacznie zmniejszyé
dzieki je] wezesnemu
wykryciu | wprowadzeniu
diety z ograniczeniem
fenyloalaniny.,

* Anemia sierpowata
Mutacja powoduje zmiany w budowie
czasteczek hemoglobiny, czego
efektem jest charakterystyczny,
sierpowaty ksztalt erytrocytow.
Choroba moze prowadzic¢ do niedo-
krwistosci i niedotlenienia tkanek.

Nieprawidiowe erytrocyty
mniej wydajnie transpor-
tuja tlen i moga blokowad
naczynia krwionosne.

¢ Albinizm
Efekt mutacii to brak enzymu, ktéry jest niezbedny
do wytworzenia barwnikow skory — melanin, Albinosi
majg bardzo jasng skore, biate wlosy i niekiedy bez-
barwne teczowki. Sg oni bardzig] narazeni na dzialanie
promieniowania UV, dlatego wystgpuje u nich wieksze
ryzyko zachorowania na nowotwory skory.

» Sposdb dziedziczenia: dominujacy

* Choroba Huntingtona
W wyniku mutacji biatko (huntingtyna) ma nieprawidtowa
budowe i odkiada sie w mézgu. Prowadzi to do obumierania
komorek nerwowych. Pierwsze objawy choroby pojawiajg sie
w wigku 35-50 lat. Nalezg do nich zaburzenia ruchowe
i psychiczne oraz stopniowe otepienie umystowe.

Zmiany w mozgu spowodowane przez chorobe mozna
oceni¢ za pomocg rezonansu magnetycznego (MRI).
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Wybrane aberracje chromosomowe cztowieka

Wéréd aberracji chromosomowych najbardziej znane sa te, ktérych przyczyna sg
mutacje dotyczace liczby chromosoméw. Do ich powstania prowadzi najczesciej
nieréwnomierne rozdzielenie chromosoméw do gamet w czasie mejozy.

KK Kk

B Zespodt Turnera
Kariotyp: 45, X

Rodzaj mutaciji: monosomia — brak jednego chromo-

somu X u kobiet, (( gg i [ “ %g
Objawy: Kobiety z zespotem Turnera odznaczajg si¢ z

niskim wzrostem i krepa budowa ciala. Ich narzady u gi “ ﬂ M

rozrodcze czesto sg nieprawidlowo uksztattowane 1
38 8wl

i wystepuja u nich zaburzenia dojrzewania piciowego. 3 | ;
Moga mieé takze wrodzone wady serca i innych 38 36 38 a8 o
narzadow wewnetrznych, " = 5 i

KK u it

Rodzaj mutagciji: trisomia - obecno$¢ dodatkowego *

chromosomu X. f" EE 1 l gg‘
Objawy: U mezczyzn z zespotem Klinefeltera wystepuije .

niedorozwdj jader | obnizony poziom testosteronu, co pro- H ig " ‘ 8 E&
wadzi do stabego wyksztatcenia meskich cech plciowych I (h ) ‘. A
oraz zmniejszonej plodnosci. Moze réwniez pojawic sig ROk u

nadmierny rozwdj sutkéw. Rozpoznanie aberracii L 1 i

nastepuje czesto dopiero w okresie dojrzewania. 88 3k 38 06 @

W Zespot Downa
Kariotyp: 47, XY + 21 lub 47, XX + 21 j( SC }‘ !g

Rodzaj mutacji: triscmia - obecnos¢ dodatkowego !

chromosomu w 21. parze. ff’ EE i ! H ag’
Objawy: Osoby z zespotem Downa majg skosne oczy, : s 0 w
faldy skorne na powiekach, ptaski profil twarzy oraz

krétkie koriczyny. Czesto wystepuija u nich takze HE 5‘,! lﬂi !.:! 5‘,6
nieprawidlowosci w budowie serca 3 OfE U l ¢

i narzgdow wewnetrznych oraz
rézny stopiert nispeinosprawnosci
intelektualne;.

Sug B;‘mﬁ i éné ‘

Eil

Dzieci z zespolem Downa majg wiele

ktore chetnie rozwijaja.

zdolnosci | umiejetnogci (np. malarskich),

Czym jest rodowdd genetyczny?

