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studentow kierunku lekarskiego.

1. Genetyka: definicja

Genetyka to nauka o zmiennosci i dziedzicznosci organizmow.
Nazwa pochodzi od stowa yeveTikog (geneticos) — pochodzenie.

Grzegorz Mendel »Selekcja naturalna to
sformutowat prawa mechanizm generujgc
dotyczace wyjgtkowo wysoki sto
dziedziczenia cech. nieprawdopodobienst

< : Ronald Fisher, matematyk
Uwazano, ze prawa 3 wykazal, ze za zmiennosé
te nie wyjasniaja T cech ilosciowych odpowiada
dziedziczenia = wiele ,,mendlowskich
cech ilosciowych. S T czynnikéw dziedzicznych”.

Genetyka to nie tylko zestaw narzedzi, to takze sposéb myslenia,
ktéry laczy analityczne podejscie z doglebnym zrozumieniem procesow
ewolucyjnych i ich wplywu na wspdtczesnego cztowieka i jego srodowisko. @

1. Genetyka: definicja

Genetyka wspotczesna wykorzystuje metody molekularne,
informatyke i matematyke do poznania mechanizmdéw dziedziczenia
na wszystkich poziomach organizaciji.

Molekularny Komorkowy Osobniczy Populacyjn
PR R R Vi 8

-/

Cytogenetyka, - ' Populacyjna

Molekularna, Transkryptomika, ot EvSquc))//jjna,'
Genomika Proteomika, Filogenetyka
Metabolomika

llosciowa,
Rozwojowa

Prof. dr hab. Roman Zielinski



Biologia molekularna. Materiaty dla 2024-02-04
studentow kierunku lekarskiego.

1. Genetyka: zastosowania

Genetyka umozliwia zrozumienie biologii czklowieka, przyczyn
choréb oraz dostarcza narzedzi do produkcji lekow.

Mapa
zachorowan
nagrype
(10.2018)

H. sapiens H. neanderthalensis
Poznanie ewolucji cziowieka

Test firmy
Farma,
oferuje
analize
DNA
dobor
ppavavayaparaparall 1ekow

Farmakogenomika Zrozumienie zmiennosci Zrozumienie funkcji
poznawczych

¢

1. Genetyka: zastosowania

Medycyna precyzyjna: dostosowanie terapii do cech indywidualnych
oraz klasyfikowanie populacji wzgledem wrazliwosci na choroby.

Badania z zakresu medycyny
precyzyjnej i farmakogenomiki
koncentruja sie w USA.

Distribution of Reviewed Research by Country of First Author Affiliation

North
America  America

Udziat populacji o réznym pochodzeniu
w badaniach farmakogenomicznych.
. W badaniach wykorzystuje sie gtéwnie
Liczba prowadzonych projektéw w dane z populacji pochodzenia
danym panstwie. europejskiego i latynoamerykanskiego.

Farmakogenomika: (pharmaco + genomics) to badanie roli genomu

w odpowiedzi na terapie. Koreluje zmiennosé genetyczna z tempem

wchtaniania lekéw, ich metabolizmem i rozktadem. @
Popejoy AB, 2019.
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1. Genetyka: zastosowania

Genetyka jest wykorzystywana w przemysle farmaceutycznym,
spozywczym, ochronie srodowiska.

GM D. melanogaster -
Biatko Dm-AChE jako
biosensor wykrywajacy
pestycydy

(Campas et al. 2009)

Insulina jest
produkowana przez

E. coli w bioreaktorach
od 1982 r.

Antytrombina (ATryn), lek
przeciwzakrzepowy, jest
wytwarzana z mleka GM
kéz (od 2009 r.).

1. Genetyka, zastosowania: piwo

Piwo: oznacza napo6j, pochodzi od prastowianskiego ,,pivo”,
utworzonego od czasownika ,,piti” oznaczajacego picie.

Dodawanie chmielu do piwa byto

najprawdopodobniej pomystem

Stowianek. Chmiel to takze

najstarsza stowianska piesn ludowa:

»Oj chmielu, chmielu ty bujne ziele,
| nie bedzie bez cie zadne wesele...”

Piwo byto

powszechnym

napojem Stowian. Piwo najczesciej produkuje sie z
jeczmienia, ktérego ziarno
dostarcza cukréw do fermentacji
alkoholowe;j.

aromatyczne ziele o gorzkawym smaku.

