Genetyka, dziedzina badajaca dziedziczenia cech 1 przyczyny zmiennos$ci organizmow opiera
si¢ nao dkryciach dokonanych w XIX w. przez Grzegorza Mendla oraz na ustaleniach
wspolczesnej biologii molekularnej dotyczacej budowy 1 wlasciwosci substancji dziedzicznej
(DNA). Dzi$ wiemy, ze postulowane przez Mendla zawiazki cech to geny — odcinki DNA, w
ktorych jest zapisana informacja o budowie biatek. Geny w DNA sa uloZone liniowo (jeden
za drugim). Miejsce zajmowane przez gen w chromosomie okreslamy jako locus.

Suma wszystkich alleli w DNA danego organizmu stanowi jego genotyp.

Suma wszystkich zewngtrznych 1 wewngtrznych cech organizmu, czyli jego wyglad 1 sposob
funkcjonowania stanowi fenotyp.

Zrozumienie sposobu dziedziczenia cech jest mozliwe dzigki analizie procesu rozmnazania
plciowego. Doroste osobniki roslin kwiatowych i1 zwierzat sa diploidalne — maja dwa zestawy
chromosomow: od ojca 1 od matki.

Odpowiadajace sobie chromosomy od ojca 1 od matki nosza nazwg chromosomow
homologicznych. W kazdej komorce organizmu diploidalnego wystgpuja po dwie kopie
kazdego genu: ojcowska i matczyna. Kopie te moga by¢ takie same (organizm jest wtedy
homozygota w danym genie) lub nieco si¢ r6zni¢ (organizm jest wtedy heterozygota w danym
genie). Odmiany tego samego genu okresla si¢ mianem alleli. Allele moga by¢ dominujace,
(jesli przejawiaja si¢ fenotypowo takze w stanie heterozygotycznym) lub recesywne, (jesli
przejawiaja si¢ fenotypowo tylko w stanie homozygotycznym). W wyniku podziatu
redukcyjnego jadra komorkowego — mejozy

— chromosomy si¢ rozdzielaja. Powstaja haploidalne komorki ptciowe — gamety-, ktére
zawieraja

potowe liczby chromosomow obecnych we wszystkich pozostatych, diploidalnych komdérkach
organizmu.

Krzyzowanie jednogenowe umozliwia badanie dziedziczenia przeciwstawnych cech
determinowanych przez jeden gen (np. gen determinujacy wysokos¢ u grochu). W wyniku
krzyzowania homozygot rodzicielskich o przeciwstawnych cechach (tj. homozygoty
dominujacej z homozygota recesywna), w pokoleniu Fl pojawiaja si¢ wytacznie heterozygoty
o fenotypie okreslonym przez allel dominujacy. W wyniku skrzyzowania osobnikow FI (u
roslin moze to by¢ samozapylenie Fl) w pokoleniu F2 pojawiaja si¢ osobniki o cechach
rodzica bedacego homozygota recesywna (1/4 potomstwa, ale pod warunkiem, ze liczba
potomstwa F2 jest odpowiednio duza).

Wynik ten wskazuje, Ze w gamecie moze si¢ znajdowac jeden i tylko jeden allel danego
genu. Jest to regula czystosci gamet, czyli pierwsze prawo Mendla.

W celu stwierdzenia, czy osobnik o fenotypie dominujacym jest homo-, czy heterozygota,
trzeba wykona¢ krzyzowke testowa, polegajaca na skrzyzowaniu ich z homozygota
recesywna w danym genie. Do badania dziedziczenia cech u ludzi wykorzystuje si¢ analizg
rodowodow. Wymaga ona dysponowania mozliwie kompletnymi danymi o cztonkach dane;j
rodziny 1 ich przodkach.

Jesli allele determinujace przeciwstawne postacie cechy (np. biala i czerwona barwe kwiatu)
nie wykazuja ani catkowitej dominacji, ani recesywnosci (zjawisko dominacji niezupetnej), to
proporcje fenotypow w potomstwie krzyzoéwki jednogenowej nie beda odpowiadac¢ typowym
stosunkom mendlowskim. Stosunki te nie beda zachowane rowniez wtedy, gdy liczba roznych
alleli, ktore moga zajmowac dany locus, jest wigksza niz dwa (tzw. allele wielokrotne). Tak
si¢ dzieje w wypadku dziedziczenia grup krwi (ABO). Wigkszo$¢ genow wykazuje efekt
plejotropowy,tj. wptywa jednoczesnie na rozne cechy.