Rodowdd genetyczny to graficzne przedstawienie
dziedziczenia wybranej cechy w kolejnych pokoleniach
danej rodziny. Dzieki analizie rodowodu mozna
ustali¢ obcigzenie rodziny dziedzicznymi chorobami
genetycznymi.

linia laczgca parg
rodzicielska

v O é
liczba pokolen /

Uwaga: W niektérych rodowodach nie oznacza sig nosicieli.

linia obrazujgca
dziedziczenie

linia tgczgca
rodzeristwo

Oznaczenie symboli:

O nosicielka (heterozygola) @ nosicielka choroby sprzezonej
z chromosomem X

(D zdrowakobista @ chora kobieta

D zdrowy mezczyzna . chory mezczyzna [I nosiciel (heterozygota)

B Rodowody charakterystyczne dla réznych typow
dziedziczenia choréb genetycznych

Choroba autosomalna recesywna Choroba autosomalna dominujaca

et

e O

= Chorzy to homozygoty dominujace i heterozygoty.
* Chorujg mezczyzni i kobiety.

ls N O
Il O Il

[ f j .

+ Chorzy to homozygoty recesywne.
* Chorujg mezozyZzni i kobiety.

O_E

Choroba recesywna sprzezona z plcig Choroba dominujaca sprzezona z picia

T

0 & M

¢ Chory mezczyzna nie przekazuje wadliwych alleli

. l.

. Iﬂ)j .

* Chaory mezeczyzna ma corki nosicielki, a synowie

nosicielek moga.byé chorzy. synom, ale chore s3 wszystkie corki.
* Chorzy to gtéwnie mezezyzni (wsrdd kobiet choruja * Chorzy to mezczyzni i kobiety.
tylko homozygoty).
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K

Podsumowanie e

o —

Ustalanie sposobu dziedziczenia choréb genetycznych na podstawie rodowodu . o )
[}l Wazne pojgcia z genetyki klasycznej

, Na p.odstame rqdoyvodu gepetyczm.aqo plewnlej 2] Okre_él, czy jest to choroba sprzgzona L Pojecie | T 3 Definicja.
| rodziny ustal, w jaki sposob jest w niej dziedziczo- z plcia. . 5 : , - :
i na choroba genetyczna. Na schemacie sa widoczne osoby chore rézne] , Genotyp Zespot wszystkich gendw lub zapis alleli pojedynczego genu.

R O"'_E plcl, w tym chora kobista, ktéra ma zdrowego | Fenotyp | Widoczny zespdt cech organizmu lub okreslenie pojedynczej cechy.

ojca. Poniewaz jest to choroba recesywna, to

w przypadku choroby sprzeZonej z plcia ojciec Allel Jedna z wersji danego genu. Wyrézniamy allele dominujace | allele recesywne.

" —| | chorej kobiei.y mus.ialby byd teil chory. Dlgtego | Homozygota Organizm, ktéry ma dwa identyczne allele danego genu. Wyrézniamy homozygoty
choroba ta nie moze byé sprzezona z plcia. . recesywne i homozygoty dominujgce.

M. O [] Sformuiuj odpowiedz. Heterozygota Organizm, ktéry ma dwa rézne allele danego genu.
Odpowiedz: Choroba wyslepujaca w badanej Kariotyp Kompletny zestaw chromosoméw charakterystyczny dla danego gatunku.

Kariotyp cztowieka skiada sig z 22 par autosoméw i jednej pary chromosoméw pici -

[il] Okresl, czy dana choroba jest recesywna,
u kobiet XX, u mezczyzn XY.

czy dominujaca.
W pokoleniu |l wszystkie osoby sg zdrowe —

zdrowi rodzice maja chore dzieci. Oznacza to,
2e chorobe powoduje allel recesywny.

rodzinie jest dziedziczona autosomalnie rece-
sywnie.

Choruja kobiety | mezczyZni. E Prawa Mendla

W kazdej gamecie znajduje sig tylko jeden allel danego genu.

Choroba nie uwidacznia sig
w kazdym pokoleniu.

Cechy s3 dziedziczone niezaleznie od siebie.

Chora kobiela ma zdrowego
| @"/ ojca.