Na terenie Polski znaleziono najstarsze drozdze piwne w Europie. @
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1. Genetyka, zastosowania: piwo, mutanty

Pro-antocyjanidyny: polimery, pochodne flawonoiddw typu tanin i
katechin, niektore sg nierozpuszczalne w wodzie.

80% pro-antocyjanidyn w piwie - _ Piwo pozbawione
pochodzi ze stodu jeczmiennego. v | pro-antocyjanidyn
Formy nierozpuszczalne w U g (lewa)jest
wodzie obecne sa w calym OIS, [P

i e i q zawierajace pro-
procesie produkcji i dostaja sie

~ antocyjanidyny
do finalnego produktu. (prawa) jest

metne.

Proanthocyanidin

- e

Pro-antocyjanidyny powoduja stracanie
Ziarniak jeczmienia bez pro-antocyjanidyn i€ biatek w piwie, tworzenie koloidalnej
(lewa) oraz z pro-antocyjanidynami (prawa), Zawiesiny i metnienie piwa. Skracaja one
ktére widoczne sg jako ciemno zabarwiona  takze okres przydatnosci do spozycia.
obwaddka.

Aby uzyskaé klarowne piwo usuwa sie pro-antocyjanidyny za pomoca PVP
(Poliwinylopirolidon) lub enzymatycznie degraduje sie biatka w piwie.

1. Genetyka, zastosowania: piwo, mutanty

Mutanty jeczmienia w genach Ant umozliwiajq produkcje klarownego
piwa bez stosowania srodkéw chemicznych.

Obraz piwaw mikroskopie
fluorescencyjnym.

Produkcja piwa
rzemiesiniczego.

| silos przy browarze.

Do produkcji 1 litra piwa potrzeba okoto
y -\ 10 | wody, gtéwnie do ptukania
Przemysiowa proﬁukcja piwa. jeczmienia podczas wytwarzania stodu.
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Genetyka mendlowska
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2. Genetyka, pojecia: gen, locus

f Gen to fragment DNA, ktéry koduje Marker
biatko lub RNA (np. rRNA): Ky -
eoznaczamy literami alfabetu,
np. A, B, d, katG, Cdk (italic).

SNP

e
LOCUS genu A g 2u124,CPa13.10
"g;lr?b ToMaca3

Locus (I. mn. loci) to miejsce genu Wea a0
w chromosomie:

elocus obejmuje wiecej niz jeden
nukleotyd, gen ma locus na
chromosomie;

oSNP (single nucleotide
polymorphism) nie ma locus
(ang., at locus),

Lgﬂ;;&;‘_)ﬂix\?‘?
* SNP \_Nystepuje w (?brebie_locus Mapa genetyczna Lolium:

(ang. in locus), czyli w genie lub z6tty kolor — enzymy, strzakki — geny

w okolicy locus (ang. around fluorescencji, czerwony — sekwencje
locus), czyli w okolicy genu. bakteryjne, biate prostokaty — transpozony.

Prof. dr hab. Roman Zielinski

2024-02-04



Biologia molekularna. Materiaty dla 2024-02-04
studentow kierunku lekarskiego.

2. Genetyka, pojecia: allel

Allele to r6zne formy tego samego genu. Allele zajmuja to samo
miejsce w chromosomach homologicznych, locus.

Typ dziki genu (A)

— . —

& Barwa oczu u czlowieka jest
kontrolowana przez gen OCAZ2

Formy alleliczne (mutanty) genu (A)
— T — A4
—TET— A,
— R A,
— NN — A,

¥ Gen OCAZ2 ma dwa allele:

eallel warunkujacy barwe ciemna (B),
eallel warunkujacy barwe jasna (b).
Miejsce mutacji

Allele powstaja w wyniku mutacji i rozprzestrzenienia sie w populaciji.
Przyjmuje sie, ze allele wystepuja w populacji z czestoscia >1%. Formy
genu, ktdére wystepuja z nizsza czestoscia uznaje sie za mutacje de novo. @

2. Genetyka, pojecia: allel

W populacji moze wystepowaé wiele alleli danego genu. Gen jest
wowczas polimorficzny.

