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1.Chromosomy i kariotyp

Kariotyp jest to kompletny zestaw chromosoméw metafazowych w komoérkach somatycznych
danego organizmu, przedstawiony w formie diagramu, na ktérym chromosomy s3
uporzadkowane pod wzgledem ich wielkosci, ksztattu oraz innych cech charakterystycznych.

1.1. Chromosom metafazowy i kariotyp

- @ Chromosom: czasteczka DNA potaczona z biatkami, ktora zawiera materiat genetyczny
danego organizmu. U jadrach Eukariota wystepujg chromosomy liniowe, u Prokariota
koliste lub liniowe. Chromosom metafazowy to najbard2|ej skondensowana postac
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Rys. 1.1a. Chromosomy
A. Hordeum vulgare, B.
Triticale, C. Pisum sativum
D. Homo sapiens
barwione metoda
Feulgena. E. Homo
sapiens, barwienie
fluorescencyjne.
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chromatyny. Do wybarwiania chromosomow wykorzystuje sie np. acetokarmin, orceine lub
metode Feulgena. Ta ostatnia pozwala na selektywne wybarwianie DNA, reakcja ma
charakter ilosciowy. Tkanke hydrolizuje sie za pomocg kwasu solnego, barwi za pomoca
fuksyny, utrwala przy pomocy kwasu octowego. Reakcja ma duze zastosowanie w

cytogenetyce.
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1.2. Liczba chromosomoéw i ploidalnos¢

@ Podstawowa liczba chromosoméw, x to liczba chromosoméw odpowiadajaca
pojedynczemu genomowi, czyli pojedynczemu zestawowi chromosomow. Pojedynczy
zestaw zawiera po jednym chromosomie homologicznym.

@ Liczba haploidalna, n: liczba chromosoméw w gamecie. Komorki somatyczne zawieraja
zawsze dwukrotnie wiecej chromosomdw niz gamety, co oznaczamy jako 2n. Zapisujemy
to odpowiednio n dla liczby haploidalnej i 2n dla komérek somatycznych. Czesto 2n
opisujemy jako liczbe diploidalng. Jest to btedne, gdyz odnosi sie tylko do organizmow
diploidalnych. U organizméw poliploidalnych 2n oznacza obecno$¢ wiecej niz dwdch
zestawow chromosomaéw (genomaow).

@ Ploidalnos¢: liczba zestawdw chromosomowych w komérce somatycznej, czyli liczba
genomow w komorce. Organizmy, ktére zawierajg dwa genomy w komorkach
somatycznych to organizmy diploidalne. Jezeli w komorkach somatycznych jest wiecej
genomow (zestawow chromosomdw), np. cztery to mowimy o tetraploidach, szes¢ -
heksaploidach, itd. U gatunkéw diploidalnych liczba podstawowa, x jest réwna liczbie
haploidalnej, n. U gatunkéw poliploidalnych liczba podstawowa, x jest mniejsza od liczby
haploidalnej, n.

B monoploidalnos¢: komdrka zawiera jeden zestaw chromosomaéw, np. chromosomy 1, 2,
i3
& diploidalnos¢: komérka zawiera dwa zestawy chromosoméw, np., 1, 1, 2, 2, 3, 3.
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M Tetraploidalnosc¢: komorka zawiera cztery zestawy chromosomow, np. 1, 1,1, 1, 2, 2, 2,
2,3,3,3,3.
@ Euploidy: zawieraja petny podstawowy zespot chromosomow, x lub wielokrotnos¢ petnych

zestawow, np. 1x (monoploid), 4x (tetraploid), 6x (heksaploid).
@ Aneuploidy: zawieraja co najmniej jeden nieprawidtowy zestaw chromosomowy, wzér
ogélny to 2n *y, gdzie y<n. U cztowieka zamiast 2n = 46 moze by¢ 45 (2n - 1) lub 47 (2n +
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Pisum sativum, 2n = 2x = 14 Triticale, 2n = 8x = 56 Annelidae, 2n = 8x = 144
Rys.1.2a. Liczba chromosoméw u réznych gatunkow.
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Komorki tetraploidalne Endoreduplikacja, metafaza z diplochromosomami.

Rys.1.2b. Poliploidyzacja w leukocytach cztowieka pod wptywem promieniowania X, 72 h w kulturze.
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1.2.1. Przyktady poliploidow

Poliploidia nie zawsze jest letalna. Wiele gatunkow wystepuje w stanie poliploidalnym. Dane z
sekwencjonowania genomow wykazaty, ze wiele eukariotycznych genomow powstato w wyniku
poliploidyzacji. Poliploidyzacja umozliwia réznicowanie genow. Poliploidy czesto wykazuja
wiekszy wigor. Dodatkowy zestaw chromosomow tagodzi skutki mutacji spontanicznych. Do
niekorzystnych efektdéw zalicza sie mozliwos¢ niekontrolowanego zwiekszenia rozmiaréw jadra i
komorek, zaburzenia mejozy i mitozy.

Poliploidalnosc jest szczegdlnie dobrze udokumentowana u roslin. Wiele gatunkdw, np. pszenica
zwyczajna jest allopoliploidalna. Ponadto poliploidy roslin wykorzystuje sie w hodowli ze
wzgledu na lepszy plon (Rys. 1.2.1a).

Rys.1.2.1a. Poliploidalne gatunki roslin. Poliploidy u roslin czesto wykorzystywane s3 w hodowli, a takze
wystepuja w naturze. Poliploidalno$¢ u roslin nie zawsze prowadzi do zaburzen. A. Poziomka truskawka
(Fragaria x ananassa Duchesne) - formy uprawne s3 oktaploidami. B. Rumianek pospolity (Matricaria
chamomilla L.), roslina lecznicza uprawiana jako poliploid ze wzgledu na wyzszy plon.

U zwierzat wystepowanie poliploidow jest gorzej udokumentowane. Czesciej wystepujg one u
bezkregowcdéw. Jednakze poliploidyzacja wystapita w Llinii ewolucyjnej prowadzacej do
kregowcdw, a wiec i cztowieka. Ponadto stabilng poliploidalnos¢ obserwuje sie u niektérych ryb
(tososiowate, karpiowate), ptazoéw i jaszczurek. U ssakow poliploidalnosc jest rzadka i najczesciej
prowadzi do poronien ptodow. Wyjatkiem jest wiskaczoszczur czerwonawy (Tympanoctomys
barrerae), ktory jest allotetraploidem. Jest to gatunek endemiczny dla srodkowo-zachodniej
Argentyny (Rys. 1.2.b).