Krzyzéwka dwugenowa pozwala przesledzi¢ sposob dziedziczenia dwdch par cech
przeciwstawnych, determinowanych przez geny wystepujace w niezaleznych chromosomach.
Stosunek fenotypdéw w potomstwie pokolenia F2 takiej krzyzowki wynosi 9:3:3:1 (jest to
mendlowski stosunek fenotypow dla krzyzéwki dwugenowe;).



Wynik krzyzoéwki dwugenowej §wiadczy o tym, ze allele dwoch réznych genow sa
rozdzielane do gamet niezaleznie od siebie (regula niezaleznej segregacji lub drugie
prawo Mendla).

Reguta niezaleznej segregacji nie dotyczy gendw sprzezonych, tj. lezacych w tym samym
chromosomie. Geny takie dziedzicza si¢ razem 1 w potomstwie wystgpuja w takich samych
kombinacjach jak u rodzicow. Pojawienie si¢ w potomstwie pewnej liczby kombinacji nie
rodzicielskich (rekombinantéw) jest wynikiem zachodzenia crossing-over (wymiany
odcinkéw migdzy chromatydami podczas mejozy). Analiza czgstosci crossing-over pozwala
na konstruowanie map genetycznych chromosomow. Wigkszo$¢ cech organizmow jest
determinowana nie przez jeden, ale przez wiele roznych genéw. Sa to tzw.

poligeny. Okres$laja one cechy wykazujace zmiennos$¢ ciagta, np. wzrost lub kolor skéry u
ludzi.

Cechy wykazujace zmienno$¢ nieciagta, np. grupy krwi u ludzi, wysokos$¢ u grochu, sa
wyznaczane przez pojedyncze geny. Sposob przejawiania si¢ cechy determinowanej przez
konkretny gen lub geny zalezy takze od srodowiska. Dziedziczenie cech okreslanych przez
geny zawarte w DNA mitochondriow i chloroplastéw (dziedziczenie pozachromosomowe)
nie podlega prawom Mendla.

U wielu organizméw DNA pozachromosomowy jest dziedziczony wytacznie po matce.
Determinacja ptci u czlowieka jest zwigzana z chromosomami X 1 Y zwanymi
chromosomami pici.

Wystepowanie w kariotypie pary XX okresla pte¢ zenska, a pary XY — pte¢ meska.
Wigkszos¢ gendow zawartych w chromosomie X nie ma swoich odpowiednikow na
niewielkim chromosomie Y. Obecnos¢ tylko jednej kopii chromosomu X w komoérkach
mezczyzn powoduje, ze znacznie czesciej niz kobiety zapadaja oni na choroby wywotane
recesywnymi mutacjami w genach umiejscowionych w tym samym chromosomie (np.
hemofilig, daltonizm).

Dziedziczenie pici u czlowieka podlega takim samym regutom jak dziedziczenie u innych
organizmow. Zarowno mutacje chromosomowe, jak 1 genowe moga by¢ przyczyna wielu
chorob 1 wad rozwojowych. Mutacje chromosomowe polegajace na obecnosci dodatkowego
chromosomu (trisomia) lub braku pojedynczego chromosomu (monosomia) mozna tatwo
wykry¢ analizujac kariotyp. Wigkszo$¢ mutacji dotyczacych chromosoméw somatycznych
ma bardzo grozne nastgpstwa, Najczesciej pojawiajaca si¢ trisomia dotyczaca chromosomu 21
jest przyczyna wystgpowania zespotu Downa. Mniej grozne dla zdrowia sa mutacje
chromosomowe dotyczace chromosoméw plci. Mutacje genowe, ktére powoduja
uposledzenie funkcji biatka kodowanego przez zmutowany allel, sa przyczyna wielu chor6b
dziedzicznych, m.in. takich jak: anemia sierpowata, fenyloketonuria, mukowiscydoza,
choroba Huntingtona. Wigkszo$¢ chor6b powodowanych przez mutacje w pojedynczym genie
dziedziczy si¢ jak cechy recesywne. Ze wzgledu na sposob dziedziczenia pici u czlowieka,
choroby dziedziczne wynikajace z mutacji genowych w chromosomach pici (np. hemofilia),
dotykaja znacznie czgsciej m¢zczyzn niz kobiety. Wspdiczesne metody diagnostyki
genetycznej pozwalaja wykry¢ nieprawidlowe allele powodujace choroby dziedziczne.
Diagnostyka 1 poradnictwo genetyczne sa szczegdlnie wskazane dla 0s6b, w

