Podstawy genetyki |

Podstawowe pojecia, zarys historii, genetyka mendlowska



Informacie

- Zaliczenle: prezentacje | dyskusja w 2. potfowie semestru

-+ Materiaty (w tym slajdy z wyktadow): www.igib.uw.edu.pl (w zaktadce
"dydaktyka")



http://www.igib.uw.edu.pl
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Dlaczego biologia jest trudna

+ Organizmy zywe sg bardzo ztozone w porownaniu z obiektami badanymi np.
przez chemie czy fizyke

- /e zrozumienia elementow nie wynika zrozumienie catosci - problem
emergenci

+ Nie ma jeszcze aparatu teoretycznego do opisu tak ztozonych systemow

- Dane zbierane przez biologie sg bardzo heterogenne | obejmujg bardzo duzo
roznych zmiennych



Dlaczego biologia jest tatwa

Nie wymaga postulowania nieobserwowalnych obiektow o wiasciwosciach
sprzecznych z intuicjg

- W odrdznieniu od fizyki (mechanika kwantowa, opis czasoprzestrzeni w OTW)

+wiele zastrzezen formutowanych w filozofii nauki wobec fundamentalnych
pojeC istnienia, rzeczywistosci, itp. nie odnosi sie do biologii - istnienie
komorek | organizmow nie przedstawia takich problemow, jak istnienie
czastek elementarnych



Dlaczego biologia jest trudna

- Problem “duzego p | matego n”

+ Obserwacje wspotczesnej biologii (genomika): duzo zmiennych w stosunku do
iczby probek

+ Np. analizy genomiki cztowieka: miliony miejsc zmiennych w genomie, najwyze
tysigce probek

- \WWymaga odpowiednich metod statystycznych



Co to jest “zycie”

» self-sustaining chemical system capable of Darwinian evolution (1994, NASA)

- samopodtrzymujacy sie system chemiczny zdolny do ewolucji Darwinowskie]



Co to jest “zycie”

+  Samopodtrzymujacy sie

- utrzymywanie organizaciji (uporzadkowania) wbrew gradientowi entropii, dzieki
wykorzystaniu energii z zewnatrz - metabolizm



Co to jest “zycie”

system chemiczny

- struktura ztozona z czgsteczek chemicznych



Co to jest “zycie”

zdolny do ewolucji Darwinowskie]
replikacja informaciji zapewnia zdolnos¢ do ewoluci
replikacja generuje zmiennosc

+warlanty w puli zmiennosci maja rozne dostosowanie



Czym jest zycie”

- Struktura
- Metabolizm

- Informacja (replikacja)



Wiasciwosci emergentne

System jako catos¢ ma wtasciwosci nie
bedace suma wtasciwosci elementow
sktadowych

Ztozonos¢ powstaje z licznych interakciji
prostszych sktadowych

Biologia systemow - proba zrozumienia
wtasciwosci ztozonych uktadow zywych
przez poznanie elementow sktadowych i ich
interakcil
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Czym jest genetyka”

Badanie mechanizmow dziedziczenia | powstawania dziedziczne] zmiennosci
Mechanizmy dziedziczenia | kodowania cech fenotypowych
Molekularne mechanizmy dziatania genow

- Wspotdziatanie gendw w tworzeniu fenotypu (interakcje genetyczne)

Naturalna | sztuczna zmiennoSC genetyczna



Najwazniejsze pojecia

- Fenotyp

+ Wszystko, co widzimy, zbidr obserwowalnych cech organizmu (w tym cechy
0sSobowosci, zachowanie)

- Genotyp

- Informacja zapisana w genach konkretne] osoby



Najwazniejsze pytanie - istota genetyki

- Jak genotyp determinuje fenotyp?

- Jak zmiennosc¢ genotypu przektada sie na zmiennosc¢ fenotypu?

- Jak przewidywac fenotyp na podstawie genotypu?
- Na ile fenotyp jest przewidywalny - granice determinizmu’?

/ tego wynika: jak modyfikowac fenotyp przez modyfikacje genotypu®



Podstawowe pojecia

- Informacja genetyczna

Przekazywana z podziatem komorki informacja umozliwiajgca odtworzenie cate] struktury
Komorkowe.

