Podstawy genetyki



Informacje

Kontakt:
Pawet Golik

Instytut Genetyki i Biotechnologii, Pawinskiego 5A

pgolik@igib.uw.edu.pl

Informacje, materiaty:

http://www.igib.uw.edu.pl/



http://www.igib.uw.edu.pl/

Podstawowe pojecia

- Informacja genetyczna

Przekazywana z podziatem komorki informacija umozliwiajgca
odtworzenie cate] struktury komorkowse.

- Materiat genetyczny
Nosnik fizyczny informacji genetycznej. W komorkach jest nim DNA.
- Kod genetyczny
Mechanizm przetozenia informacji genetycznej zapisane] w

sekwencjach DNA | RNA na sekwencje aminokwasowa biatka.
Zasadniczo taki sam u wszystkich organizmow zywych.
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Najwazniejsze pojecia

- Fenotyp

- Wszystko, co widzimy, zbior obserwowalnych cech
organizmu

- Genotyp

- Informacja zapisana w genach konkretnej osoby



Informacja w biologil
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Informacja genetyczna nie jest gotowym opisem, 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 informacji genetycznej organizmu

- Zawiera geny, obszary regulatorowe, obszary niekodujgce funkcjonalne i niefunkcjonalne

Transkryptom, proteom, metabolom interaktom (i inne “-
Omy!!)



Najwazniejsze pytanie genetyki

- Jak genotyp determinuje fenotyp?
- Jak przewidywac fenotyp na podstawie genotypu®?

-+ Na ile nasz fenotyp jest zdeterminowany przez
genotyp”?

-+ Fenotyp = genotyp + srodowisko



Uniwersalnosc¢ zycia

Podstawowe mechanizmy sg takie same u wszystkich znanych
organizmow

-+ budowa DNA i RNA

- kod genetyczny

- repertuar aminokwasow budujgcych biatka
- podstawy metabolizmu

- budowa bton komorkowych

Wyjasnienie — pochodzg od jednego wspdlnego przodka wszystkich
zyjacych obecnie organizmow



Historia wiedzy o dziedziczeniu

- Od dawna ludzie wiedzieli, ze:
» dzieci sg podobne do rodzicow

- potomstwo osobnikdw danego gatunku nalezy do tego
gatunku

-+ Od poczatkdow cywilizacii ludzie stosowali wiedze o dziedziczeniu

- tzw. “wiedza milczgca” - wykorzystywana w codziennych
dziataniach, ale nie sformalizowana i trudna do wyartykutowania

* W genetyce wiedza milczgca wyprzedzita wiedze formalng o
tysigce lat!



Dobor sztuczny

Znany od poczatkdw rolnictwa
(10 000 Iat)

Wspomaganie przez sztuczne
zaptodnienie (1000 lat p.n.e. -
daktyle)




Choroby dziedziczne

- Znane od starozytnosci

- Talmud, Yebamoth 64b - jezeli pierwszych dwoch syndw
kobiety umrze po obrzezaniu, nie moze poddac obrzezaniu
kolejnych synow - hemofilia

- Az-Zahrawi Abu Al-Kasim (Abulcasis, 912-1013) - opis
hemofilii | je] dziedziczenia

+ Nieszczesne dziecko, ktore pocatowane w czoto zostawia na
ustach stony smak. Jest nawiedzone przez zte duchy i
wkrotce umrze (saga skandynawska z IX w.) -
mukowiscydoza



Nie tylko Europa

- Susruta (Sushruta) — Indie ok. 600
lat p.n.e.

-+ Opis cukrzycy jako choroby o
dwoistej przyczynie:

- sanhaja: defekt “nasion” rodzicow

- gpathaja: “umitowanie jadta |
gnusnego zycia”

-+ Zgodne ze wspotczesng wiedzg o
wspotdziataniu genotypu i
Srodowiska



Pierwsze proby opisania dziedziczenia

- Zjawisko dziedziczenia zauwazyli | probowali wyjasniac
klasycy filozofii greckiej



Hipokrates | jego
szkofa

- Dziedziczy sie fizyczny materiat
z poszczegolnych narzadow

- Elementy z narzadow
gromadzg sie w nasieniu | Krwi
menstruacyjne;

