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1. Definicja genu

1.1. Definicja genu na przestrzeni lat

Pojęcie „genu” zostało wprowadzone przez duńskiego botanika Wilhelma Ludviga Johannsena,
który prowadził badania nad jęczmieniem w Carsberg Laboratory. Później rozszerzył on zakres
badań na inne gatunki roślin uprawnych (od 1892 Royal Veterinary and Agricultural College). Jego
klasyczne prace dotyczą dziedziczenia cech ilościowych u fasoli. Dla Johannsena gen oznaczał
pewien punkt obliczeniowy. Na początku XX w. termin „gen” szybko rozpowszechnił się w
środowisku naukowym. Początkowo był on pojęciem abstrakcyjnym odnoszącym się do bliżej
nieokreślonych czynników dziedzicznych. W drugiej połowie XX w. prace T. Morgana umożliwiły
zlokalizowanie genów warunkujących określone cechy na chromosomach muszki owocowej, D.
melanogaster. Tym samym „gen” stał się czynnikiem fizycznym, punktem na chromosomie,
spełniającym następujące kryteria:

jednostka dziedziczności;
jednostka rekombinacji;
jednostka mutacji;
jednostka odpowiadająca za funkcję.

W latach 40-tych XX w. wykazano, że geny mogą być podzielone na segmenty, które podlegają
rekombinacji. Oznaczało to, że geny nie są jedynie punktami na chromosomach, ale mają
„długość”, a skoro mają długość to muszą to być długie cząsteczki. Odkrycie DNA, a także
eksperymenty wykazujące, że DNA jest materiałem dziedzicznym potwierdziło chemiczną naturę
genu. Wykazanie, że DNA jest przepisywane na RNA, a następnie RNA na białko, stały się
podstawą hipotezy: jeden gen – jedno mRNA – jedno białko, która często jest nadal przytaczana.
Jednakże projekty sekwencjonowania transkryptomów wykazały, że jeden gen może być matrycą
dla wielu mRNA, jak również jeden gen może być częścią wielogenowej jednostki transkrypcyjnej.
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Obecnie przyjmuje się, że gen to fragment (lub kilka fragmentów) DNA kodujących funkcjonalny
produkt (lub kilka produktów): białko lub RNA.

1.2. Wykazanie, że geny organizmów to fragmenty DNA

1.2.1. Jak udowodnić, że zmieszanie traktowanego termicznie szczepu IIIS z żywym szczepem IIR
prowadzi do transferu materiału genetycznego ze szczepu IIIS do IIR, a nie jest to efekt
odzyskania żywotności szczepu IIIS.

1.2.2. Pozbawiony komórek ekstrakt S. pneumoniae szczepu IIIS zmieszano z:

A. RNazą
B. DNazą
C. Proteazą.

Która z mieszanin ma zdolność do transformacji szczepu IIR? Proszę uzasadnić.

S. pneumoniae, IIIS.
Iniekcja

S. pneumoniae, IIR.
Iniekcja

S. pneumoniae, IIIS,
zabite (wys. temp).

Iniekcja

S. pneumoniae, IIR
żywe+ III S zabite

Iniekcja

Mysz martwaMysz martwa Mysz żywa Mysz żywa

IIIS wyizolowane z
martwej myszy

Nie wyizolowano
żywych bakterii

Nie wyizolowano żywych
bakterii

IIIS wyizolowane z martwej
myszy

Rys. 1.2a. Doświadczenie Griffith’a wykazujące chemiczną naturę czynnika dziedziczności. Streptococcus
pneumoniae występuje w dwóch postaciach: szczepu wirulentnego wywołującego śmiertelne zapalenie płuc
(S: wytwarza polisacharydową otoczkę) oraz szczepu awirulentnego (R: nie wytwarza otoczki), który nie
wywołuje zapalenia płuc. Podanie myszom mieszanki martwego szczepu wirulentnego, S oraz żywego
szczepu awirulentnego, R prowadzi do zapalenia płuc i śmierci myszy. Wskazuje to na przekazanie materiału
genetycznego warunkującego zapalenie płuc do komórek awirulentnych. Zjawisko pobrania materiału
genetycznego ze środowiska nosi nazwę transformacji i często występuje u bakterii.
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2. Test cis-trans

Cistron: alternatywne określenie dla genu. Termin podkreśla specyficzne zachowanie genu w
teście cis-trans (komplementacji).

