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Genetyka — materialy uzupetniajgce

Kalendarz genetyczny

1866 Grzegorz Mendel jako pierwszy opisat podstawowe prawa dziedziczenia.

1869 Friedrich Miescher wykryt wystepujaca w jadrach komorkowych lepka substancje, ktorg nazwat
nukleing. Wykazat tez, ze jest ona kwasem.

1889 Zmieniono nazwg ,,nukleiny” na kwas nukleinowy.

1905 William Bateson brytyjski biolog wprowadzit termin genetyka.

1909 Wilhelm Johannsen wprowadzit termin gen.

1910 Thomas Hunt Morgan stwierdzit, ze chromosomy zawieraja geny i oglosit teori¢ dziedzicznoS$ci
oparta na chromosomach.

1927 Zmiany w strukturze genéw zostajg nazwane mutacjami.

1928 Frederick Griffith odkryt zjawisko transformacji DNA a mianowicie, ze martwa bakteria
mogla przenie$¢ materiat genetyczny, aby "przetransformowac" inna wcigz zyjaca bakterie.

1944 Oswald Theodore Avery wraz ze wspotpracownikami, ustalit, ze DNA jest no$nikiem
informacji genetycznej

1945 Stwierdzenie, ze geny zawieraja zakodowang informacje do syntezy biatek

1953 James Watson i Francis Crick odkryli struktur¢ DNA.

1961-66 Poznanie cech kodu genetycznego

2003 Ogloszenie sekwencji 99% genomu czlowieka.

Podstawowe pojecia z genetyki

Gen - podstawowa jednostka dziedziczenia, zbudowana z DNA i zlokalizowana w chromosomach,
decydujaca 0 przekazywaniu cech potomstwu.

Genom - wszystkie czasteczki DNA tworzace kompletng informacje genetyczng organizmu.
Allele - r6zne formy tego samego genu, zajmujgce to samo miejsce (locus) w parze chromosoméow
a wywotujace przeciwstawne wyksztalcenie tej samej cechy.

Allele recesywne - w heterozygocie sa maskowane przez allele dominujgce, majg mozliwos$¢ ukazania
si¢ w homozygocie.

Allele dominujace - maskuja obecnos¢ alleli recesywnych w heterozygocie.

Allele wielokrotne - wigcej niz dwa allele jednego locus genowego w populacji.

Heterozygota - to organizm posiadajacy zréznicowane allele tego samego genu (np. aA), w tym
samym locus na chromosomach homologicznych.

Homozygota - organizm posiadajacy identyczne allele danego genu (np. aa lub AA) w
chromosomach. Homozygoty wytwarzajg zawsze gamety jednakowego typu - identyczne pod
wzglgdem materialu genetycznego (danej cechy).

Genotyp - wszystkie geny danego osobnika.

Fenotyp - catoksztaltt cech organizmu stanowigcy efekt ekspresji genow danego osobnika.
Chromosomy - struktury wystepujace w jadrze komorkowym, zbudowane z chromatyny i zawierajace
geny.

Kariotyp - sktad chromosomowy osobnika.

Haploid - osobnik zawierajacy jeden zestaw chromosoméw w jadrach komorek.

Diploid - osobnik zawierajacy dwa zestawy chromosoméw w jadrach komorek.

Kod genetyczny - sposob zapisu informacji genetycznej.


http://pl.wikipedia.org/wiki/Bakteria

Kwas deoksyrybonukleinowy (DNA)

DNA, czyli kwas deoksyrybonukleinowy, stanowi podstawowa informacj¢ genetyczna organizmu.
W przypadku organizméw eukariotycznych DNA zlokalizowane jest gtownie w jadrze komorkowym, a takze w
mitochondriach oraz chloroplastach. U organizmow prokariotycznych DNA znajduje si¢ bezposrednio
w cytoplazmie komérkowe;.