U cztowieka poliploidy prowadza do licznych zaburzen. Do tej pory zidentyfikowano triploidy.
Triploidia najczesciej powstaje w wyniku dispermii, czyli zaptodnienia komorki jajowej dwoma
plemnikami. Triploidy maja jeden dodatkowy zestaw chromosomow (3n = 3x = 69). Triploidia
moze dotyczy¢ wszystkich komorek organizmu albo tylko czesci (tzw. miksoploidy). Triploidy u
cztowieka stanowig 2-3% cigz i 15% poronien. Noworodki z triploidig charakteryzujg sie
niedojrzatoscig, hipotoniag miesniowa, matooczem, rozszczepem wargi, hiperteloryzmem -
zwiekszeniem odlegtosci pomiedzy parzystymi narzadami(Rys. 1.2.1b). Triploidalno$¢ catego
organizmu cztowieka prowadzi do poronien lub zgonu w pierwszym roku zycia. Najdtuzszy
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zaobserwowany czas przezycia z petng triploidig wynosi 7 miesiecy. Dziecko charakteryzowato sie
niedorozwojem fizycznym i psychicznym oraz stabym uktadem immunologicznym.

Tetraploidalnos¢ u cztowieka wystepuje w przypadku 1-2% poronien. Nie zanotowano zywych
urodzen tetraploidow. Jednakze tetraploidalne komorki sg czesto znajdowane u ptodéw ludzkich.
Nawet u 36% normalnie rozwijajacych sie ptodéow obserwuje sie miksoploidie, czyli obecnos¢
komdérek diploidalnych i tetraploidalnych. Nie jest jasne, dlaczego tego typu miksoploidia jest
rzadko wykrywana u zywych urodzen. Przyczyng moze by¢ wczesne poronienie lub selekcja, ktora
faworyzuje komorki diploidalne podczas rozwoju embrionu.
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Rys.1.2.1b. Wiskaczoszczur czerwonawy (Tympanoctomys barrerae) i jego kariotyp. Gatunek jest
allotetraploidem, ktdéry powstat w wyniku krzyzowania dwoch gatunkéw. Kariotyp pokazuje chromosomy
homeologiczne nalezace do ré6znych genoméw. Mejoza zachodzi tak jak u diploida, co oznacza, ze powstaje 51
biwalentow.
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Rys. 1.2.1b. Zespot triploidalny u cztowieka. Powstaje, gdy komdrka jajowa lub plemnik majg dwa zestawy
chromosomow (2n = 2x). Po potgczeniu z normalng gameta (n = x) powstajg osobniki triploidalne zawierajace
trzy zestawy chromosomdéw: 3 n = 3x = 69.
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1.3. Zadania

1.3.1. U Fragaria iturupensis w naturze czesto spotyka sie dekaploidy. Podstawowa liczba
chromosomow, x u tego gatunku wynosi 7. Podaj liczbe n'i 2n.

1.3.2. Prosze wejs¢ na strone: https://learn.genetics.utah.edu/content/basics/karyotype. Jezeli nie
mozna przejs¢ do linku to prosze go skopiowac do paska adresu przegladarki. Po prawej stronie
ekranu pojawia sie utozone i ponumerowane pojedyncze chromosomy cztowieka. Po lewej beda
widoczne nieuporzadkowane chromosomy cztowieka. Przeciggajac chromosomy z lewej na prawo,
prosze dopasowac je do czesciowo utozonego kariotypu.

A. Jakie cechy umozliwity dopasowanie chromosomadw?
B. Prosze podac ptec osoby, do ktdrej nalezy ten kariotyp.

2.Sprzezenie z ptcig

2.1. Determinacja ptci

» U niektdrych organizmdw ptec jest determinowana tzw. chromosomami ptci. Chromosomy ptci
zwane takze heterochromosomami ro6znig sie od pozostatych chromosomoéw, zwanych
autosomami, strukturg i rozmiarami. Najbardziej charakterystyczng cechg heterochromosomow
jest ich zroznicowanie pod wzgledem wielkosci i ksztattu. U cztowieka ptec jest determinowana
chromosomami X i Y, przy czym pte¢ zenska jest homogametyczna, XX, a meska
heterogametyczna XY. Podobnie jest u muszki owocowej, Drosophila melanogaster. Z kolei u
ptakow ptec zenska jest heterogametyczna, a meska homogametyczna.

\ kY

Region
pseudoautosomalny

L]

Rys. 2.1. Synapsy pomiedzy chromosomem X i Y podczas profazy mejozy u myszy (po lewej). Crossing
over zachodzi w dwdch regionach chromosomu Y okreslanych jako regiony pseudoautosomalne. Po
prawej schemat chromosomu Y cztowieka. (Kimball, J. 2020. Sex chromosomes.)
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@ Regiony pseudoautosomalne: nazwa pochodzi od dziedziczenia, ktére jest zgodne ze
schematem autosomalnym. W regionach pseudoautosomalnych cztowieka do tej pory
zidentyfikowano 29 gendw. Dla tych gendw mezczyzni maja dwie kopie: jedng na
chromosomie X, druga na chromosomie Y w regionie pseudoautosomalnym.

@ 90% gendéw (okoto 200) w chromosomie Y cztowieka znajduje sie poza obszarem
pseudoautosomalnym, przy czym tylko dla 27 potwierdzono, ze sg to kopie funkcjonalne.
Wiekszo$¢ tego obszaru stanowi silnie skondensowana chromatyna. Wiekszo$¢ aktywnych
genow zwigzanych jest z funkcjami rozrodczymi.

@ SRY: sex determining region, odpowiedzialny za szlak prowadzacy do przeksztatcenia
embrionow w osobniki meskie.

2.1.1. Czy istnieje mozliwos$¢, aby osoba XX byta mezczyzng, a osoba XY byta kobieta? Prosze
< uzasadnic.

2.2. Geny sprzezone z ptcia

Geny sprzezone z ptcig to geny zlokalizowane na chromosomach ptci. Samice i samce moga
roznic sie fenotypowo.

2.2.1. Prosze obejrze¢ film na You tube (https://www.youtube.com/watch?v=H1HaR47Dgfw)
-
"= opisujacy dziedziczenie sprzezone z picig u muszki owocowej, Drosophila melanogaster. Na
podstawie danych przedstawionych w filmie prosze podac:

A. Jaka cecha jest analizowana w przedstawionym filmie?

B. Jak cecha ta wyglada u samic oraz samcéw wzietych do krzyzowania (pokolenie
rodzicielskie)?

C. Jak cecha wygladata w pokoleniu F1? Czy samce i samice Fi roznity sie pod wzgledem
cechy?

D. Jakie typy fenotypowe wystgpity w pokoleniu F, i w jakich proporcjach (prosze nie
uwzgledniac podziatu na ptcie)?

E. Jakie fenotypy wystapity u samcow F;, o czym to Swiadczy?

F. Gdzie zlokalizowany jest gen odpowiedzialny za barwe oczu u D. melanogaster?

Przyktad 2.2.1.