El Sposoby dziedziczenia cech

|  Sposébdziedziczena | Opis
Dziedziczenie  dominacja pelna Allel dominujacy wyraznie dominuje nad allelem recesywnym
« Choroby jednogenowe sq spowodowane mutacjami w pojedynczych genach, aberracje | jednogenowe (u heterozygot ujawnia sie cecha dominujaca).
chromosomowe sa¥ zwigzane zle zmiang Itc?by lub struktury chrornqsor.nova. ‘ , ! dominacja Heterozygoty wykazuja cechy podrednle.
= W chorobach sprzezonych z plcia gen, w kiérym zaszia mutacja, znajduje sig na chromosomie X. | niepetna
Przyktadami tego rodzaju choréb sa: daltonizm, hemofilia, dystrofia mie$niowa Duchenne'a oraz | kodominacja D allele darieao b sg d | —
: ¥ . | I
krzywica oporna na witaming Dg. ; - i a rownorzedne wzgledem siebie.
« Choroby autosomalne jednogenowe sa dziedziczone zgodnie z prawami Mendla (gen, w ktérym :::::gk ot Jeden gen wystgpuje w co najmniej trzech wersjach.
zaszla mutacja, znajduje sie na jednym z autosoméw). Przykiadami tych chordb sa: mukowiscy- = ; rotne :
doza, fenyloketonuria, anemia sierpowata, albinizm | choroba Huntingtona. Dziedziczenie | geny | W wyksztalceniu jednej cechy uczestniczy kilka gendw,
wielogenowe | kumulatywne ,. ktorych efekt dziatania sie sumuje.

« Do aberracji chromosomowych naleza: zespdl Downa, zespol Turnera, zespot Klinefeltera. | _
geny dopetniajgce | Do wyksztalcenia jednej cechy sa niezbedne dwa rézne geny.

. | sig :
Polecenia kontrolne Dziedziczenie niezalezne gendw Geny sa zlokalizowane na réznych chromosomach -
1. Okresl, jaka jest szansa, ze dziecko bedzie nosicielemn albinizmu, jesli jedno z rodzicow jest albinosem. _ dziedziczenie zgodne z Il prawem Mendla.
3. Wyjasnij, czy istnisje ryzyko odziedziczenia choroby autosomalnej dominujgcei, jesli Zadne z rodzicow Geny ' geny znajdujace Geny znajduja sig na tym samym chromosomie i zwykle '
nie jest chore. sprzezone | sig na autosomach | sg dziedziczone razem.
4, Porownaj calkowita liczbe chromosomaéw w kariotypie 0sob z zespolem Downa, zespolem Turnera : 1
geny sprzezone Geny znajduja sie na chromosomie X.

i zespotem Klinefeltera. oy

5. Wykonaj w zeszycie rodowdd genetyczny swojej rodziny, przedstawiajacy wystgpowanie wybranej pied
cechy (np. piegi, odstajace uszy, krecone wiosy) u wszystkich czlonkdw. Na podstawie zebranych
danych okredl, czy wybrana cecha jest dziedziczona recesywnie, czy dominujgco.
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Lokalizacja genéw sprzezonych
na chromosomach homologicznych

para chromosomdw homologicznych

] Zatozenia chromosomowej teorii
dziedziczenia:

« geny znajdujg si¢ na chromosomach,
» geny s3 utozone liniowo, \\ﬁ s /

» geny zajmujg okreslone miejsca
na chromosomach, na chromosemach — lrzy pary genéw
homologicznych allele tego samego homozygota sprzgzonych
prE s recesywna (aa) zlokalizowane
genu zajmujg to samo miejsce, \ w trzech miejscach
» geny zlokalizowane na jednym chromo- homozygota 18| |89 nachromosomie
somie sa genami sprzgzonymi dominujgca \
i sg dziedziczone zaleznie od siebie (BB) Bl [BH Alele jednego
{mogQ zostaé rozdzielone w wyniku heterozygota e | genu zajmujg
crossing-over). (Dd) Dl [d na chromosomach
T 1/ homologicznych
to samo miejsce.

[ Zmienno$é organizméw - wystepowanie réznic pomigdzy osobnikami tego samego gatunku.