2.1. Komplementacja międzygenowa

Jeżeli cecha jest uwarunkowana dwoma genami, to
do wytworzenia określonego fenotypu wymagana jest
obecność alleli dominujących w obydwu loci. Allele
te mogą występować w fazie skupionej (coupling)
określanej także jako cis lub w fazie rozproszonej
(repulsion) określanej także jako trans (Rys 2.1). W
przypadku dwóch genów niezależnie od układu
genów, cis lub trans heterozygoty względem obu
genów odtwarzają typ dziki. Test ten jest
wykorzystywany do sprawdzania alleliczności
mutantów.

2.2. Komplementacja wewnątrzgenowa

W przypadku mutacji w jednym genie (cistronie), ich
pozycja, cis lub trans ma wpływ na fenotyp
heterozygoty. Jeżeli mutacje w genie są w układzie trans, powstanie fenotyp zmutowany.
Natomiast mutacje w układzie cis pozwalają odtworzyć typ dziki, mimo, iż są to mutacje w
obrębie jednego genu.

IIR
komórki

IIR
komórki

IIIS
DNA

IIR
komórki

IIR
komórki

IIR
komórki

IIIS
DNA+
DNaza

IIIS
DNA+
RNaza

IIIS
DNA+

Proteaza

Rys. 1.2b. Doświadczenie Avery’ego wykazujące, że czynnikiem, który prowadził do transformacji komórek
awirulentnych w wirulentne był DNA. Obecność DNA z komórek wirulentnych prowadzi do pojawienia się kolonii
IIIS. Doświadczenie potwierdza, że materiałem genetycznym (genem) jest DNA.

Gen A Gen B
Cistron 1 Cistron 2 Chrom

osom
y

hom
ologiczne

Gen a Gen b

Heterozygota cis: typ dziki

Gen a Gen B
Cistron 1 Cistron 2 Chrom

osom
y

hom
ologiczne

Gen A Gen b

Heterozygota trans: typ dziki
Rys. 2.1a. Test cis-trans dla dwóch genów
(dwóch cistronów).
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2.3. Test cis-trans u E. coli

Osiem niezależnie wyizolowanych mutantów E. coli,
które nie były w stanie rosnąć bez histydyny w
pożywce (his-), analizowano we wszystkich
możliwych kombinacjach heterozygot cis i trans
(częściowe diploidy). Wszystkie heterozygoty cis były
zdolne do wzrostu na pożywce bez histydyny.
Heterozygoty trans były dwojakiego typu: zdolne do
wzrostu bez histydyny oraz mutanty nie wykazujące
takiej zdolności. W tabeli przedstawiono wyniki
uzyskane dla heterozygot trans. Plus 1 oznacza
zdolność do wzrostu na pożywce bez histydyny, 0 –
brak takiej zdolności. Ilu genów dotyczą mutacje?
Które mutanty dotyczą jednego genu?

Tabela 2.3. Wzrost mutantów trans E. coli na pożywce bez histydyny

Mutant 1 2 3 4 5 6 7 8

1 0 0 1 1 1 1 1 1

2 0 1 1 1 1 1 1

3 0 0 1 1 1 1

4 0 1 1 1 1

5 0 0 1 1

6 0 1 1

7 0 0

8 0

A
Cistron 1 Chrom

osom
y

hom
ologiczne

a1

Heterozygota cis: typ dziki

a2

a1
Cistron 1

Chrom
osom

y
hom

ologiczne

a2

Heterozygota trans: mutant

Rys. 2.1b. Test cis-trans dla jednego genu
(jednego cistronu).
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3. Geny człowieka w bazie OMIM

3.1. Charakterystyka OMIM

OMIM jest bazą zidentyfikowanych genów ludzkich. Baza zawiera informacje o położeniu genu na
chromosomie, funkcji genu oraz charakterystykę chorób związanych z mutacjami w genach. Baza
została utworzona w 1960 r., wersja online w 1985 r.

Dane z 30 grudnia 2021 r. podają, że w bazie zgromadzono opisy 16 648 genów, w tym:

15 813 genów zlokalizowanych na autosomach,
748 genów sprzężonych z X,
50 genów sprzężonych z Y,
37 genów zlokalizowanych w mtDNA.