- Skrzyzowano samice Drosophila melanogaster o ciele zottym z samcem o ciele szarym (typ dziki).
W pokoleniu F1 samice miaty szarg barwe ciata (typ dziki), a samce ciato zotte. W pokoleniu F,
zarowno wsrdd samic jak i samcow wystapity osobniki o ciele szarym i zottym w réwnych
proporcjach. Jak dziedziczy sie cecha barwy ciata u D. melanogaster. Podaj genotypy rodzicow oraz
pokolenia Fi.

Rozwiazanie

@ Skrzyzowano osobniki réznigce sie jedng cecha, barwa ciata. W pokoleniu F; otrzymano
osobniki o barwie ciata zottej i szarej. Porownywalna liczebnos¢ form zéttych i szarych
mogtaby wskazywac, zgodnie z pierwszym prawem Mendla, ze krzyzowano heterozygote z
homozygota recesywna. Jednakze, w takim przypadku osobniki o ciele zéttym i szarym
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wystapityby zaréwno wsrdd samcow jak i samic. Tymczasem, otrzymano tylko szare
samice i tylko zotte samce. Rdézny fenotyp samic i samcow w Fi sSwiadczy, ze gen
warunkujacy barwe ciata zlokalizowany jest na chromosomie ptci.

@ Krzyzowane formy byty homozygotami. Samica pokolenia rodzicielskiego posiada allel
z6ttej barwy ciata na obu chromosomach X. Jej genotyp mozemy zapisac jako yy lub XYXV.
Samiec posiada allel szarej barwy ciata na chromosomie X oraz chromosom Y. Jego
genotyp mozna zapisa¢ jako y*Y lub X'Y. Samica wytwarza jeden typ gamet - z
chromosomem X i zlokalizowanym na nim allelem zo6ttej barwy (y), natomiast samiec

wytwarza dwa typy gamet - z chromosomem X niosgcym allel szarej barwy ciata (y+) oraz
z chromosomem Y.

P: )
Cialo zolte X R Cialo szare
F.:
Cialo szare % Ciato zolte
‘ xYy
F.:

Cialo szare Cialo z6Hte Ciato szare Ciato 2éite
XY XY xYx¥ | Yty XYy |
SAMICE SAMCE

@ W wyniku potgczenia gamet samicy i gamety samca z chromosomem X w F; powstaja
samice, ktore sg heterozygotami pod wzgledem genu barwy ciata (y'y). Od matki
otrzymaty allel zéttej barwy ciata, a od ojca allel barwy szarej. Szara barwa ciata
heterozygotycznych samic Fi, swiadczy o dominacji allela warunkujgcego barwe szarg nad
allelem barwy zottej.
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@ W wyniku potaczenia gamet samicy z gametg samca zawierajgcg chromosom Y, w F;
powstajg samce, u ktérych fenotypowo ujawnia sie allel zlokalizowany na chromosomie X
otrzymanym od matki. W tym przypadku jest to allel zottej barwy ciata.

@ Samice pokolenia F; wytwarzaja dwa typy gamet - z allelem szarej barwy ciata na
chromosomie X (y*) oraz z allelem zottej barwy ciata na chromosomie X (y). Samiec
wytwarza gamety z allelem zottej barwy ciata na chromosomie X (y) oraz gamety z
chromosomem Y. W wyniku potaczenia tych typow gamet w pokoleniu F, powstaja
zarowno samice jak i samce o zottej i szarej barwie ciata. Proporcje osobnikdéw o szarym i
z6ttym ciele wynoszg 1:1, zamiast spodziewanego stosunku mendlowskiego 3:1.

2.3. Zadania

2.3.1. W krzyzéwce kury pasiastej o dziobie czerwonym (cecha dominujaca) z kogutem pasiastym

&
0 dziobie z6ttym otrzymano:

@ 20 kogutow pasiastych o dziobie czerwonym;
@ 21 kogutow pasiastych o dziobie zottym;

@ 10 kur pasiastych o dziobie czerwonym;

@ 10 kur pasiastych o dziobie zéttym;

@ 10 kur czarnych o dziobie czerwonym;

@ 12 kur czarnych o dziobie zéttym.

Ustal genotypy krzyzowanych ze sobg osobnikdéw i wyjasnij sposéb dziedziczenia obu cech.

2.3.2. Dwoje zdrowych rodzicow miato czwérke dzieci: dwie dziewczynki i dwoch chtopcéw. Obie
dziewczynki byty zdrowe, natomiast chtopcy cierpieli na daltonizm.

A. Wyjasnij, w jaki sposob dziedziczy sie daltonizm u cztowieka?
B. Podaj genotypy wszystkich cztonkdw rodziny.

2.3.3. W pewnej rodzinie, gdzie matka byta daltonistka urodzita sie zdrowa dziewczynka. Jakie jest
prawdopodobienstwo urodzenia sie w tym matzenstwie zdrowego chtopca, jezeli wiadomo, ze
gen warunkujacy daltonizm jest zlokalizowany w chromosomie X i jest on recesywny w stosunku
do allela odpowiedzialnego za normalne rozréznianie barw? Podaj genotypy wszystkich cztonkow
rodziny.

2.3.4. Ustal prawdopodobienstwo urodzenia sie zdrowej dziewczynki o grupie krwi B oraz
prawdopodobienstwo urodzenia sie zdrowego chtopca o grupie krwi A w potomstwie kobiety
daltonistki z grupa krwi A, ktérej matka miata grupe krwi O oraz zdrowego mezczyzny o grupie
krwi AB.
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3.Sprzezenie gendw i odlegtos¢ genetyczna

=

Geny sprzezone to takie, ktore leza na jednym chromosomie w bliskiej odlegtosci, w efekcie
dziedzicza sie one wspdlnie. Oznacza to, ze nie obserwujemy wszystkich klas fenotypowych w
potomstwie lub czestos¢ poszczegdlnych klas znacznie odbiega od mendlowskich stosunkow
rozszczepien.

3.1. Sprzezenie catkowite

@ Liczbe sprzezonych gendw mozna tatwo okresli¢ porownujac liczbe klas fenotypowych z

oczekiwang liczba klas w potomstwie krzyzdwki testowej, czyli krzyzowania osobnika o
fenotypie dominujacym, najczesciej heterozygoty z homozygota recesywna. Do oceny
sprzezenia czesto wykorzystuje sie linie bedace wielogenowymi homozygotami

recesywnymi.

i, |

Rys. 3.1. Wielogenowa homozygota recesywna MRS, Hordeum
vulgare (A) oraz rekombinanty otrzymane po jej skrzyzowaniu z
mutantem typu brachytic. B. Formy o biatej plewie (MRS), ale o
zielonej osadce, dwurzedowe i dtugich osciach (cechy dzikie). C.
Formy o pomaranczowej osadce, biatej plewie, szesciorzedowe
(MRS), ale o dtugich osciach (cecha dzika). Formy o
pomaranczowej osadce (MRS), ale o zielonej plewie, dwurzedowe
(cechy dzikie), osci dtugie typu skrecone jak u formy brachytic.