[4[ Rodzaje zmien_r_\_oéci J— 1

zmiennos$é srodowiskowa zmienno$¢ genetyczna 1

Zréznicowanie genotypdw osobnikéw jednego
gatunku. Wyrézniamy: zmiennosc genetyczng
rekombinacyjna i mutacyjna. Zmiennosc gene-

Zréznicowanie fenotypdw osobnikéw majacych
ten sam genotyp (najczesciej na skutek przysto-
sowania sie do $rodowiska). Zmienno$¢ srodowi-
skowa nie jest dziedziczna.

Il Mutacja — nagfa, trwata zmiana w materiale genetycznym. Mutacje genowe dotycza pojedyn-
czych nukleotyddw. Naleza do nich: substytucja, delecja i insercja. Mutacje chromosomowe
dotycza calych chromosoméw. Nalezg do nich mutacje chromosomowe strukturalne i liczbowe
oraz poliploidalnosc.

Choroby i zaburzenia genetyczne cztowieka

tyczna jest dziedziczna. ]

| Sposoéb dziedziczenia Opis Przyktad |
Choroby sprzezony recesywny U mezczyzn ujawniaja sie, gdy jest  daltonizm, hemafilia,
jedno- z ptcia jeden wadliwy allel, & u — kobiet, gdy  dystrofia miesniowa
genowe sg dwa wadliwe allele. Duchenne'a
dominujgcy Do ich ujawnienia U mezczyzn krzywica oporna
i u kobiet wystarcza jeden zmuto- na witamine D,
wany allel.
niesprzezo- recesywny  Ujawniaja sie u homozygot rece- mukowiscydoza,
ny z picia sywnych (sa potrzebne dwa wadliwe ~ albinizm, fenylo-
{auto- allele), ketonuria, anemia
somalny} sierpowata
dominujgcy  Objawy wystepujg u homozygot choroba

dominujgcych i heterozygot Huntingtona

{(wystarcza jeden wadliwy allel).

Sa spowodowane nieréwnym rozej-  zespot Turnera,
4ciem sie chromosomow zespot Klinefeltera,
do gamet. zespot Downa

Aberracje chromosomowe

Sprawdz, czy juz umiesz!

WYKONAJ W ZESZYCIE | lfl

[l Ojciec jest nosicielem recesywnego allelu albinizmu. W rodzinle matki wystepowaty 2p)
przypadki albinizmu, jednak nie wiadomo, czy matka jest nosicielkg tej choroby,

Okresl mozliwe genotypy i fenotypy potomstwa tej pary. Odpowiedz zapisz w zeszycie.

[l Podaij, jakie gamety wytwarzaja osoby o ponizszych genotypach. Odpowiedz p)
zapisz w zeszycie.
1. AABB, 2. AABb, 3. AaBb
[l Pewien rolnik wyhodowat groch zwyczajny o zéltych nasionach. Poniewaz 26ty kolor @p)

nasion jest cechg dominujgea, nie wiedziat, czy z nasion wyrosng homozygoty
dominujgce, czy tez heterozygoty.

Wyjasnij, w jaki sposéb rolnik moze sprawdzi¢ genotyp wyhodowanych przez siebie
roslin, i udowodnij to za pomocg odpowiednich krzyzéwek. Odpowied#? zapisz
w zeszycie.

[l Cechami dominujgcymi sg krecone wiosy i orli nos, a cechami recesywnymi — (1p)
proste wiosy i prasty nos, Ojciec ma krecone wiosy i orli nos, a matka - proste wiosy
i prosty nos. Obgje rodzice sa podwdjnymi homozygotami.

Okresl, jakie fenotypy moga wystapi¢ u ich dzieci. Odpowiedz zapisz w zeszycie
i uzasadnij ja odpowiednia krzyzéwka.

[E] U krolikéw cechami dominujacymi sg czarna barwa futra i krtki wios, a cecham (1p)
recesywnymi — biata barwa futra i diugi wlos. Skrzyzowano kroliki czarne diugowlose,
ktérych matki byty biate, z krélikami bialymi krdtkowtosymi, ktore mialy dlugowlosych ojcdw.

Podaj, jaki bedzie stosunek fenotypoéw potomstwa. Odpowiedz zapisz w zeszycie
i uzasadnij ja odpowiednig krzyzéwka.