Odczytując dane dotyczące
fenotypów w OMIM należy
pamiętać, że gen nie wywołuje
choroby. Gen pełni istotne funkcje
w organizmie. Dla przykładu, gen
ACE koduje enzym ACE (kininaza II
= dipeptydylo karboksypeptydaza)
konwertujący angiotensynę I do
angiotensyny II. Angiotensyna II
reguluje ciśnienie krwi oraz
równowagę elektrolitową. Istnieją
także dane wskazujące, że allel D
genu ACE sprzyja wzrostowi
mięśni i lepszemu przystosowaniu
do długotrwałego wysiłku, co jest
korzystne w niektórych
dyscyplinach sportowych. Mutacje
w genie ACE prowadzą do
istotnych zaburzeń

Rys. 3.1a. Zrzut ekranu dla strony startowej bazy OMIM.

Rys. 3.1b. Sieć powiązań dla genu ACE.
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3.2. Funkcja wybranych genów człowieka na podstawie bazy NCBI i OMIM

3.2.1. Proszę wejść na stronę NCBI (nucleotide) i odszukać następujące sekwencje.

A. NM_005653.5
B. X54089
C. MG995340
D. AY135648

Dla każdej sekwencji proszę podać:

Nazwę genu/fragmentu DNA oraz gatunek, z którego pochodzi (nazwa łacińska i polska).
Długość sekwencji.
Czy sekwencja zawiera introny? Proszę uzasadnić.

3.2.2. Dla genu zdeponowanego w bazie NCBI pod numerem NM_005653.5 proszę podać
następujące informacje korzystając z bazy OMIM.

A. Lokalizację cytogenetyczną.
B. Długość całego genu.
C. Liczbę egzonów.
D. Mutacje związane z ryzykiem chorób. Proszę podać, której choroby dotyczą mutacje oraz

jaka jest korelacja pomiędzy mutacją a wystąpieniem choroby.

Rys. 3.1c. Zrzut ekranu dla wyszukiwań dla genu ACE.

N
azw

a genu, opis

Lokalizacja: Chromosom 17, ramię
długie, prążek 23.2

Położenie w genomie, sekwencja całego genomu GRCh38, dalej
koordynaty wskazujące na zakres sekwencji, które obejmują gen.

Sposób dziedziczenia, tu autosomalny
recesywny, dotyczy fenotypu 26430, dla
pozostałych fenotypów nie określono.

Fenotypy związane z
mutacjami w genie.
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3.2.3. Sekwencje homologiczne

Dla genów opisanych numerami akcesyjnymi B, C i D w zadaniu 3.2.1. proszę znaleźć w bazie
NCBI sekwencje homologiczne u człowieka, a następnie scharakteryzować je na podstawie OMIM.

Dla każdej z sekwencji 3.2.1 B, C i D proszę wykonać analizę BLAST. W tym celu proszę
otworzyć rekord sekwencji w bazie NCBI.
Po prawej stronie, w punkcie „Analyse this sequence” proszę wejść w pozycję „Run
BLAST”, proszę zaznaczyć parametry zgodnie z rysunkiem 4.2.2.
Proszę odczytać nazwę i symbol genu otrzymanej sekwencji. Jeżeli jest ich więcej proszę
uwzględnić pierwszą z nich.
Proszę nazwę (symbol) otrzymanej sekwencji wprowadzić do OMIM.
Dla otrzymanej sekwencji ludzkiej proszę podać:

Nazwę i symbol genu.
Lokalizację genu na chromosomach.
Czy zidentyfikowano choroby związane z mutacjami w genie. Jeżeli tak to proszę podać
nazwę i sposób dziedziczenia.

Rys. 3.2.3. Parametry dla programu BLAST.

Proszę wybrać bazę
Hunan RefSeq…

Proszę wybrać blastn
(somehow similar
sequences).
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3.2.4. Analiza sekwencji o numerze akcesyjnym NG_050621 w bazie NCBI.

A. Proszę podać nazwę gatunkową organizmu, z którego pochodzi sekwencja, długość
sekwencji, nazwę genu, symbol genu oraz lokalizację peptydu sygnałowego.

B. Korzystając bazy OMIM proszę podać dla genu z punktu A lokalizację chromosomową z
uwzględnieniem położenia na ramieniu chromosomu (proszę podać słownie, o które ramię
a. chodzi) oraz nazwę jednostki chorobowej związanej z mutacjami w genie.

C. Korzystając z danych zawartych w OMIM proszę podać jakie jest prawdopodobieństwo, że
w potomstwie heterozygotycznych rodziców w omawianym genie, wystąpi choroba z
punktu C. Proszę uzasadnić.