@ Jezeli 3 geny lub grupy gendw sprzezonych segreguja niezaleznie to powinno powstac 2°

czyli 8 klas fenotypowych. Przyktadowo, jezeli krzyzujemy heterozygoty wzgledem 8
genow, a w potomstwie krzyzowki testowej otrzymujemy 8 klas zamiast 256, to geny sa
sprzezone w 3 grupach. Analogicznie - 4 klasy fenotypowe oznaczaja, ze segreguja 2 geny
lub 2 grupy genow sprzezonych, 2 klasy fenotypowe - segreguje jeden gen lub jedna
grupa wielu sprzezonych genow. Jezeli krzyzujemy testowo heterozygote pod wzgledem
10 gendw, a w potomstwie otrzymujemy tylko dwie klasy fenotypowe to znaczy, ze
wszystkie geny byty ze sobg sprzezone - tworzyty jeden blok.
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CO3B. Biologia molekularna Lekarski
P: AR A - ol aff a o
: Owoce gtadkie a: Owoce omszone
a8 B: Lodyga antocjanowa X D D hrp b: Lodyga zielona
d: Liscie mozaikowe D: Liscie zielone

Aidsg B dziedziczy
sprzgzone {~ sie niezaleznie

Fj
dED Brb X e Homozygota
recesywna

TC,: AQa ARa
BM=b b = b
dg d dgd

Geny A i D lezg na jednym chromosomie i tym samym nie segregujg niezaleznie.
Heterozygota F, wytwarza tylko 2 typy gamet, Ad i aD, identycznych jak gamety
wytwarzane przez rodzicow, P. Gamety zrekombinowane, AD i ad nie powstajg. Gen B,
ktory lezy na innym chromosomie segreguje niezaleznie tworzgc wszystkie mozliwe
kombinacje z Adi aD w gametach.

I | | I | I |
Owoce gtadkie Owoce gtadkie Owoce omszone Owoce omszone
todyga antocjanowa todyga zielona todyga antocjanowa todyga zielona
Liscie mozaikowe Liscie mozaikowe  Liscie zielone Liscie zielone
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@ Brak czesci oczekiwanych klas fenotypowych w potomstwie krzyzowki testowej $wiadczy
0 sprzezeniu catkowitym genow. Geny takie zawsze dziedzicza sie wspolnie i nie
wystepuja formy zrekombinowane w stosunku do form rodzicielskich. Sprzezenie
catkowite wykorzystywane jest w praktyce w selekcji wspomaganej markerami. Poszukuje
sie markerow DNA, ktore faktycznie sg fragmentem genu kodujgcego jakas ceche, np.
odporno$¢ na choroby, a nastepnie wykorzystuje sie taki marker do identyfikacji
osobnikow odpornych. Sprzezenie catkowite w przypadku genoéw kodujacych cechy
morfologiczne na ogot jest efektem potozenia gendw na chromosomie na tyle blisko, ze w
przecietnej populacji segregujacej, liczacej 100-200 osobnikéw nie obserwuje sie
rekombinantow.

@ W przypadku catkowitego sprzezenia gendw heterozygota wytwarza tylko gamety
rodzicielskie - tzn. takie, ktére wytwarzali jej homozygotyczni rodzice. Jezeli rodzice
wytwarzali gamety AB i ab, to tylko takie wytworzy heterozygota. Nie wystapia gamety
zrekombinowane Ab i aB. Jezeli rodzice wytwarzali gamety Ab i aB, to takie wytworzy
heterozygota, a gamety zrekombinowane AB i ab nie pojawig sie. Dzieki temu mozna
odtworzy¢ w jakim uktadzie geny byty sprzezone, a takze genotypy i fenotypy rodzicow,
jezeli nie sg znane.

3.2. Sprzezenie czesciowe

@ Wystepowanie w potomstwie krzyzowki testowej wszystkich oczekiwanych klas
fenotypowych, ale z rézng czestoscig oznacza czesciowe sprzezenie genow. Przyktadowo,
dla dwdéch gendw dziedziczacych sie niezaleznie klasy fenotypowe powinny wystapi¢ w
proporcjach 1:1:1:1, a wiec po 25% dla kazdej z klas. Jezeli proporcje sg inne (np. 4:4:1:1)
to geny s3 sprzezone. Jezeli dwa geny sg sprzezone, a trzeci dziedziczy sie niezaleznie, to
w potomstwie krzyzowki testowe] pojawi sie 8 klas, przy czym 4 beda znacznie bardziej
liczne (np. 4:4:4:4:1:1:1:1).

@ W przypadku genéw sprzezonych czesciowo, heterozygota wytwarza najliczniej gamety,
ktére odpowiadajg gametom jej homozygotycznych rodzicéw - sg to gamety rodzicielskie.
Jezeli genotypy rodzicédw nie sg znane, to genotyp gamet rodzicielskich mozna ustali¢ na
podstawie potomstwa krzyzowki testowej — klasy fenotypowe wystepujace najczesciej
powstajg z gamet rodzicielskich. Znajagc gamety rodzicielskie mozna ustali¢ genotypy
rodzicéw, heterozygoty F: oraz mozna okredli¢ uktad gendéw na chromosomach
heterozygoty (faza skupiona czy rozproszona).

@ Dla jakichkolwiek dwdch genow sprzezonych czestos¢ rekombinacji nie przekracza
wartosci 0,5 (50%). Z czestoscig 0,5 powstajg gamety zrekombinowane, gdy geny lezg na
roznych chromosomach - czyli dziedzicza sie niezaleznie. Zdarza sie takze, ze geny
zlokalizowane na przeciwlegtych koncach dtugich chromosomoéw, a czasami nawet ich
ramion rekombinujg z czestoscig 250%, czyli spetniaja warunek niezaleznego
dziedziczenia, tak jakby byty na roznych chromosomach. Dlatego dla genow
zlokalizowanych na jednym chromosomie uzywa sie pojecia grupa sprzezen. Geny lezace
w duzej odlegtosci na jednym chromosomie, pomimo iz z matematycznego punktu
widzenia moga byc¢ niesprzezone, nadal nalezg do jednej grupy sprzezen.
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Czesto$¢, z jaka heterozygota wytwarza gamety zrekombinowane (z uktadem genéw
zmienionym w stosunku do gamet rodzicielskich) jest rdwna czestosci rekombinantéw miedzy
genami sprzezonymi i stanowi miernik intensywnosci sprzezenia. Czesto$¢ rekombinantéow
wyrazona w procentach nosi nazwe odlegtosci genetycznej. Wartos¢ 1 jednostki mapowej lub 1
centyMorgana (cM) odpowiada 1% rekombinantéw. W 1931 roku H. Creighton i B. McClintock
po raz pierwszy udowodnili, ze rekombinacja pomiedzy genami sprzezonymi jest zwigzana z
wymiang materiatu genetycznego pomiedzy chromosomami homologicznymi. Proces ten znany
jest jako crossing-over i zachodzi w pachytenie mejozy.