-

& U organizmoéw diploidalnych (cztowiek)
zawsze wystepuja 2 allele danego genu,
po jednym na kazdym chromosomie
homologicznym.

& W gametach organizmoéw
diploidalnych jest zawsze tylko 1 allel
genu. Allele wykluczaja sie
wzajemnie w gametach.

& Monomorfizm: w populacji wystepuje
tylko jeden allel danego genu
(np. dehydrogenaza alkoholowa u
kukurydzy).

& Polimorfizm: w populacji wystepuja co
najmniej 2 allele danego genu (np.
grupy krwi u cztowieka - 3 allele).

Prof. dr hab. Roman Zielinski

g 0 S Fs F F Fs

Y

U Lolium dwa geny (Sod1, Sod2)

koduja dysmutaze nadtlenkowa.

eGen (locus) Sod1l ma dwa allele, 60,
54. Gen jest polimorficzny.

eGen (locus) Sod2 ma jeden allel, 34.
Gen jest monomorficzny.
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2. Genetyka, pojecia: genotyp, fenotyp

Genotyp to

suma
informacji
genetycznej
danego
organizmu.

& Genotyp najczesciej podaje sie
w odniesieniu do okreslonych gendw,
np. BB, bb, Bb, AABB, AAbb itd.

& O genotypie najczesciej wnioskuje sie =
na podstawie okreslonego fenotypu. Fenotyp to zespot cech danego
Rzadko obserwuje sie go organizmu bedacy wynikiem
bezposrednio (sekwencja DNA). wspoldziatania genotypu

i Srodowiska.

2. Genetyka, pojecia: hetero-, homozygota

Na poziomie molekularnym obserwuje sie zjawisko kodominacji:
przejawiania sie efektéw dziatania obu alleli w heterozygocie.

Heterozygota: organizm Dehydrogenza
zawierajacy rozne allele jabtczanowa,

w danym locus:
eAa, AaBb,
eAaBB, AABb
eaaBb, Aabb

Homozygota: organizm
zawierajacy te same allele 2 allele, ai b

w danym locus:
e AA, AABB
eaa, aabb
eaa, aaBB, AAbb

Prof. dr hab. Roman Zielinski

w locus Mdh2
sq 2 allele: 21
(S)i 25 (F)
EERRNSS

Mikrosatelity,
w locus C11-2,

!
:
)
E

qez-LLo

Genotypy odczytywane sa
ze wzoru prazkow:

FF, SS, aa, bb - homozygoty g
FS, ab - heterozygoty

QD
o



Biologia molekularna. Materiaty dla 2024-02-04

studentow kierunku lekarskiego.

2. Genetyka, pojecia: dominacja, recesywnos¢é

Na poziomie organizmu najczesciej obserwuje sie zjawisko
dominacji i recesywnosci.

Allel dominujacy: allel, ktérego Markery oparte o Thod )
efekt fenotypowy przejawia sie reakcje PCR: -«
w heterozygocie. obecnosé prazka y

p jest dominujaca -
Allel recesywny: allel, ktérego {Nssmsur:kslgo F <
efekt fenotypowy nie ujawnia jego braku. ‘—y—’ \

sie w heterozygocie. aa

Dominujaca Recesywna

Dominujaca Recesywna

Piegi

Dominujaca Recesywna

—— 1

Doteczki

policzkowe Kciuk autostopowicza

2. Genetyka, pojecia: dominacja, recesywnos¢é

Zadanie: prosze okreslié barwe swoich oczu i na tej podstawie
podaé prawdopodobny genotyp.

Niebieska barwa oczu: allel recesywny, b. Osoby
0 oczach niebieskich zawsze sg homozygotami
recesywnymi, bb.

Ciemna barwa oczu : allel dominujacy, B. Osoby
0 oczach ciemnych moga byé homozygotami
dominujacymi, Bb lub heterozygotami, Bb.

3. lle os6b w grupie ma ciemny kolor
oczu?

4. Jakie genotypy moga mieé te osoby?

5. Jak stwierdzié czy osoby o ciemnych
oczach sa homozygotami czy
heterozygotami.

. W miare mozliwosci prosze ocenié

swoj genotyp i zapisaé go na kartce.

1. lle os6b w grupie ma
niebieski kolor oczu?

