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Dlugosé kwasé6w nukleinowych

mierzona w parach zasad (pz): dwa nukleotydy, znajdujace si¢ na
przeciwlegtych niciach, polaczone wigzaniami wodorowymi;
1000pz= 1kpz; 1 000 000pz= 1Mpz

Genom cztowieka ma dlugosé¢ 3x10°pz= 3 000Mpz= Imilion
zapisanych stron w standardowej ksigzce= utozone literki jedna za
druga na dystansie 5000km

w przypadku RNA dlugos¢ podawana jest w NUKLEOTYDACH

(nt)

mierzona w jednostkach liczbowych nie nalezacych do uktadu SI:
Angstrem (A); 1 A=10"'m

Dtugos¢ poszczegolnych chromosoméw cztowieka (po rozwinieciu nici)
waha si¢ miedzy 0,017 (chromosom Y) a 0,085m (chromosom 1);

mozna stwierdzi¢, ze przecigtnie w jednym jadrze komérkowym znajduje
sie ok. Im DNA

mierzona w jednostkach ukladu SI: Nano-metr (nm); Inm= 10m

3 000Mpz~10,2x10°nm ~ 1,02m




DNA- kwas deoksyrybonukleinowy:

DNA superhelikalny
eukariota

DNA kolisty
bakterie

plazmidy
mitochondria

DNA liniowy
wirusy

otrzymywany in vitro
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RNA- kwasy rybonukleinowe:

RNA matrycowy (mRNA)

transkrybowany z DNA, stuzy jako matryca do
syntezy biatka

RNA rybosomalny (rRNA)

wykonuje synteze biatek

RNA transportujacy/ transferowy (tRNA)
dostarcza aminokwasy do syntezy biatek

mikro RNA (miRNA); krétki interferencyjny
RNA (siRNA); maly jaderkowy RNA (snoRNA)

reguluja ekspresje genéw

GENOM JADROWY
Chromosom  j33dro

W kazdej komérce jadrzastej
znajduje sie jeden zestaw
chromosomoéw.

Telomer '
Centromer
Chromatyda

Telomer

. Pary zasad




ORGANIZACJA GENOMU
jadrowego

Geny i sekwencje zwigzane z genami- 30% calego genomu
w tym sekwencje kodujace 3% catego genomu!

DNA powtarzajacy sie (tandemowo i powtdrzenia
rozproszone) 14% catego genomu

sekwencje pojedyncze lub o matej liczbie kopii z
nieprzypisana funkcja i pochodzeniem 56% catego genomu!
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1,7 x103
GENOM MITOCHONDRIALNY

Wiele kopii w pojedynczej
komérce; kopie moga réznic sig
od siebie

rybosomy
. * mitochondrium
* reticulum

aparat Golgiego endoplazmatyczne

ORGANIZACJA GENOMU
cytoplazmatycznego- mitochondrialnego
(mtDNA)

Geny i sekwencje zwigzane z
genami- 99% catlego genomu
w tym sekwencje kodujace 93%

noim/,‘., = catego genomu!
EL I, N Petla D (D-loop) to jedyny

% e - \ region niezawierajgcy genow.

HD2
\ ., L F , DNA powtarzajacy sie

i, o S tandemowo 1% calego genomu
e~ -"m’/
st Geny mtDNA koduja 13 biatek
biorgcych udziat w fosforylacji
oksydacyjnej
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PRAWO CZYSTOSCI GAMET (1 Prawo Mendla)

Osobnik diploidalny wytwarza haploidalne gamety, do ktérych
w sposob losowy trafiajg po jednym chromosomie z pary (po jednym
alleleu z pary), zatem osobnik potomny posiada V2 materiatu
genetycznego kazdego z rodzicow -
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RELACJE MIEDZY ALLELAMI
TEGO SAMEGO GENU

dominacja zupetna- tylko jeden allel ulega ekspresji w heterozygocie

dominacja niepetna- tylko jeden allel ulega ekspresji w heterozygocie a
efekt jest stabszy, niz w przypadku ekspresji dwoch takich samych alleli

kodominacja dwa allele ulegaja ckspresii w heterozvgocie
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PRZYKELADY CECH WARUNKOWANYCH JEDNYM
GENEM- dominacja zupetna