F,: Profaza
X X Synteza

DNG

b B

Chromosomy

homologiczne
9 Chromatydy Chromatydy

siostrzane niesiostrzane

Mejoza, | podziat, Chromatydy
pachyten niesiostrzane
po crossing-over
X
=
B
Crossing-over

Mejoza, Il podziat ‘

Gamety Gamety
rodzicielskie zrekombinowane
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Przyktad 3.2.1.

Jakie typy gamet i z jaka czestoscia wytwarza heterozygota otrzymana ze skrzyzowania
homozygot XXbb i xxBB, jezeli odlegto$¢ miedzy genami X,x i B,b wynosi 10 jm?

Rozwigzanie
F.:
1 Ktos luzny
Osadka normalna Genotyp F,
Xb z uwzglednieniem
= uktadu gendw sprzezonych
xB na chromosomach

NN\

*Czestos¢ rekombinacji - 10% = 0,1
100%
I || |

Gamety rodzicielskie Gamety zrekombinowane

Czestosc rekombinantow jest

105(;’{; -1 30/90 = 10% = 0,1 rowna czestosci gamet
0=Y, zrekombinowanych
| 0,9: |2|= 0,45 ¥ 0,1: 2| |= 0,05
0,45 0,45 0,05 0,05 +—__ Czestosé gamet

@ (zestos¢ gamet zrekombinowanych wynikajaca z odlegtosci genetycznej jest czestoscia
sumaryczng dla wszystkich gamet zrekombinowanych, czyli 0,1. Mamy 2 typy gamet
zrekombinowanych, XB, xb, czyli czesto$¢ kazdej z nich jest rowna potowie czestosci
sumarycznej, (0,1/2 = 0,05). Jezeli bytyby 4 typy gamet zrekombinowanych to czestos¢
kazdej z nich réwnataby sie jednej czwartej czestosci sumarycznej. Sumaryczna czestosc¢
gamet rodzicielskich jest rdznicg pomiedzy wartoscia 1 a sumaryczng czestoscia gamet
zrekombinowanych, czyli 1 - 0,1 = 0,9. Podobnie jak w przypadku gamet
zrekombinowanych, czesto$¢ danego typu gamety rodzicielskiej jest ilorazem czestosci
sumarycznej i liczby typdw gamet rodzicielskich. Dla dwdéch typow Xb i xB jest to 0,9/2 =
0,45.

@ Z jaka czestoscig otrzymamy w pokoleniu F, powstatym z samozapylenia heterozygoty
Xb/xB, osobniki bedagce homozygotami recesywnymi wzgledem obu gendw.

B Homozygota recesywna ma genotyp xb/xb i powstaje z gamet zrekombinowanych xb.
B Czestos¢ gamety xb to 0,05, czestos¢ osobnika to iloczyn czestosci gamet
zrekombinowanych, zatem 0,05 x 0,05 = 0,0025 czyli 0,25%.

Prof. dr hab. Roman Zielinski, prof.romanzielinski@gmail.com 14z 24



CO3B. Biologia molekularna Lekarski 13-15.03.2024.

3.3. Zadania

3.3.1. Pokolenie F; otrzymane ze skrzyzowania dwéch much D. melanogaster byto catkowicie
< dzikie. W krzyzowce testowej samicy F; otrzymano:

@ 85 much o oczach vermilion (v),

@ 89 much o skrzydtach cut (c),

@ 12 much bedacych podwojnym mutantem,
@ 14 much catkowicie dzikich.

Podaj fenotypy i genotypy rodzicow oraz F. z uwzglednieniem potozenia na chromosomach.
Ustal odlegtos¢ miedzy genem barwy oczu i ksztattu skrzydet.

3.3.2. W pewnej rodzinie, gdzie matka miata grupe krwi Rh- a ojciec byt daltonista i miat grupe
krwi Rh+ urodzita sie zdrowa dziewczynka o grupie krwi Rh-. Babka ze strony matki byta chora na
tuszczyce, ale prawidtowo rozrézniata barwy, natomiast dziadek byt daltonistg. Dziewczynka
urodzita dziecko ze zwiazku z catkowicie zdrowym mezczyzng, ktoérego oboje rodzice oraz
dziadkowie mieli grupe Rh+. Gen tuszczycy (P, p) i daltonizmu (D, d) s3 zlokalizowane na
chromosomie X w odlegtosci 18 jednostek mapowych, przy czym tuszczyca oraz daltonizm s3
warunkowane allelami recesywnymi. Gen warunkujacy czynnik Rh (R, r) lezy na chromosomie 20.

A. Podaj genotyp matki, ojca, dziewczynki oraz mezczyzny uwzgledniajac potozenie na
chromosomach.

B. Podaj typy i czestosci gamet wytwarzanych przez dziewczynke.

Podaj typy i czestosci gamet wytwarzanych przez mezczyzne.

D. Oblicz prawdopodobienstwo, ze urodzone przez dziewczynke dziecko jest zdrowym
chtopcem.

0
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4.Mapy genetyczne i mapy fizyczne

4.1. Mapa genetyczna

- Mapa genetyczna przedstawia uktad genow oraz sekwencji markerowych w grupach sprzezen.
Odlegtosci pomiedzy genami s3 podane w jednostkach mapowych okreslanych jako
centyMorgany.  Jednostki