ktorych rodzinach zdarzaty si¢ choroby dziedziczne. W pierwszej potowie lat
siedemdziesiatych wyizolowano z bakterii enzymy restrykcyjne — nukleazy przecinajace
DNA w $cisle okreslonych miejscach. Zastosowanie enzyméw restrykcyjnych pozwala dzi$
na taczenie dowolnych czasteczek DNA. Za pomoca technik inzynierii genetycznej mozna
dzi$ z fatwoscia wykona¢ bibliotek¢ DNA danego organizmu. W tym celu fragmentuje si¢
DNA za pomoca enzymoOw restrykcyjnych lub mechanicznie, a powstale fragmenty taczy z
czasteczkami wektora, czyli czynnika, ktory daje si¢ nastgpnie wprowadzi¢ do komorki np.
bakteryjnej lub drozdzowej. Wektorem moze by¢ plazmid lub wirus, najczegscie]



zmodyfikowany genetycznie. Dobry wektor tatwo wnika do komorek pozwala na selekcje
komorek, do ktorych wtargnal, mnozy si¢ intensywnie w komorkach docelowych, a
wprowadzony na wektorze fragment DNA ulega silnej ekspresji. Biblioteka /bank/

genow to, zatem nic innego, jak zespot kolonii, z ktorych kazda zawiera jaki$ fragment
badanego DNA. Z takiej biblioteki mozemy prébowac¢ wylowi¢ interesujacy nas DNA,
przeszukujac biblioteke odpowiednio skonstruowana, wyznakowang izotopami, sonda czy
przeciwcialem wiazacym si¢ z produktem szukanego genu. Tworzenie biblioteki genow jest
zwiazane z wieloma niuansami i czgsto nie zostaje uwienczone powodzeniem w postaci
wyszukania zadanego DNA. Mozna dochodzi¢ do genu innymi drogami, stosujac odwrotna
transkrypcje z RNA lub tworzac gen catkiem sztucznie, budujac sekwencje nukleotydow
wedle kolejnosci aminokwasoéw w produkcie genu.

Techniki inzynierii genetycznej pozwalaja na okres§lenie sekwencji dowolnego odcinka DNA
oraz na otrzymanie, pod pewnymi warunkami, praktycznie nieograniczonej ilosci kopii DNA
z jednej nawet tylko wyjsciowej czasteczki.

Bakterie na zadanie cztowieka produkuja potrzebne substancje (np. hormony), modyfikacje
genetyczne prowadza do wytworzenia odmian hodowlanych ro$lin 1 zwierzat o nowych
wlasciwosciach. Od kilku lat pracuje si¢ nad terapia genowa, czyli leczeniem przyczyn
chorob genetycznych. Mozliwos$ci sa lub niedlugo beda wtasciwie nieograniczone.

W tej sytuacji rodzi si¢ pytanie o granice ingerencji czy cztowiek moze zmienia¢ w dowolny
sposOb materiat genetyczny organizmow, czy wolno tylko naprawiac¢ btedy czy moze tez
ulepszac "gorsze" wersje gendw?

Na te 1 inne pytania trudno znalez¢ uniwersalne odpowiedzi, a stanowisko dogmatyczne nie
tylko moze by¢ w wielu momentach nieludzkie, ale po prostu mija si¢ z rzeczywistoscia. Nie
wiemy, do czego doprowadzi genetyka.

Oby nie podzielita losu wielu wspaniatych osiagnig¢, ktére dostaty si¢ w niepowotane rece.