Ksztatt kciuka
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Brak réznic w ekspresji jednej (uktad heterozygotyczny) i dwdch kopii danego allelu
(uktad homozygotyczny)
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PRZYKEADY CECH WARUNKOWANYCH JEDNYM
GENEM- dominacja niezupetna

Zroznicowana ekspresja jednej (uktad heterozygotyczny) i dwéch kopii danego allelu
(uktad homozygotyczny)

itp: /i, el-minjas.com
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PRZYKELADY CECH WARUNKOWANYCH JEDNYM
GENEM- kodominacja

Kazdy allel (w uktadzie heterozygotycznym) ulega
ekspresji niezaleznie od drugiego

Antygeny na powierzchni erytrocytow

BiodTipeh ELcdTikesB 3kod TrpsB 3h0dTipeQ
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htp:ighenim.nih.gov
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GEN- jednostka substancji dziedzicznej (DNA),
zlokalizowana w chromosomie, badz poza nim- w cytoplazmie
(mitchondria, chloroplasty), r6znej dtugosci, zajmujaca
ZAWSZE to samo miejsce (locus) w tych samych
chromosomach i posiadajaca okreslony poczatek - kodon
inicjujacy (promotor) i koniec- kodon terminacyjny
(czes¢ terminalna)

GEN- odcinek DNA o specyficznej sekwencji nukleotydéw,
stanowigcej informacje genetyczna, pod kontrola ktérej
odbywa sie synteza okreslonych biatek, lub tancuchéw
aminokwasowych
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geny ciagle
(promotor- kodon inicjujacy /start/-ekson-kodon terminacyjny /stop/)

STARTTOCOTUWIDACBEDZIEWAZNAINFORMACJASTOP
geny nieciggle

(promotor- kodon inicjujacy /start/-(ekson-intron-exon),-kodon

terminacyjny /stop/)

STARTTOCOTUBLEBLEBLEBLEWIDACBEDZIEWAZNABLEBLEBL
EINFORMACJASTOP

geny podzielone
wystepujace w dwoch niezaleznych czesciach, ktore musza zostaé
polaczone przed procesem translacji

STARTTOCOTUWIDACBLEBLEBLEBEDZIESTOP
STARTWAZNAINFORMACJASTOP
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AKTYWNOSC GENU

EKSPRESJA GENU- proces, w ktérym informacja
genetyczna zawarta w genie zostaje odczytana i przepisana
na taricuch aminokwasowy, biatko lub inng forme RNA

PENETRACJA GENU- czestos¢ ekspresji okreslonego
genu wyrazona w procentach lub wartosciach liczbowych.

Ekspresja i penetracja genu moga zmieniac sie w ciggu
zycia i zaleza zaréwno od genotypu, rodzaju komorek jak i
warunkéw srodowiska
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RODZAJE GENOW

v Geny strukturalne (ang.: structural genes)- ich mutacje
powodujg zmiane struktury kodowanego przez nie biatka;
Lbudujg” organizm

v Geny regulatorowe (ang.: regulatory genes)- ich mutacje
powodujg zmiane ilosci biatka produkowanego przez geny
strukturalne; wptywajg na ekspresje gendw strukturalnych

v Geny cytohomeostatyczne (ang.: houskeeping genes)- ich
mutacje powodujg brak produkcji biatka; ulegajg statej i
niezmiennej ekspresji we wszystkich tkankach (maja statg
penetracje)

v Pseudogeny- geny, ktére w procesie ewolucji stracity
zdolnos¢ do ekspresji
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KOD GENETYCZNY

tréjkowy: trzy kolejne trojki nukleotydow koduja jeden
aminokwas-mRNA

niezachodzacy: kolejne aminokwasy kodowane sg przez kolejne
tréjki nukleotydéw- mRNA

bezprzecinkowy: tréjki nukleotydéw nie sg od siebie oddzielone
zadnymi czasteczkami; poczatek kodu wyznacza kodon START a
koniec- kodon STOP- mRNA

zdegenerowany: kilka réznych tréjek moze kodowac ten sam
aminokwas- mRNA

uniwersalny: kod jest taki sam u wszystkich organizméw- DNA i
mRNA
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GCG-11%

GCA-22%

GCU-26%

GCC-41%
GUA-11%
GUU-17%
GUC-25%
GUG-48%
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