2. Jaki jest genotyp tych oséb?
Prosze go zapisaé na kartce.

7. lle jest homozygot w grupie?
8. lle jest homozygot recesywnych w grupie?
9. lle jest heterozygot w grupie?

Prof. dr hab. Roman Zielinski
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3. Prawa Mendla: mejoza

Interfaza

Chromosomy

Synteza

DNA

AA
homologiczne &2 "n

tacza sie pary: ““ gggg
biwalenty

Do przeciwlegtych
biegunéw odciggane

sq cate chromosomy,
tym samym allele
jednego genu (np. A
a) rowniez znajduja
sie na przeciwlegtych
biegunach.

Prof. dr hab. Roman Zielinski

Anafaza |

W profazie, kazdy
chromosom
zawiera 2
identyczne
czasteczki DNA.

Utozenie
chromosomoéw
niehomologicznych
i zawartych w nich
gendw jest losowe.

Liczba chromosoméw

w komérkach potomnych
jest 0 Y2 mniejsza niz w
wyjsciowej. Komérki maja
rézne kombinacje alleli.
Redukcja
chromosomoéw
zachodzi w anafazie
| podziatu
mejotycznego.
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3. Prawa Mendla: mejoza

Il podziat mejotyczny

Podziat
»mitotyczny”,

S nie zmienia
uktadu
chromosomoéw
i gendw.

Anafaza Il

ynczym podziale
mejotycznym podwa@
heterozygoty powstaja 2
typy gamet: Ab i aB.

Powstaja 4 ik ... W We wszystkich podziatach
komérki potomne mejotycznych heterozygota
o genotypach: 20 wytwarza 4 typy gamet z

Ab i aB Eo taka sama czestoscia.
Tetrada Jadra cztowieka

¢

3. Prawa Mendla

/ >k

ey - Y

Pokolenie F, groch (PGIP x Sokolik).-

Groch (Pisum sativum) jest roslina

samopylna, tatwo sie krzyzuje, ks

fatwy w uprawie. Izolatory przygotowanie do
Kkrzyzowan.

Prof. dr hab. Roman Zielinski 11
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3. Prawa Mendla

Ksztatt = Kolor Kolor Pozycja Kolor Ksztalt ~ Wzrost
nasion nasion kwiatow = kwiatow = strgkdw  strgkow

2,95:1 |3,00:1| 3,15:1 15:1 | 2,82:1 2451 | 2,844,
B ? B ST o
e \ >
Cechy 1; Y \{_. \;\l
dominujace c; i ‘:} y
= e
p

- ol (%
e X b\
705

5474 | 6022 651

Cechy
recesywne

=7
. \ o/
®® -

1850 | 2001 224

3. Prawa Mendla: | prawo Mendla

Allele tego samego genu wykluczajq sie wzajemnie w gametach.
Jest to prawo czystosci gamet.

Fenotypy: Genotypy:
AA : Aa:aa

Heterozygota F, wytwarza dwa typy
gamet, 50% zawiera allel A, 50% - a.
Taki rozklad wynika z przebiegu mejozy.

Prof. dr hab. Roman Zielinski
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3. Prawa Mendla: | prawo Mendla

Krzyzowanie testowe: krzyzowanie homozygoty recesywnej
z osobnikiem o fenotypie dominujacym.

Formy rodzicielskie Potomstwo

¥y 'f
= "4 m\ﬁ ]
?"°?26e¢

Czestosé fenotypow L k
odpowiada czestosci FenoyE.: GemoT/e
réznych typéw gamet, \ Q?
ktére wytwarzane sa 1:1
przez heterozygote. 1 1

Aa: aa

Krzyzowanie testowe pozwala ustalié genotyp osobnika o fenotypie
dominujacym oraz rodzaj i czestosé gamet wytwarzanych
przez heterozygote.

3. Prawa Mendla: Il prawo Mendla

Allele r6znych genéw segreguja niezaleznie od siebie podczas
tworzenia gamet. Jest to zasada niezaleznej segregacji cech.

. X & Podczas tworzenia gamet
u heterozygoty powstaja
wszystkie mozliwe kombinacje

\ alleli z genu A z allelami z genu
B. Allele kazdego z genéw
stanowia niezalezne zbiory.