D. Na podstawie rekordu NCBI oraz OMIM proszę podać: liczbę egzonów w genie, lokalizację
polipeptydu sygnałowego, liczbę wariantów allelicznych oraz elementy genu
(egzony/introny i ich numer), które zmienione są w wariantach allelicznych.
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Odpowiedzi

1. Definicja genu

1.2. Wykazanie, że geny organizmów to fragmenty DNA

1.2.1. Jak udowodnić, że zmieszanie traktowanego termicznie szczepu IIIS z żywym szczepem IIR
prowadzi do transferu materiału genetycznego ze szczepu IIIS do IIR, a nie jest to efekt
odzyskania żywotności szczepu IIIS.

Należy zmieszać wyizolowane DNA ze szczepu IIIS z żywymi kulturami szczepu IIR.
Kolonia IIIS różni się typem wzrostu od IIR, zatem możemy sprawdzić analizując
morfologię. Ponadto mieszaninę można wprowadzić do myszy. Jeżeli wywoła zapalenie
płuc to znaczy, że doszło do transformacji szczepu IIR w IIIS.
Ponieważ wprowadzanym czynnikiem był DNA, oznacza to, że DNA powoduje
transformację.
W przypadku gdyby wirulencja wynikała z odzyskania żywotności przez szczep IIIS, samo
DNA nie byłoby w stanie wywołać przekształcenia IIR w IIIS.

1.2.2. Pozbawiony komórek ekstrakt S. pneumonie szczepu IIIS zmieszano z:

A. RNazą
B. DNazą
C. Proteazą.

Która z mieszanin ma zdolność do transformacji szczepu IIR? Proszę uzasadnić.

Mieszanina A i C. W obu tych mieszaninach jest DNA, który jest czynnikiem wywołującym
transformację. W mieszaninę B DNA zostało zdegradowane przez DNazę i dlatego nie ma
ona zdolności do transformacji.
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2. Test cis-trans

2.3. Test cis-trans u E. coli

Osiem niezależnie wyizolowanych mutantów E. coli, które nie były w stanie rosnąć bez histydyny
w pożywce (his-), analizowano we wszystkich możliwych kombinacjach heterozygot cis i trans
(częściowe diploidy). Wszystkie heterozygoty cis były zdolne do wzrostu na pożywce bez
histydyny. Heterozygoty trans były dwojakiego typu: zdolne do wzrostu bez histydyny oraz
mutanty nie wykazujące takiej zdolności. W tabeli przedstawiono wyniki uzyskane dla
heterozygot trans. Plus 1 oznacza zdolność do wzrostu na pożywce bez histydyny, 0 – brak takiej
zdolności. Ilu genów dotyczą mutacje? Które mutanty dotyczą jednego genu?

Tabela 1.2.3. Wzrost mutantów trans E. coli na pożywce bez histydyny

Mutant 1 2 3 4 5 6 7 8

1 0 0 1 1 1 1 1 1

2 0 1 1 1 1 1 1

3 0 0 1 1 1 1

4 0 1 1 1 1

5 0 0 1 1

6 0 1 1

7 0 0

8 0

Wyniki dotyczą mutantów trans. W tym układzie mutacje w obrębie jednego genu nie
odtwarzają fenotypu dzikiego (zdolność do wzrostu bez histydyny), natomiast w obrębie
dwóch genów fenotyp typu dzikiego jest odtworzony. Tym samym jeżeli heterozygoty
trans np. dla mutanta 1 i 2 dają 0 oznacza to, że dotyczą jednego genu.
Mutacje dotyczą 4 genów.
Mutacje w obrębie jednego genu:

Mutanty 1 i 2
Mutanty 3 i 4
Mutanty 5 i 6
Mutanty 7 i 8
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3. Geny człowieka w bazie OMIM

3.2. Funkcja wybranych genów człowieka na podstawie bazy OMIM

3.2.1. Proszę wejść na stronę NCBI (nucleotide) i odszukać następujące sekwencje. Dla każdej
sekwencji proszę podać:

Nazwę genu/fragmentu DNA oraz gatunek, z którego pochodzi (nazwa łacińska i polska).
Długość sekwencji.
Czy sekwencja zawiera introny? Proszę uzasadnić.

A. NM_005653.5

Czynnik transkrypcyjny CP2 (TFCP2), Homo sapiens, człowiek rozumny.
3 807 bp.
Nie zawiera, gdyż jest to sekwencja cDNA otrzymanego z mRNA, czyli introny zostały
wycięte.

B. X54089.1

Gen leghemoglobiny,
Medicago sativa, lucerna
siewna.
2 358 bp.
Tak, zawiera introny,
ponieważ jest to sekwencja
genomowego DNA Eukariota.
Geny Eukariota zawierają
introny.