*wczesniej uwazano, ze tylko
mezczyzna przekazuje cechy
potomstwu

- Dziedziczenie cech nabytych -
rozwiniete miesnie zapasnika
wytworzg wiele “nasion” miesni
W nasieniu ~460 p.n.e - 370 p.n.e




Arystoteles

Zauwazyt, ze:

kaleka moze mie¢ zdrowe
dzieci

niektore cechy (np. siwe wtosy
czy sktonnosc¢ do tysienia)
objawiajg sie pozno

nie mogg by¢ przekazywane
przez materialne “nasiona”

Dziedziczy sie forma nadajaca

ksztatt materii 384 p.n.e - 322 p.n.e

Dziedziczenie nie uksztattowanej
materii, ale “programu”

D. Henry. J. Hist. Biol. (2006) 39:425-55



Problemy dawnych teoril dziedziczenia

- Czy oboje rodzice majg wktad w dziedziczenie?

- Jak dochodzi do mieszania sie cech?

- RozwdQj - dziedziczenie materiatu czy programu??

- Dlaczego cechy moga “przeskakiwac” pokolenia®?
- Co jest fizycznym nosnikiem dziedzicznosci”?

* przez wiele stuleci uwazano, ze krew - stagd “krewny”,
“pokrewienstwo” itp.



Przeskakiwanie
pokolen

+ Kuzari (Kitab al Khazari,
"Ksiega argumentow na
korzysc¢ pogardzane;j religii”)

- “Obserwujemy podobne
zjawisko w naturze. Wielu
luazi nie przypomina swych
ojcow, ale podobni sg do
dziadkow. Nie moze wiec byc
watpliwosci, ze ta natura i
podobienstwo byty ukryte u
ojca, ale nie byty na zewnatrz
widoczne...”

Juda Halevi M>N nmn)
1075-1141



Program czy materia

* Preformizm - plemniki (lub
komorki jajowe) zawieraja
w petni uksztattowanego
cztowieka - rozwoj polega
tylko na wzroscie

A

- Epigeneza (Caspar F. Wolff m ']
(1733-1794) - “Theoria N
Generationis”) - rozwd; TCNY.
przez tworzenie nowych N

struktur

N. Hartsoecker 1695



Hipoteza pangenezy

-+ Oparta na koncepcjach Hipokratesa

- Uwzglednia teorie komorkowa, ale zaktada istnienie
czgstek mniejszych od komorek, z ktorych komorki moga
powstawac

-+ Czastki - gemmule, wytwarzane przez narzady |
przenoszone przez krew do narzgdow rozrodczych

- Gemmule ojca | matki mieszaja sie tworzac zarodek

- Mozliwe czesciowe dziedziczenie cech nabytych



Gtowne problemy
pangenezy

- Dziedziczenie cech nabytych
- Mieszanie sie cech

* pozornie zgodne z
obserwacjami (np. kolor skory
cztowieka)

* nie wyjasnia przeskakiwania
pokolen i wielu wzorow
dziedziczenia

* uniemozliwia ewolucje wg.
teorii Darwinal

— _\‘f{:ﬂ} X
\:~K‘¥.



Troche historil - co |
od kiedy juz wiemy

+ Do potowy XIX w. - brak poprawne;
teorii dziedziczenia

+ dziedziczenie przez usrednianie
(mieszanie) cech rodzicielskich

- Grzegorz Mendel (1865)

- cechy zalezg od wyodrebnionych Gregor Mendel
nieciggtych jednostek (gendw) (1 8292 _1 884)

* geny sie nie mieszajg - kazdy
rodzic przekazuje potomstwu
jeden z pary

- gdy organizm ma dwa rozne
warianty (allele) genu, ujawnia sie
tylko jeden - dominujacy




Mendel | Darwin

Publikacja Mendla w 1866 w Verhandlungen des
naturforschenden Vereins Brinn (Raporty Towarzystwa
Nauk Przyrodniczych w Brnie)

* CZasopIisSmo Maito znane w Europie

- tytut “Doswiadczenia nad hybrydyzacja u roslin”
- Wystat kopie do kilkudziesieciu uczonych

- W tym do Darwina

- Po Smierci Darwina w jego bibliotece odnaleziono nieprzeczytany
(nierozciety) egzemplarz pracy Mendla