@ 2" - liczba mozliwych
' kombinacji, n to liczba genéw w
stanie heterozygotycznym:
eAaBb: 22 =4

eAaBbDd: 2% =8
eAABbDd: 22 = 4
& Prawdopodobienstwa
wystapienia kazdej kombinacji
1/4 1/4 1/4 alleli sa réwne.

AaBb

Prof. dr hab. Roman Zielinski
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3. Prawa Mendla: Il prawo Mendla

AABB | AABb | AaBB | AaBb
1/16 1/16 1/16
AABDb

1/16

Fenotypy: Genotypy:

‘ 9:A.B.

: AABB
: AaBB
AABb
AaBb
AAbb
Aabb
aaBB
: aaBb
: aabb

ERNENEDRNE

Prawdopodobienstwo
wystgpienia fenotypu A . bb:

oAb X Ab = ¥4 x ¥4 = 1/16
Ab x ab =% x ¥4 = 1/16
ab X Ab =Y4x ¥4 = 1/16

1/16 + 1/16 + 1/16 = 3/16

3. Prawa Mendla: przyktady u cztowieka

Monogenowe choroby cztowieka moga byé uwarunkowane
allelem recesywnym.

Mukowiscydoza

eMutacja w genie HBB.
oeKrétkie ramie chromosomu 11. eMutacja w genie CFTR.
eGlutamina zostaje zastapiona e Dlugie ramie chromosomu 7.
walina. e Zidentyfikowano 1600 mutacji
punktowych prowadzacych do
choroby.

Choruje tylko homozygota recesywna, aa

Prof. dr hab. Roman Zielinski
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3. Prawa Mendla: mukowiscydoza

Mukowiscydoza jest jedna z najczestszych choréb monogenowych,
recesywnych w populacjach pochodzenia europejskiego.

Czestosé:
mod 2,5 x 10% do 5,0 x 10* w
populacjach europejskich;
m 6,7 x 10°° w populacjach
afroamerykanskich;

; ool e i
m 3,3 x 10°° w populacjach " p 5 o
azjatyckich. ErZLrj]Stka r?SOb zdroyvych'('i) ! ch_or_yct; (B). :
i chorych wystepuja zwtoknienia i sttuszczenie.

m choroba ptuc (90% pacjentéw),

1 Pluca oséb zdrowych

m niewydolnosé trzustki (85% f (A) i chorych (B).
pacjentéw), 4 ‘ U chorych wystepuja

m zaburzenia w przewodzie % gl zniszczenia na skutek
pokarmowym (15-20% e Pk . zmian obturacyjnych
pacjentow), " St i infekcji.

m bezptodnosé (95% mezczyzn).

Mukowiscydoza jest wynikiem mutacji w genie CFTR, ktéry koduje biatko
btonowe bedace kanatem chlorkowym. Obecne jest ono w jelitach i plucach.@
Fotografie: Klatt, 2010

3. Prawa Mendla: mukowiscydoza

Ryzyko genetyczne to prawdopodobienstwo, ze potomstwo bedzie
dotkniete choroba.

m Na mukowiscydoze choruja P: zdrowi
homozygoty majace mutacje nosiciele
w genie CFTR.

m Heterozygoty wzgledem
mutacji nie choruja. Sa one
nosicielkami zmutowanego
allela (nosiciele choroby).

m Kazde urodzenie jest
zdarzeniem niezaleznym.

m Jezeli ryzyko genetyczne
wynosi 50% i w rodzinie jest
juz chore dziecko, to ryzyko
w przypadku kolejnego

dziecka nadal wynosi 50%. AA: Y4

zdrowy
Aa: 2
Ryzyko genetyczne dla mukowiscydozy zdrowy nosiciel
wynosi ono 25% w przypadku
heterozygotycznych rodzicow.

Prof. dr hab. Roman Zielinski 15
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4. Rozwiniecie: allele wielokrotne

Allele wielokrotne: w populacji wystepuje 23 alleli danego genu.
Polimorfizm: w populacji wystepuje 22 alleli danego genu.

& W populacji ludzkiej wystepuja
3 allele warunkujace grupy krwi,
P, B,

¥ 0,16 (16%): /%, najczesciej w
Centralnej Azji.