[ Podaj, jakiego genotypu (lub jakich genotypdw) nie moze mie¢ ojciec w poniz- (4p)
szych przypadkach. Odpowiedzi zapisz w zeszycie.
A. Matka ma grupe krwi AB, a dziecko — grupe krwi A.
B. Matka ma grupe krwi 0, a dziecko — grupe krwi B.
C. Matka ma grupe krwi 0, a dziecko — grupe krwi 0.
D. Matka ma grupe krwi B, a dziecko — grupe krwi AB,

(7 V] quwaczka japoriskiego po skrzyzowaniu osobnikéw rodzicielskich o rézowych (1p)
kwiatach uzyskano: 75 osobnikdw czerwonych, 75 osobnikdw biatych i 150 osobni-
kow rdzowych.

Okrleél spos6b dziedziczenie koloru kwiatéw u dziwaczka japoriskiego. Odpowiedz
zapisz w zeszycie i uzasadnij jg odpowiednig krzyzéwka.

67
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[l Daltonizm jest chorobg recesywng sprzgzong z plcig. Zdrowy mezczyzna, ktérego (1p)
ojciec jest daltonista, ozenit sig z kobietg — nosicielkg allelu daltonizmu.

Okre$l, jakie jest prawdopodobieristwo, Ze:
a) cérka tej pary bedzie nosicielka allelu daltonizmu,
b) narodzone dziecko bedzie chorym synem.
Odpowiedzi zapisz w zeszycie i uzasadnij je odpowiednig krzyzowka.
El W podanym fragmencie nici DNA doszto do mutacii — sub- i (1p)
stytuciji. Nukleotyd z tymina zostal wymieniony na inny. Xy o

Podaj przyktad nukleotydu, ktéry musiatby zostaé TRA clricimcicl]

wstawiony, zeby zamiana byla mutacjg milczaca. Odpo- :
wiedZ wraz z uzasadnieniem zapisz w zeszycie. m @ H a .

i llustracja przedstawia budowe prawidlowego chromosomu. @p)

Alelc|o]eE=F|aG|H

a) Okre$|, jakie rodzaje mutacji chromosomowych zostaty przedstawione na ilustracjach
1 i 2. Odpowiedzi zapisz w zeszycie.

1. (aTs[e[o]EX F|G-7————@|B[clev_ Fla[n)

2 (afefc]oeXFla]n)

b) Narysuj w zeszycie przyktad obrazujacy inwersje. Wykorzystaj sekwencje podanego
wyjsciowego chromosomu.

[l Przyporzadkuj podanym sposobom dziedziczenia (A-D) odpowiednie przykiady (4p)
choréb wybrane sposréd podanych (1-7). Odpowiedz zapisz w zeszycie.

1. Daltonizm.

2. Choroba Huntingtona.

3. Krzywica oporna na witaming D,

4. Albinizm,

5. Hemofilia.

6. Dystrofia mig$niowa Duchenne’a.

7. Mukowiscydoza.

A. Recesywny autosomalny.
B. Dominujgcy autosomalny.
C. Recesywny sprzezony z picia.
D. Dominujgey sprzezony z picia.

Schemat przedstawia dziedziczenie pewnej choroby. (1p)

Wybierz poprawne dokoriczenie zdania. Odpowiedz zapisz w zeszycie.

Na schemacie przedstawiono dziedziczenie |
A. hemofilii.
B. krzywicy opornej na witaming Dj.

C. choroby Huntingtona. pi <L {5

D. mukowiscydozy.
1. a

(aleJc]B]c]o]e {Fla|H)

» Biotechnologia

To byto w szkole podstawowej!

™ Fermentacja — sposdb uzyskiwania energii z substancji pokarmowych bez udziatu tlenu.
Wyrézniamy m.in. fermentacje alkoholows i fermentacje mleczanowa.

Przebieg fermentacji alkoholowej
EgiUkQ‘z_a J—- Gy el +{ energia J

wegla
Przebieg fermentacji mleczanowej

mkoz'a

alkohol +

+

% kwas
miekowy

energia

M Poradnictwo genetyczne — forma pomocy kierowanej m.in. do przysziych rodzicéw.
W poradni genetycznej mozna dowiedzieé sig, jakie jest ryzyko wystapienia choroby
genetycznej u dziecka oraz jakie sa mozliwosci leczenia i rehabilitacji chorych dzieci.

s B i