I PRAWO GRZEGORZA MENDLA
DZIEDZICZENIE BARWY KWIATOW GROCHU JADALNEGO

) gamety: & g A |a
czerwony bialy
P: AA x aa Al AAlAa
®"ametv @ 4 Aa a2
F: Aa x Aa F,: G: 1:2:1
A 6 F: 3:1

czerw. bialy



II PRAWO GRZEGORZA MENDLA
DZIEDZICZENIE BARWY I RODZAJU LUPINY NASIENNEJ
U GROCHU JADALNEGO

nasiona
zolte, gladkie zielone, pomarszczone

P: AABB x aabb

gamety: & J AB Ab aB ab

AB | AABB|AABb_|AaBB | AaBb

F,: AaBb x AaBb Ab | AABb|Aabb A.&B_.bs Aabb’
zolte. gladkie aB | AaBB | AaBb [aaBB~ |aaBb
ab | AaBb [Aabb [aaBb~ [aabb
5%

©“ F: 9:3: 3\: 1\
Zéff zielone, oéiler];:f]lez.one
gladkie gladkic PO

z0lte,
pomarszczone

DOMINACJA NIEZUPELNA

DZIEDZICZENIE BARWY KWIATOW U LWIEJ PASZCZY (WYZLINU)

P: AA x aa 3 I A |a
czerwone biale Al AAlAa
B ka al Aalaa
rozowe E: G 1i2:]

Fi: 1:¢2 41

czerw. r107. biale

SPOSOBY JEDNOGENOWEJ DETERMINACIJI CECHY (DZIEDZICZENIE
JEDNOGENOWE)

1. DOMINACJA ZUPELNA - DZIEDZICZENIE BARWY KWIATOW GROCHU
JADALNEGO

a. Krzyzowka testowa dla jednej cechy




b. Krzyzowka testowa dla dwoch cech

AaBb x aabb
ANY ab
AB| AaBb
Ab | Aabb
aB | aaBb
ab | aabb
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WSPOLDOMINOWANIE (KODOMINACJA)
DZIEDZICZENIE GRUP KRWI CZL OWIEKA

Cztery grupy krwi w systemie A, B, 0 okreslone sg przez allele |

1I*(A) 1°(B) i(0)
biatko A (antygen A) bialko B brak biatka A i bialka B

na blonie erytrocytow na blonie erytrocytow na blonie erytrocytow



IA, I°- kodominuja, sa dominujace w stosunku do allelu i

fenotyp antygeny genotypy
(grupa krwi) krwinkowe
A A i
B B 1, 1%
AB AB e
0 brak - Bl
ALLELE WIELOKROTNE

Wystepujace w wigcej niz dwoch formach, ale stale zajmuja ten sam locus, czyli w populacji
krazy ich wiele, ale u pojedynczego osobnika sa w dalszym ciagu tylko dwa. Dzigki allelom
wielokrotnym mamy rozmaitos¢ alleli w grupach krwi cztowieka oraz polimorfizm biatek np.
wystepuje kilka typow hemoglobin u ludzi.

PLEJOTROPIZM

Jest to zjawisko polegajace na tym, ze jeden gen moze wptywac na kilka cech fenotypowych.
Np. u cztowieka w wypadku mutacji w genie dystrofiny obserwujemy zanikanie mig$ni
konczyn, twarzy jak rowniez zaburzenia przewodnictwa w sercu.

DZIEDZICZENIE CECH SPRZEZONYCH Z PLCIA

DZIEDZICZENIE HEMOFILII

P: XHXh x XHYO F: @X| XH |YO0

XH|XHXH | XHY0
DO DO wfws

XhY (0 <«— chiopiec chory
na hemofilie

DZIEDZICZENIE DALTONIZMU

? 3
P: XDXd x XdY0 F: QK| Xd ]Y0

XD |XDXd |XDY0
@ @ @ Xd |XdXd |XdYO0 <«— chiopiec chory

na daltonizm




DZIEDZICZENIE CECH SPRZEZONYCH Z PLCIA

Dziedziczenie sprzgzonej z plcig barwy oczu u muszki owocowe;j.
Gen barwy oczu znajduje si¢ w chromosomie X;
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DETERMINACJA PLCI U ZWIERZAT

(wybrane przyklady)
pte¢
ZWICTZ
€ zenska meska
ssaki
muchowki * } XX XY
motyle
ptaki XY XX
niektore gady
chrzaszcze XX X0
pluskwiaki }
niektore gady X0 XX




ROZKEAD NATEZENIA CECHY ILOSCIOWEJ
W F, JEST ROZKI ADEM NORMALNYM

>
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liczba osobnikow w F,

. t i - }
b jbr br cbr cz natezenie cechy
DZIEDZICZENIE WIELOGENOWE

DZIEDZICZENIE BARWY SKORY U CZLOWIEKA

P: AAbb X aaBB F.: ]_16 genotypow: AABB (fenotypowo czarmy Murzyn) = ¢z
Mulat Mulat ]i‘ﬁ genotypoéw: AaBB VvV AABbD (ciemny)= cbr
_iéé genotypoéw: AaBb v aaBB v AAbb (Mulat) = br