0,21 (21%): #, najczesciej w matych,
izolowanych populacjach (Aborygeni,
Skandynawia).

0,63 (63%): /, najczestszy allel.

Grupa 0 (7)) jest charakterystyczna dla
Centralnej i Potudniowej Ameryki
(100%) oraz populacji Europy
Zachodniej, zwlaszcza potomkow
Celtow.

=a allel 7
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4. Rozwiniecie: allele wielokrotne

Allele /A, I oraz i odpowiedzialne sa za wytwarzanie antygenéw
krwinkowych, od ktorych zalezy grupa krwi ABO.

Grupa

Genotyp , 14 , IFi i ® Allele A, IPsa
dominujace
’;, | wzgledem /.
Ao d
& Allele #, I°sa
BRAK kodominujace
wzgledem siebie
Osocze
Przeciwciata
(Izoaglutyniny)

Antygeny ABO wystepuja we Przeciwciata (IgM) skierowane sa
wszystkich komérkach cziowieka z przeciwko antygenom nieobecnym
wyjatkiem nerwowych. Sa to we wilasnych krwinkach.
weglowodany przyczepione do biatek

powierzchniowych komadrek.

4. Rozwiniecie: allele wielokrotne

Jezeli rodzice maja grupe krwi A i B, to dzieci moga mieé grupe A,
B, AB i 0. Podobnie, jezeli rodzice maja grupe krwi AB i O, to dzieci
moga mieé grupe krwi A lub B.

Grupa B
A
A 1Bi
A e

e

.
¢ O

o A Ay
oA AA‘w A
Loqus ! A

(A= i 15i

Grupa AB Grupa B

Prof. dr hab. Roman Zielinski

2024-02-04

17



Biologia molekularna. Materiaty dla 2024-02-04
studentow kierunku lekarskiego.

4. Rozwiniecie: allele wielokrotne

U czlowieka istnieje 36 roznych uktadow grup krwi. System ABO
i Rh (Rhesus system) naleza do najwazniejszych.
Liczba Chromo-

Nazwa/antygen Symbol antygenéw Gen som

MNS/glikoforyna MNS GYPA, B, E

P/fenomen bombajski, H:
prekursor ABO, hh: brak H, grupa P1 1 P1
0 niezaleznie od genotypu ABO

Rhesus/antygen D RhD, RhE

Lutheran/glikoproteina
Kell/anty-K przeciwciato
Duffy/Py-glikoproteina

Kidd/Jk glikoproteina

4. Rozwiniecie: wspotdziatanie genow

Fenotyp bombajski: najrzadsza grupa krwi. Czestosé jej
wystepowania na $wiecie to 2,5 x 107, w Bombaju: 1,0 x 10

& W 1952 roku ranny pracownik kolejowy
oraz ofiara nozownika w Mumbai (dawny
Bombayj) wymagali transfuzji krwi.

& Kazda ze znanych grup krwi po
zmieszaniu z krwia ofiar koagulowata
i zbrylata sie BEFFy

& Dr. Y.M. Bhende, C.K. Deshpande and H.M.
Bhatia zbadali 160 proéb i znalezli
odpowiednia grupe u rezydenta Bombaju.

L

& Fenotyp bombajski wystepuje u matych R NG Y 4
izolowanych grup, Romoéw, rosyjskich Aditya Hegde, Bengaluru. 55-krotny
Zydoéw, Parséw (Indyjscy zaratusztrianie). dawca krwi.

W fenotypie bombajskim krwinki czerwone nie posiadaja antygendéw A, B
podobnie jak w przypadku grupy O.

Prof. dr hab. Roman Zielinski 18
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4. Rozwiniecie: wspoldziatanie genow

Fenomen bombajski: antygen H jest prekursorem niezbednym do
wytworzenia antygenéw krwinkowych A i B.

Gen P jest zlokalizowany na chromosomie 22,
ma 8 Kb i zawiera 4 egzony.

Genotyp: HH, Hh

ch22 [l BESETTCUN cho [ ] |
oligosacharydow
do btony krwinek Tworzenie
——) antygenow

Krwinki: B :

|
Prekursor Antygeny
krwinkowe A H

Przeciwciata
W 0soczu
Dziatanie genu P1 i genu | jest przyktadem AntyA anty-B

wspotdziatania genéw w wytworzeniu jednej
cechy jaka jest grupa krwi.