mapowe ustala sie na LGI
. , . Marker
podstawie czestosci M Marker M arke
rekombinacji w ten 00 MctgEaac16
. . .45 SRF1
Sposob, ze jednej gg Lc2Pat22 109.8 1SJ10-9
. . 65 MetgEaach 112.3 Est-flu3 =Est3 (VAT x AS17)
jednostce mapowej 7 Y/, MetgEaac 114.8 MctgEaac1
odpowiada czestos¢ 133 OPB19-13 Hgg Mg}%ﬁi‘;‘g
. , 15.0 MctgEaac15 1 :
rekombinantéw wynoszgca 205 TpMaca5 21.0 MctgEact22
; 234 McaaEact6
1%. Mapowanie 262 1S4 1275 McacEaac29
enetyczne ozwala 277 OPB13-6 180.3
g ) y o p ] 31.4 4\ katG5-11 132.2 Aat2
ustali¢c, w ktorej grupie 342 W/ Ests 134.2 MctgEagc29
. duie sie d 36.7 OPB20-3 137.3 1SJ8-11
sprzezen znajduje sig dany  ,i's OPB13-8
gen. W celu stworzenia 429 OPA08-6 142.7 MeznEaeg13
. 4464\ Lc2Mcc11 147 4 McaaEact19
mapy genetyczne] 464 TpPat1 150.9 McacEaac38
. o 478 OPA20-7 152.2 1SJ8-6
niezbedne jest: 488 1SJ3-6 157.2 Sod1
. 50.6 1S9 161.9 MctgEaac30
@ dysponowanie 52.5 OPB02-17 163.5 McacEaac3
U3 liczbg 530 11SJ12-4,0PB13-10 164.8 MctgEagcd4
uzq ICzbq o OPA12-6, TpMaca43 165.9 MctgEagc15
2 ) 1SJ2-7 168.2 MctgEact26
markerow 61.4 McaaEact20 170.1 Pgdh1
genetycznych 64.7 1SJ3-16 1726 TpPat41
. 67.3 1.c2Pat25,0PD17-1 173.7 McacEaac32
wykazujgcych 70.1 OPB19-3 175.0 McaaEact15
. - 73.0 Lc2Pat26 176.5 MctgEaac22
polimorfizm W 44 McaaEact14 179.9 SRF2
badanej populacji; 762 MctgEaac31
: . : 776 A10-1
@ dysponowanie 795 McaaEact18 188.6 OPB20-13
. : 83.0 MctgEagc2
duzymi 84.0 OPA08-4 194.2 18J2-10
iami , 1SJ12-3
populacjami, co g?g oo 1985 OPB02-5
pozwala na 953 OPA08-9 201.8 18J3-1
. o 9.3 H06-1
identyfikacje 975 OPB20-9 08 OPA08-16, 1S7
mozliwie  duzej 9884wy Lo2Pat2] ' 1810
. 100.2 MctgEact20 2129 Lc2Mcc7,McaaEact29
liczby 103.0 McaaEacg8 ) McaaEact32
. . 104.9 OPB19-9
rekombinantow 106.4

nawet przy bliskiej
odlegtosci miedzy
genami.

ST 214.2 cM

Rys. 4.1a. Mapa genetyczna pierwszej grupy sprzezen u Lolium perenne x L.
multiflorum. Mapa ma dtugos¢ 214,2 cM. Na zotto zaznaczono geny
kodujace biatka enzymatyczne oraz zdolnos¢ do fluorescencji nasion w
Swietle UV (SRF). Na czerwono zaznaczono sekwencje KatG5, ktdra jest
homologiczna do bakteryjnego genu KatG kodujacego katalaze-
peroksydaze. Pozostate symbole oznaczajg markery DNA, przy czym
kursywa oznaczono sekwencje transpozonowe. Biate prostokaty wskazujg
miejsca o zaburzonej segregacji.
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Rys. 4.1b. Mapa genetyczna Plasmodium yoelii. Mapa obejmuje 14 grup sprzezen. Do konstrukcji m

Lpy2092

apy wykorzystano

loci mikrosatelitarne oraz krzyzéwki miedzy wirulentnymi podgatunkami. Cechy zwigzane z wirulencja zlokalizowano

na chromosomie 7,10 i 13.
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Rys. 4.1c. Fragment mapy genetycznej chromosomu 1 Homo sapiens w bazie NCBI.
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4.2. Mapa fizyczna

Mapa fizyczna przedstawia lokalizacje sekwencji nukleotydowych. Nie ma mozliwosci
bezposredniego pomiaru kolejnosci oraz odlegtosci pomiedzy nukleotydami. Mape fizyczna
(sekwencje) tworzy sie przez fragmentacje genomu, zsekwencjonowanie fragmentéw oraz
ztozenie otrzymanych fragmentéw w dtuzsze elementy, ktorych kolejnos¢ jest ustalana na
podstawie np. mapy genetyczne;j.

Ze wzgledu na rdézng czestos¢ crossing-over wzdtuz chromosomu, odlegto$¢ genetyczna
odpowiada roznej odlegtosci fizycznej (Rys. 4.2). Przyktadowo, odlegtos¢ miedzy markerem A i B
wynosi 0,25 ¢M i odpowiada ona 400 kbp. Odlegtos¢ miedzy markerem E i F to tez 0,25 cM, ale
odpowiada ona zaledwie 30 kbp.

Physical Map

] 000 kilobases EEE | 50H)
| I | I | | 1 | L | | 1 [ | |
| [ | [] I | [ I ] 1 | I [] I I
A A H I E'F
rossover [ | 111l 1l 1
sites Hli ! Uy Il L ,.'.[H
AN v s W \ A
/ At . \ , kY &
f \ \ | e \ - Y & I
/ N \ | e \ h \ 4 I
/ N T SO W N Y # I
f \ \ | by \ 5 N ¢ |
al I | | 1pel |
A | | 1 | B | | | C | | IUEI | !
| [ | | | | | | I I I |
i .1 0.2 0.3 (1.4 (.5 0.6 0.7 .8

Cenim WEAnSs
ldealized Linkage Map

Rys. 4.2. Zaleznos¢ miedzy mapg genetyczng (na dole) a mapa fizyczna (na gorze).

Crossing-over zachodzi czesciej w poblizu korncéw chromosomdw, rzadziej w poblizu centromeru.
Mapa fizyczna pozwala okreslic miejsce genu w obrebie sekwencji nukleotydowych, ale nie
dostarcza informacji o czestosci pojawiania sie rekombinantéw i dlatego nie moze by¢
wykorzystywana do przewidywania czestosci wystapienia okreslonych kombinacji cech w
populacji.
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Odpowiedzi

1.Chromosomy i kariotyp

1.3. Zadania

1.3.1. U Fragaria iturupensis w naturze czesto spotyka sie dekaploidy. Podstawowa liczba
chromosomow, x u tego gatunku wynosi 7. Podaj liczbe n'i 2n.

@ n=35
@ 2n=70

1.3.2. Prosze wejs¢ na strone: https://learn.genetics.utah.edu/content/basics/karyotype. Jezeli nie
mozna przejs¢ do linku to prosze go skopiowac do paska adresu przegladarki. Po prawej stronie
ekranu pojawia sie utozone i ponumerowane pojedyncze chromosomy cztowieka. Po lewej beda
widoczne nieuporzadkowane chromosomy cztowieka. Przeciggajac chromosomy z lewej na prawo,
prosze dopasowac je do czesciowo utozonego kariotypu.

A. Jakie cechy umozliwity dopasowanie chromosomow?
@ Wielkos¢ chromosomow oraz uktad prazkow.
B. Prosze podac ptec osoby, do ktdrej nalezy ten kariotyp.

@ Mezczyzna, XY
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2.Sprzezenie z ptcig

2.1. Determinacja ptci

2.1.1. Czy istnieje mozliwos¢, aby osoba XX byta mezczyzng, a osoba XY byta kobiet3? Prosze
uzasadnic.

@ Tak istnieje taka mozliwos¢. Zwigzana ona jest z regionem SRY, ktory warunkuje
determinacje ptci, gdyz zawiera geny odpowiadajace za przeksztatcenie sie embriondow w
osobniki meskie.