F,: AaBb x AaBb ]i‘ﬁ genotypow: Aabb v aaBb (jasny) = jor
Mulat
i—'6 genotypdw: aabb (bialy) =b

DZIEDZICZENIE PLCI CZLOWIEKA

rodzice ‘ ,

gamety XX LN

L
AN /
pokolenie F, ‘ ,
XX /
XX , XY

i)

Dziedziczenie plci u ssakow. Plec¢ okresla obecnosé lub nieobecnoéé chromosomu Y.
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POWSTAWANIE GAMET PODWOINEJ HETEROZYGOTY O GENACH
SPRZEZONYCH I NIESPRZEZONYCH

(M) ()
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GENY SPRZEZONE. MAPOWANIE CHROMOSOMOW

® @
® ®

P: barwne, gladkie X bezbarwne, pomarszczone

AABB aabb
F.: barwne, gladkie
AaBb
KRZYZOWKA TESTOWA
barwne, gladkie X bezbarwne, pomarszczone
AaBb aabb
F,:
bez c.o. po c.o.
G
G\ AB ab Ab aB
AaBb aabb Aabb aaBb
ab | barwne | bezbarwne barwne bezbarwne
gladkie [pomarszczone||pomarszczone| gladkie
4016 : 4019 148 149
48.2% 48.2% 1,.8% 1,8%
96.4% 3.6%

typow rodzicielskich

Whniosek:

Para genow A i B sprzezonych w odlegtosci okoto 3.6 j.m.

rekombinantow

gamety@i
I 1



P: gladkie. maczyste X pomarszczone, woskowate
BBDD bbdd

F gladkie, maczyste
BbDd

KRZYZOWKA TESTOWA

gladkie, maczyste X pomarszczone, woskowate

BbDd bbdd
F,:
bez c.o. po C.0.
o BD bd Bd bD
BbDd bbdd Bbdd bbDd

bd | gladkie [pomarszczone(| gladkie |pomarszczone
maczyste| woskowate ||woskowate| maczyste

1704 : 1718 : 424 - 428
40% 40% 10% 10%
80% 20%
typow rodzicielskich rekombinantow
Whniosek:

Para genow B i1 D sprz¢zonych w odleglosci okoto 20 j.m.

MAPOWANIE CHROMOSOMOW

23.6
A B D
— 3,6 —
20
21,0

17.4



chory rodzic
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WPLYW CROSSING-OVER NA POLOZENIE GENOW SPRZEZONYCH

A B D A B D
WA WA brak c.o. 1 ' '
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a b d A—Bi1B—D » @ =2

USTALANIE OJCOSTWA NA PODSTAWIE GRUP KRWI MATKI I DZIECKA

MATKA DZIECKO OJCIEC (moze miec)

0 (i%% 0 (i%% 0 (i%%). A (149). B (1BiY
A (0 A (1A% albo TATY), AB (IATB)
B (130 B (13’ albo IP1B), AB (I*1P)

A (% albo 21| 0 %% 0 @%%, A @2%. B Bi%
A (1A albo I21™) | 0 (i%%), A 110 albo 141, B (Bi0), AB (1*TP)
B (%% B (15’ albo IB1B), AB (I*1P)
AB (I*1B) B (1Bi0 albo 1B1B), AB (IATR)

B (1Bi0 albo 1B®) | 0 (i%%) 0 (i%%, A (149, B (1Bi%
A (149 A (189 albo TATY). AB (TA1B)
B (1Bi? albo IBIB) | 0 (i%). A (121%). B (1Bi® albo IBIB). AB (141B)
AB (I'B) A (140 albo TATY), AB (IA1B)

AB (I1B) A 140 albo TA1Y)| 0 (i%%) A (1410 albo TATY), B (1B19), AB (1A1B)
B (1B albo 1B1B) | 0 (i%7). A (18i9). B (1Bi0 albo 1B1B), AB (TA1B)
AB (IA1B) A (1849 albo TATY). B (1Bi0 albo 1B1B). AB (I41P)