4. Rozwiniecie: wspotdziatanie genow

Fenomen bombajski: mutacja w genie P1, zamiana kodonu
tyrozyny 316 na kodon stop: nie powstaje prekursor antygenu H.

Ze wzgledu na brak
CIEEN NI -ntygenow
l krwinkowych grupa
D¢ krwi jest blednie
EEE———) ‘ identyfikowana jako 0.

Krwinki: ." Krwinki:

BRAK

S

Osocze: Osocze:
antyH antyH

BRAK

Polaczenie krwi homozygoty hh (biorca) z krwia osoby o
grupie 0 (dawca) powoduje koagulacje, gdyz krwinki grupy
0 zawieraja antygen H, natomiast homozygoty hh maja
antyH w osoczu.
Fenomen bombajski jest przyktadem epistazy recesywnej, czyli
wspoéldziatania gendéw, w ktérym allel recesywny jednego genu
hamuje ujawnienie sie efektéw dzialania drugiego genu, inaczej
»allel h dominuje nad genem I”.
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4. Rozwiniecie: wspoldziatanie genow

Fenomen bombajski: przewidywane rozszczepienie przy
krzyzowaniu dwéch heterozygot Hhl%i — a) rodzice

Grupa A @ - 4 Zaktadamy, ze obie osoby
L)

» o maja grupe krwi A oraz sa
HhIAi heterozygotami w locus

P1 (Hh) i I (1%).
1/4 @ 1/4 é 1/4 ? 1/4

& Zaroéwno matka jak i ojciec wytworza 4 typy
gamet, ktore reprezentuja wszystkie mozliwe
kombinacje alleli genu P1 z allelami genu 1.

@ Czestosci poszczegdlnych typoéw gamet beda
identyczne i beda wynosity ¥ dla kazdego typu.

4. Rozwiniecie: wspotdziatanie genow

Fenomen bombajski: przewidywane rozszczepienie przy
krzyzowaniu dwéch heterozygot Hhl%i — b) potomstwo

Fenotypy:
9: grupa A

HhIAIA i <3 D H i 3: grupa O

2PN,

bombajski

Prawdopodobienstwo
wystgpienia fenotypu
bombajskiego:

ehl* x h1* = V4 x ¥4 = 1/16
ehl” x hi =%, x ¥4 = 1/16
ehi x hlf =Y, x ¥, = 1/16
ehi x hi = X Ya=1/16
1/16 + 1/16 + 1/16 + 1/16 = 4/16(E

Prof. dr hab. Roman Zielinski 20
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Genetyka mendlowska

. Genetyka
B Definicja
B Zastosowania

. Podstawowe pojecia

B Gen i locus, allel

B Genotyp, fenotyp

B Dominacja, recesywnoseé

. Prawa Mendla

B Mejotyczne uwarunkowania
B | prawo Mendla

® |l prawo Mendla

. Rozwiniecie mendelizmu
® Allele wielokrotne
B Wspotdzialanie genow

. Analiza rodowodow

5. Analiza rodowodow

Rodowody opieraja sie na zrozumieniu dziedziczenia cech oraz ich
rozprzestrzeniania sie w populacji.

_ l Zroznicowanie
P ?,‘}1 populacji ludzkiej:
ST Lt e & S estrzatki pokazuja
"l‘ o J,, migracje przodkow
.,'_.i' cztowieka z Afryki;
’ " ezrdéznicowanie
, VAU kolorystyczne
wskazuje na liczne
regionalne i
miedzykontynentalne
migracje.

Postep w metodach molekularnych sprawia, ze analiza rodowodéw jest
nie tylko wykorzystywana w genetyce klinicznej, ale takze dla
odtworzenia genealogii rodzinnej.
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5. Analiza rodowodow

Rodowdd ilustruje stosunki pokrewienstwa w rodzinie i pokazuje
ktérzy cztonkowie sa dotknieci choroba genetyczna.

Gléwne symbole stosowane w rodowodach:

@ kobieta [l mezczyzna ’pleé ? ] O osoba chora

B—O zviazek W—@ zwiazek krewniaczy 1 @ heterozygota
(nosiciel zdrowy)

[ |
B @ rodzeastwo =
o zdrowa nosicielka

cechy sprzezonej
@ liczba oséb danej pici ) plci); i .