@ Osoba XX moze by¢ mezczyzna, jezeli na skutek mutacji dojdzie do insercji regionu SRY
do chromosomu X i chromosom z insercjg zostanie przekazany potomstwu. Wéwczas,
mimo, iz formalny genotyp jest XX, czyli zenski, obecnos¢ SRY spowoduje przeksztatcenie
sie embrionow w osobniki ptci meskie;j.

@ Osoba XY moze byc¢ kobieta, gdy na skutek mutacji dojdzie do delecji regionu SRY z
chromosomu Y. Wéwczas embriony XY nie przeksztatcg sie w osobniki meskie i mimo,
formalnego genotypu XY - mezczyzny, faktycznie beda kobietami.

2.2. Geny sprzezone z picia

2.2.1. Prosze obejrze¢ film na You tube (https://www.youtube.com/watch?v=H1HaR47Dgfw)
opisujacy dziedziczenie sprzezone z ptcia u muszki owocowej, Drosophila melanogaster. Na
podstawie danych przedstawionych w filmie prosze podac:

A. Jaka cecha jest analizowana w przedstawionym filmie?
@ Barwa oczu: czerwone i biate

B. Jak cecha ta wyglada u samic oraz samcéw wzietych do krzyzowania (pokolenie
rodzicielskie)?

@ Samica: oczy czerwone
@ Samiec: oczy biate

C. Jak cecha wygladata w pokoleniu F1? Czy samce i samice Fi roznity sie pod wzgledem
cechy?

@ Nie, zaréwno samce jak i samice miaty oczy czerwone, tak jak mozna byto przewidzie¢ na
podstawie | prawa Mendla.

D. Jakie typy fenotypowe wystapity w pokoleniu F, i w jakich proporcjach (prosze nie
uwzgledniac podziatu na ptcie)?

@ Zgodnie z | prawem Mendla % much miato oczy czerwone, a % oczy biate, jezeli nie
uwzgledniono podziatu na ptec.

E. Jakie fenotypy wystapity u samcow F,, o czym to swiadczy?

@ Oczy biate wystgpity tylko u samcéw F,. Potowa samcédw miata oczy biate, potowa
czerwone. Swiadczy to o sprzezeniu barwy oczu z ptcia.

F. Gdzie zlokalizowany jest gen warunkujacy barwe oczu u D. melanogaster?

@ Na chromosomie X.
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2.3. Zadania

2.3.1. W krzyzéwce kury pasiastej o dziobie czerwonym (cecha dominujgca) z kogutem pasiastym
0 dziobie zottym otrzymano:

@ 20 kogutow pasiastych o dziobie czerwonym;
@ 21 kogutow pasiastych o dziobie zottym;

@ 10 kur pasiastych o dziobie czerwonym;

@ 10 kur pasiastych o dziobie zottym;

@ 10 kur czarnych o dziobie czerwonym;

@ 12 kur czarnych o dziobie zottym.

Ustal genotypy krzyzowanych ze sobg osobnikdéw i wyjasnij sposéb dziedziczenia obu cech.

@ W zadaniu segreguja dwie cechy: umaszczenie i kolor dziobu. W odniesieniu do
umaszczenia kury sg pasiaste i czarne, ale nie wiemy jak umaszczenie sie dziedziczy.

@ W potomstwie jest rozréznienie na kury i koguty, co $wiadczy, ze wymienione cechy moga
by¢ sprzezone z ptcia, przy czym nalezy pamietac, ze kury sg XY a koguty XX. Wszystkie
koguty sa pasiaste, natomiast kury pasiaste i czarne. Swiadczy to o sprzezeniu tej cechy z
ptcia.

@ Na podstawie kur, gdzie stosunek pasiastych i czarnych jest 1:1 nie ustalimy dominacji.
Mozemy to zrobi¢ na podstawie wszystkich osobnikéw w potomstwie. Okazuje sie, ze form
pasiastych mamy 20 + 21 + 10 + 10 = 61, a czarnych 22, a wiec jest to stosunek 3:1. Tym
samym pasiastosc¢ jest cechg dominujaca. Oznaczamy jg literg A, czarne pidra oznaczamy
literg a. Ponadto pasiasty kogut z pokolenia rodzicielskiego musiat by¢ heterozygota.
Genotypy krzyzowanych kur wzgledem umaszczenia musiaty byc:

» Kury: X*Y
B+ Koguty: X*X®

@ W odniesieniu do barwy dziobu podano, ktéra cecha jest dominujaca. W zwiazku z tym
mozemy oznaczyc¢ B: barwa czerwona i b: barwa z6tta. Zaréwno u kur jak i kogutéw barwa
czerwona i barwa zo6tta wystepujg w stosunku 1:1 - czyli cecha dziedziczy sie tak samo u
obu ptci. Oznacza to, ze nie jest sprzezona z ptcia. Stosunek 1:1 otrzymujemy w wyniku
krzyzowania heterozygoty z homozygota recesywna. Tym samym genotypy krzyzowanych
kur wzgledem barwy dzioba byty:

b kury miaty dziob czerwony zatem Bb,
k koguty miaty dzidb zotty zatem bb.

@ Podsumowujac: umaszczenie jest sprzezone z ptcig, a barwa dziobu dziedziczy sie
autosomalnie. Genotypy krzyzowanych kur byty:

» Kury: BbX"Y
» Koguty: bbX*X?
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2.3.2. Dwoje zdrowych rodzicow miato czworke dzieci: dwie dziewczynki i dwoch chtopcéw. Obie
dziewczynki byty zdrowe natomiast chtopcy cierpieli na daltonizm.

A. Wyjasnij w jaki sposob dziedziczy sie daltonizm u cztowieka?

@ Cecha ktora rozpatrujemy jest daltonizm D, d.
@ R&zne dziedziczenie u dziewczynek i chtopcow Swiadczy o sprzezeniu z ptcia.

B. Podaj genotypy wszystkich cztonkéw rodziny.

@ Chtopcy cierpieli na daltonizm, zatem musieli otrzymac allel recesywny d od matki, gdyz
od ojca otrzymali Y. Matka byta zdrowa, zatem jej genotyp to XPX¢.
@ Ojciec byt zdrowy oraz dziewczynki tez byty zdrowe, zatem miat on genotyp X°Y.

2.3.3. W pewnej rodzinie, gdzie matka byta daltonistka urodzita sie zdrowa dziewczynka. Jakie jest
prawdopodobienstwo urodzenia sie w tej rodzinie zdrowego chtopca, jezeli wiadomo, ze gen
warunkujacy daltonizm jest zlokalizowany w chromosomie X i jest on recesywny w stosunku do
allela odpowiedzialnego za normalne rozroznianie barw? Podaj genotypy wszystkich cztonkow
rodziny.

# Matka daltonistka miata genotyp XX poniewaz daltonizm jest cecha recesywna. Oznacza
to, ze matka byta homozygotg recesywna.