C. MG995340

Gen KatG, Mycobacterium
tuberculosis, prątek gruźlicy.
2 223 bp.
Nie zawiera. Jest to
sekwencja DNA organizmu
Prokariota. U Prokariota geny
nie zawierają intronów.

D.  AY135648

Gen Hox, gen homeobox,
podobny do HOX11L1
człowieka, Branchiostoma
floridae, lancetnik z Florydy.
38 796 bp.
Tak, zawiera introny,
ponieważ jest to sekwencja
genomowego DNA Eukariota.
Geny Eukariota zawierają introny.

Rys. 3.3.1D. Branchiostoma floridae, lancetnik (góra),
półprzezroczyste ciało. Nie jest kręgowcem, ale posiada
strunę grzebietową i należy do strunowców podobnie jak
kręgowce. Niegdyś uważany za najbliższego krewnego
kręgowców. Obecnie uważa się, że bliżej spokrewnione z
kręgowcami są osłonice, Tunicata (dół). Są to zwierzęta
morskie o dwubocznej symetrii i obecności struny
grzbietowej w okresie larwalnym. Posiadają
charakterystyczną osłonkę zbudowaną z tunicyny,
niestrawnego węglowodanu, który pełni rolę szkieletu
zewnętrznego.



C05A. Biologia molekularna. Odpowiedzi Lekarski 10.04-12.04.2024.

Prof. dr hab. Roman Zieliński, prof.romanzielinski@gmail.com 12 z 18

3.2.2. Dla genu zdeponowanego w bazie NCBI pod numerem NM_005653.5 (punkt 3.2.1. A) proszę
podać następujące informacje na podstawie bazy OMIM.

Gen oznaczony numerem NM_005653.5 to czynnik transkrypcyjny CP2 (TFCP2). W bazie
należy wpisać CP2,
TFCP2 lub obie nazwy.
Poszukiwany gen
znajduje się na
pierwszym miejscu
wyszukiwań. Należy
otworzyć rekord i
odczytać żądane dane z informacji w nagłówki i w tekście.

A. Lokalizacja cytogenetyczna.

Chromosom 12, ramię długie, prążek 13.12 do 13.13.

B. Długość całego genu.

30 kb. Informacja jest podana w punkcie „gene structure”.

C. Liczba egzonów.

15.

D. Mutacje związane z ryzykiem
chorób. Proszę podać jakiej
choroby dotyczą mutacje oraz
jaka jest korelacja pomiędzy
mutacją a wystąpieniem
choroby.

Informacje znajdują się w
punkcie „Molecular Genetics”.
Dane dotyczące związku
mutacji z chorobami są
sprzeczne.

Substytucja G do A
(tranzycja guaniny do
adeniny, allel A) w
regionie 3’, który nie
podlega translacji może
być związana ze
zmniejszonym ryzykiem
choroby Alzheimera (Lambert e al. 2000).
W populacji francuskiej i brytyjskiej wykazano niższą częstość allela A w populacjach z
chorobą Alzheimera Taylor et al. 2001).
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3.2.3. Sekwencje homologiczne

Dla genów opisanych numerami akcesyjnymi B, C i D w zadaniu 3.2.1 proszę znaleźć w bazie NCBI
sekwencje homologiczne u człowieka, a następnie scharakteryzować je na podstawie OMIM.

Dla każdej z sekwencji 3.2.1 B, C i D proszę wykonać analizę BLAST. W tym celu proszę
otworzyć rekord sekwencji w bazie NCBI.
Po prawej stronie, w punkcie „Analyse this sequence” proszę wejść w pozycję „Run
BLAST”, proszę zaznaczyć parametry zgodnie z rysunkiem 4.2.2.
Proszę odczytać nazwę i symbol genu otrzymanej sekwencji. Jeżeli jest ich więcej proszę
uwzględnić pierwszą z nich.
Proszę nazwę (symbol) otrzymanej sekwencji wprowadzić do OMIM.
Dla otrzymanej sekwencji ludzkiej proszę podać następujące informacje.

Nazwę i symbol genu.
Lokalizację genu na chromosomach.
Czy zidentyfikowano choroby związane z mutacjami w genie. Jeżeli tak to proszę podać
nazwę i sposób dziedziczenia.

Dla otrzymanej sekwencji ludzkiej proszę podać:

Nazwę i symbol genu.
Lokalizację genu na chromosomach.
Czy zidentyfikowano choroby związane z mutacjami w genie. Jeżeli tak to proszę podać
nazwę i sposób dziedziczenia.