./\ bliznieta dwujajowe Probant (ja lub osoba,
u ktérej stwierdzono

! y ol po raz pierwszy
—-m bliznieta jednojajowe chorobe)

Linie taczace cztonkéw jednej rodziny powinny byé proste oraz symbole
oznaczajace osoby tworzace jedno pokolenie powinny znajdowag sie
na jednym poziomie.

5. Analiza rodowodow

Rodowdd na podstawie barwy oczu: BB, Bb: oczy ciemne (pole
zaciemnione) , bb: oczy jasne (biate).

Bb, Bb,

eNie mozna jednoznacznie
ustalié genotypow.

eDziecko bylo heterozygota, gdyz
z jego zwiazku z jasnooka
kobieta pojawita sie jasnooka
dziewczynka.

eHeterozygota ta mogta powstaé
z polaczenia dwdéch heterozygot
lub homozygoty dominujacej z
heterozygota.
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5. Analiza rodowodow

Analiza rodowodu krolowej brytyjskiej Wiktorii ujawnia powstanie
i dziedziczenie hemofilii.

Mok died in intancy.
persibie hemophiic

5. Analiza rodowodow

Rodowdd przedstawiajacy dziedziczenie polidaktylii zaosiowej,
cechy dominujacej.

Dodatkowy palec jest
zlokalizowany po stronie
piatego palca.
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Zagadnienia: 1-5

. Genetyka jako nauka

>

>

Poziomy badan i powigzanie z innymi naukami.
Zastosowania genetyki w przemysle i w medycynie.
Jakie sg etapy produkcji piwa?

Jaki jest wktad ludéw stowianskich w produkcje piwa?
Co oznacza pojecie , Diamant” ?

Skad sie bierze i jak mozna sie pozby¢é zmetnienia piwa?

2. Podstawowe pojecia genetyczne:

>

>

>
>
>
1 pr
>
>

Ilp
>

>

gen, locus, allel;

monomorfizm, polimorfizm,

genotyp, fenotyp,

homozygota, heterozygota,

recesywnosé, dominacja, przyktady u cztowieka.
awo Mendla

Jakie gamety wytwarza heterozygota.

Rozszczepienia otrzymane w wyniku krzyzowania osobnikéw
typu: Aa x Aa, Aa x aa.

rawo Mendla
Na czym polega niezalezna segregacja cech.
Rozszczepienia otrzymane w wyniku krzyzowania dwoch
heterozygot.
Jak dziedziczy si¢ anemia sierpowata i mukowiscydoza?

Zagadnienia: 6-8

5. Allele wielokrotne

>

Co to sa allele wielokrotne?

Grupy ABO u cztowieka: geny odpowiedzialne za grupy krwi,
czestosé wystepowania alleli, system erytrocyty-osocze.
Przewidywanie fenotyp6w potomstwa na podstawie fenotypow
rodzicow;

Inne systemy grup krwi.

6. Wspotdziatanie genéw na przykladzie fenotypu bombajskiego

Rola antygenu H w powstaniu grup krwi ABO.

Na czym polega fenotyp bombajski, jakg grupe krwi maja osoby,
u ktérych on wystepuje.

Dlaczego nie mozna przeprowadzi transfuzji krwi pomiedzy
osobg z grupg 0 a osoba majaca fenotyp bombajski.

Jakie mozliwe genotypy i z jaka czestoscia
(prawdopodobienstwem)wystapig w potomstwie 0s6b o grupie
krwi A i genotypie HhIAi.

7. Analiza rodowoddéw

>

Co to jest rodowdd i czemu stuzy?

Przedstaw rodowdd rodzenstwa, z ktérych jedno miato oczy
ciemne, a drugie jasne jezeli wiadomo, ze ojciec miat oczy
ciemne a matka jasne. Dziadek ze strony matki miat oczy ciemne
a babcia ze strony matki oczy jasne. Dziadek byt jedynakiem i
jego rodzice mieli oczy ciemne. Babcia miata dwie siostry i brata,
wszyscy mieli oczy jasne. Rodzice babci tez mieli oczy jasne.
Podaj przyktady zastosowan rodowodo6w.
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