@ Poniewaz kobieta ta miata zdrowa cérke, zatem ojciec musiat by¢ zdrowy i mie¢ genotyp
X°Y.

@ Corka otrzymata X od matki i X° od ojca, byta heterozygotg X°X“.

@ Chtopcy otrzymuja chromosom X tylko od matki, a ta byta homozygota recesywna, nie ma
mozliwosci urodzenia sie zdrowego chtopca w tym zwigzku. Wszyscy chtopcy beda
daltonistami.

2.3.4. Ustal prawdopodobienstwo urodzenia sie zdrowej dziewczynki o grupie krwi B oraz
prawdopodobienstwo urodzenia sie zdrowego chtopca o grupie krwi A w potomstwie kobiety
daltonistki z grupa krwi A, ktérej matka miata grupe krwi O oraz zdrowego mezczyzny o grupie
krwi AB.

@ Kobieta daltonistka o grupie krwi A mogta mie¢ genotyp I*I*X?X? lub 14iX“X". Jej matka
miata grupe krwi 0, zatem genotyp kobiety daltonistki to: IiX“X.

» Kobieta ta wytwarza gamety: I*X? oraz iX® z czestoscig V2 kazda.

@ Mezczyzna byt zdrowy, a wiec miat genotyp XY pod wzgledem genu warunkujgcego
daltonizm. Miat grupe krwi AB, ktéra uwarunkowana jest kodominacjg miedzy allelem I* i
I8, zatem miat genotyp I*I%. Genotyp dla obu cech tacznie: IMEXPY.

B Mezczyzna wytwarza gamety: I*X®, IBX®, I'Y, IBY z czestoscia Y4 kazda.
@ Zdrowa dziewczynka o grupie krwi B powstanie z potgczenia gamet:
B iX? od matki oraz IBXP ojca. Prawdopodobieristwo wynosi %2 x ¥4 = 1/8

@ Prawdopodobienstwo pojawienia sie zdrowego chtopca wynosi 0, gdyz chtopcy otrzymuja
chromosom X od matki, a ten zawsze zawiera allel d odpowiedzialny za daltonizm.
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3.Sprzezenie genow

3.3. Zadania

3.3.1. Pokolenie F; otrzymane ze skrzyzowaniu dwdéch much D. melanogaster byto catkowicie
dzikie. W krzyzoéwce testowej samicy F, otrzymano:

@ 85 much o oczach vermilion (v),

@ 89 much o skrzydtach cut (c),

@ 12 much bedacych podwdjnym mutantem,
@ 14 much catkowicie dzikich.

Podaj fenotypy i genotypy rodzicow oraz Fi: z uwzglednieniem potozenia genow na
chromosomach. Ustal odlegto$¢ miedzy genem barwy oczu i ksztattu skrzydet.

@ Otrzymalismy wynik krzyzowki testowej, w ktorej segregowaty dwie cechy, zatem
powinnismy spodziewac sie 4 klas z jednakowa czestoscia. Poniewaz czestosci sg rézne
mozemy wnioskowa¢ o sprzezeniu gendw. Najliczniejsze beda klasy odpowiadajace
fenotypom pokolenia rodzicielskiego. Stad fenotyp i genotyp rodzicow:

® P1:oczy vermilion, skrzydta normalne, vc*/vc*;
& P2:o0czy normalne, skrzydta cut, v'c/ v'c

@ Pokolenie F1 byto heterozygota wzgledem obu genow. Zaréwno oczy jak i skrzydta byty
normalne. Genotyp: vc*/v*c.

@ Odlegtos¢ jest réwna czestosci rekombinantéw, czyli much bedacych podwdjnymi
mutantami oraz catkowicie dzikich. Czesto$¢ rekombinantow wynosi 12+14/85+89+12+14
=26/200 = 0,13. Zatem odlegtos¢ wynosi 13 jm (cM).
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3.3.2. W pewnej rodzinie, gdzie matka miata grupe krwi Rh- a ojciec byt daltonista i miat grupe
krwi Rh+ urodzita sie zdrowa dziewczynka o grupie krwi Rh-. Babka ze strony matki byta chora na
tuszczyce, ale prawidtowo rozrdzniata barwy, natomiast dziadek byt daltonistg. Dziewczynka

urodzita dziecko ze zwiazku z catkowicie zdrowym mezczyzng, ktérego oboje rodzice oraz
dziadkowie mieli grupe Rh+. Gen tuszczycy (P, p) i daltonizmu (D, d) s3 zlokalizowane na
chromosomie X w odlegtosci 18 jednostek mapowych, przy czym tuszczyca oraz daltonizm s3
warunkowane allelami recesywnymi. Gen warunkujacy czynnik Rh (R, r) lezy na chromosomie 20.

A.

O & " &6 VW

Podaj genotyp matki, ojca, dziewczynki oraz mezczyzny uwzgledniajac potozenie na
chromosomach.

Matka miata grupe krwi Rh-, ktora jest recesywna, zatem jej genotyp to rr.

Babka miata tuszczyce, ale prawidtowo rozrozniata barwy, zatem musiata by¢ homozygota
pp. Matka dziewczynki musiata by¢ heterozygotg wzgledem Pp. Dziadek byt daltonistg, ale
nie miat tuszczycy, czyli miat genotyp dP/Y, stad matka otrzymata od niego dP. Poniewaz
sama nie chorowata to od babki miata Dp.

Ojciec dziewczynki byt daltonistg, ale nie chorowat na tuszczyce. Poniewaz obie cechy
leza na chromosomie X, zatem jego genotyp to dP/Y. Grupa krwi Rh+, ale musiat by¢
heterozygotg, gdyz dziewczynka miata Rh-.

Mezczyzna byt catkowicie zdrowy, czyli DP/Y oraz miat Rh+ i pochodzit z rodziny, gdzie
wszyscy mieli Rh+ zatem byt RR.

Ostatecznie:

» Matka: rr Dp/dP

# Ojciec: Rr dP/Y (dziewczynka miata rh-)
# Dziewczynka: rr Dp/dP

B Mezczyzna: RR DP/Y

Podaj typy i czestosci gamet, wytwarzanych przez dziewczynke.

Gamety rodzicielskie to rdP i rDp, czestos¢ 0,82, czyli 0,41 kazda.
Gamety zrekombinowane: rdp i rDP, czestos¢ 0,18, czyli 0,09 kazda

Podaj typy i czestosci gamet wytwarzanych przez mezczyzne.

Dwa typy gamet RDP i RY, 0,5 kazda.

. Oblicz prawdopodobienstwo, ze urodzone przez dziewczynke dziecko jest zdrowym

chtopcem.

Zdrowy chtopiec powstaje z potaczenia gamety RY ojca oraz gamety rDP dziewczynki.
Zatem 0,5 x 0,09 = 0,045 =4,5%
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