B. X54089.1,  Gen leghemoglobiny, Medicago sativa, lucerna siewna.

Wynik poszukiwania sekwencji homologicznych u człowieka.

Pierwszą sekwencją jest SPATA16, gen związany ze spermatogenezą.

Białko związane ze spermatogenezą, SPATA16.
Chromosom 3, ramię długie, prążek 26.31.
Tak, zaburzenie spermatogenezy typu 6, dziedziczenie recesywne, autosomalne.
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C. MG995340, gen KatG, Mycobacterium tuberculosis.

Wyniki poszukiwania sekwencji homologicznych za pomocą BLAST.

Otrzymujemy jedną sekwencję, powtórzone domeny SH3.

Wielokrotnie powtórzone domeny typu ankyryn (rodzina białek, która pośredniczy w
wiązaniu białek integralnych błony komórkowej z powtórzeniami spektrynowymi
stanowiącymi element cytoszkieletu), SH3, SHANK2.
Chromosom 11, ramię długie, prążek 13.3 do 13.4.
Tak, zwiększone ryzyko autyzmu w przypadku wystąpienia mutacji w stanie
heterozygotycznym.
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D. AY135648, gen Hox u lancetnika.

Wyniki poszukiwania sekwencji homologicznych za pomocą BLAST.

Wybieramy pierwszą sekwencję, gen homeobox TLX1.

Gen typu homeobox 1, TLX1.
Chromosom 10, ramię długie, prążek 24.31.
Tak, ale na skutek translokacji pomiędzy chromosomem 10 i 14 lub 7 i 10 dochodzi do
aktywacji transkrypcyjnej obszaru 10.24 odpowiedzialnego za wystąpienie ostrej
białaczki związanej z limfocytami T.
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3.2.4. Analiza sekwencji o numerze akcesyjnym NG_050621 w bazie NCBI

A. Proszę podać nazwę gatunkową organizmu, z którego pochodzi sekwencja, długość
sekwencji, nazwę genu, symbol genu oraz lokalizację peptydu sygnałowego.

Gatunek: Homo sapiens.
Długość: 9 864 bp.
Nazwa: Peroksydaza glutationowa 4.
Symbol genu: GPX4.
Polipeptyd sygnałowy: 5119-5193.

B. Korzystając bazy OMIM proszę podać dla genu z punktu A lokalizację chromosomową z
uwzględnieniem położenia na ramieniu chromosomu (proszę podać słownie, o które ramięa.
chodzi) oraz nazwę jednostki chorobowej związanej z mutacjami w genie.

Lokalizacja chromosomowa: 19p13.3: chromosom 19, ramię krótkie, prążek 13.3.
Choroba: Spondylometaphyseal dysplasia, Sedaghatian type: dysplazja kręgowo-
przynasadowa typu sedaghackiego.
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C. Korzystając z danych zawartych w OMIM proszę podać jakie jest prawdopodobieństwo, że w
potomstwie heterozygotycznych rodziców w omawianym genie, wystąpi choroba z punktu C.
Proszę uzasadnić.

25%.
Dysplazja dziedziczy się w sposób autosomalny recesywny (oznaczenie AR w OMIM), co
oznacza, że heterozygoty są zdrowe, ale są nosicielami zmutowanego genu dysplazji.
Chorują tylko homozygoty recesywne, które występują z prawdopodobieństwem 25% w
potomstwie dwóch heterozygot.

D. Na podstawie rekordu NCBI oraz OMIM proszę podać: liczbę egzonów w genie, lokalizację
polipeptydu sygnałowego, liczbę wariantów allelicznych oraz elementy genu
(egzony/introny i ich numer), które zmienione są w wariantach allelicznych.

Liczba egzonów 7 zarówno w NCBI jak i OMIM.
Polipeptyd sygnałowy: 5119-5193.
3 warianty alleliczne, 0001, 0002, 0003.

Wariant 0001 dotyczy intronu 4 - dwie mutacje, tranzycja i delecja. Delecja prowadzi
do opuszczenie egzonu 5 podczas obróbki.
Wariant 0002 dotyczy intronu 4 – delecja 5 bp. Wariant jest opisany c588-8_588-4del,
a więc jest identyczną mutacją jak delecja w wariancie 0001. W wariancie 0001
podano, że jest to intron 4, stąd wariant 0002 również dotyczy intronu 4.
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Wariant 0003 dotyczy egzonu 3 – transwersja.
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