- Materiat genetyczny

Nosnik fizyczny informacii genetycznej. W komaorkach jest nim DNA.

- Kod genetyczny

Mechanizm przetozenia informacji genetyczne] zapisane] w sekwencjach DNA | RNA na
sekwencje aminokwasowg biatka. Zasadniczo taki sam u wszystkich organizmow zywych.




Mylenie pojec
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Kod genetyczny cztowieka rozszyfrowany

Wiadomosci24 > Wydarzenia > Depesze agencyjne > Naukowcy odczytali kod genetyczny domowej myszy

Depesze agencyjne 0 PRzESLI INNYM |~ A A Wyslij| & Drukuj o=
IAR

jrt - t}’ - Zespot naukowcow z szesciu krajow swiata: Stanow Zjednoczonych, Wielkiej Brytanii, Chin, Francji,
Naukowcy Odcz all kOd gene czny domoweJ Niemiec i Japonii zakonczyl wiasnie jeden z najbardziej ambitnych programéw badawczych w

myszy dziejach swiata. Chodzi o rozszyfrowanie kodu genetycznego czlowieka, czyli instrukcji, w ktorej
zapisano to jak wygladamy, jak funkcjonujemy, na co chorujemy.

E myszyl mysz domowa| kod genetycznyl nauka| DNA| medycyna
Przed trzema laty dwie konkurujace ze soba grupy

badawcze opublikowaty zaledwie szkice do tej
mapy zycia, teraz na nig naniesiono poprawki. Ta
mapa, czyli genom zawiera ponad trzy miliony par
scisle okreslonych zwigzkow chemicznych,
tworzacych od 35 do 40 tysiecy genow. Te z kolei
sg odpowiedzialne za produkcje 10-krotnie wyzszej
liczby biatek, czyli podstawowych cegietek

Z ktorych zbudowany jest kazdy zywy organizm.

Naukowcy odczytali kod genetyczny domowej myszy. Zsekwencjonowanie genomu, ktore zajeto
miedzynarodowym ekspertom dziesiec lat, moze by¢ przetlomowe dla leczenia groznych choréb u
cztowieka.

Zdaniem naukowcow to wstep do prawdziwej
rewolucji nauk biomedycznych i przede wszystkim
zapowiedz szybkiego postepu medycyny.
Znajomosc¢ genomu umozliwi skuteczne
przewidywanie zachorowan na niektore choroby

i podjecie odpowiednio wczesnie dziatan profilaktycznych.




Informacja w biologil - dlaczego genetyka jest trudn
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Dodaj zdjecie

Informacja genetyczna nie jest gotowym opisem czy schematem, jest przepisem



Podstawowe pojecia

- Gen
- Podstawowa jednostka dziedzicznosci
- “Jeden gen, jedna cecha”?
- “Jeden gen, jeden enzym™?
- “Jeden gen, jeden produkt molekularny (biatko/RNA)™*?
- Allel

+ Konkretny wariant danego genu



Podstawowe pojecia

- Genom
+ Catoksztatt informacii genetycznej organizmu

- Zawiera geny, obszary regulatorowe, obszary niekodujace funkcjonalne |
niefunkcjonalne

+ Transkryptom, proteom, metabolom interaktom (i inne “~omy”)



Genomika, biologia systemow

- Genomika — badanie na skale catych genomow zjawisk, ktorymi na poziomie
pojedynczych genow | procesOw zajmuje sie genetyka | biologia molekularna

- Biologia systemow — proba zrozumienia | opisania (w tym modelowania)
ztozonych systemow biologicznych

- Kwestia emergencji



Historia wiedzy o dziedziczeniu

- Od dawna ludzie wiedzieli, ze:

dzieci sg podobne do rodzicow

potomstwo osobnikdw danego gatunku nalezy do tego gatunku
- Od poczatkow cywilizacji ludzie stosowali wiedze o dziedziczeniu

- tzw. “wiedza milczgca” - wykorzystywana w codziennych dziataniach, ale nie
sformalizowana

W genetyce wiedza milczgca wyprzedzita wiedze formalng o tysigce lat!



Dobdr sztuczny

-+ Znany od tysiecy lat
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- rosliny uprawne ~10 000 lat

- Wspomaganie przez sztuczne zaptodnienie  isise s
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