Sklad DNA
DNA jest polimerem zbudowanym z pojedynczych, powigzanych ze soba monomeréw, zwanych nukleotydami.
Kazdy nukleotyd zbudowany jest z trzech komponentow:

1. zasady azotowej. Wyr6znia si¢ dwa rodzaje zasad azotowych:
e purynowe (dwupierscieniowe) adenine (A) i guanine (G) oraz
e pirymidynowe (jednopierscieniowe) cytozyne (C) i tymine (T)

2. deoksyrybozy (piecioweglowgo cukru, pentozy)
3. reszty fosforanowej

Zasada potaczona wigzaniem glikozydowym z cukrem nosi nazw¢ nukleozydu, natomiast nukleozyd potaczony
wigzaniem fosfodiestrowym z resztg kwasu fosforowego to nukleotyd. Poniewaz w sktad kazdego nukleotydu
wchodzi tylko jedna zasada azotowa, w DNA wyr6znia si¢ Cztery rodzaje nukleotydéw:

adenozynowy (z adening),
guanozynowy (z guaning),
cytydynowy (z cytozyna),
tyminowy (z tymina).

ropNPE

Potaczone nukleotydy tworza ni¢ DNA. Informacja genetyczna kazdego organizmu jest zapisana w sekwencji,
czyli kolejnosci nukleotydéw w nici DNA.

Struktura przestrzenna DNA (wg modelu Watsona i Cricka)

DNA jest dwuniciowy - budujg go dwa utozone naprzeciwko siebie tancuchy polinukleotydowe (nici) ztozone z
nukleotydéw, polaczonych migdzy sobg wigzaniami fosfodiestrowymi, w ktorych tworzeniu bierze udziat
wegiel 57 deoksyrybozy jednego nukleotydu i wegiel 3° deoksyrybozy drugiego nukleotydu.

Obie nici DNA utozone sg wzgledem sicbie antyréwnolegle. Oznacza to, iz nici biegng rownolegle, ale
posiadaja przeciwne biegunowosci (sg przeciwnie zorientowane, dwubiegunowe), jedna ni¢ ma kierunek 3'—5',
a druga — kierunek 5'—3".

Calg strukture stabilizuja wigzania wodorowe pomiedzy komplementarnymi zasadami azotowymi. Adenina (A)
zawsze taczy si¢ z tyming (T) za pomocg dwéch wiazan wodorowych, z kolei guanina (G) zawsze taczy si¢ z
cytozyng (C) za pomoca trzech wigzan wodorowych (zasada komplementarnosci DNA).

Czasteczka DNA jest przewaznie prawoskretna (spiralny DNA - helisa). Pierscienie zasad azotowych
skierowane sa do wewnatrz spirali, natomiast na zewnatrz spirali znajdujg si¢ szkielety cukrowo-fosforanowe.
Na jeden skok spirali przypada 10 par nukleotydow.

Czy wiesz, ze........
Wielko$¢ czasteczki DNA okre$la si¢ na podstawie liczby par zasad, ktére wchodza w jej sktad. Na przyktad
najdtuzsza czasteczka DNA w jadrze komorki cztowieka ma ich ponad 240 min.



Kwas rybonukleinowy (RNA)

RNA, czyli kwas rybonukleinowy, zlokalizowany jest w jadrach komoérkowych i cytoplazmie. RNA jest
zazwyczaj jednoniciowy, chociaz w pewnych sytuacjach moze tworzy¢ dwuniciowe odcinki, dzigki parowaniu
zasad tej samej nici RNA.

Sklad RNA

RNA jest polimerem zbudowanym z pojedynczych, powiazanych ze soba monomeroéw, zwanych nukleotydami.
Kazdy nukleotyd w RNA zbudowany jest z trzech komponentow:

e zasady azotowej purynowej adeniny (A) i guaniny (G) lub pirymidynowej cytozyny (C) i uracylu
(V)

e rybozy (piecioweglowgo cukru, pentozy)

e reszty fosforanowej

Utozenie zasad azotowych w RNA nie jest dowolne. Ich kolejnos¢ jest lustrzanym odbiciem kolejnosci utozenia
zasad azotowych w matrycowej nici DNA, a takie same (zamieniajac tyming na uracyl) w nici kodujace;.

Rodzaje kwasow RNA

o hnRNA (pre-mRNA) - heterogenne jadrowe RNA wystepuje tylko u organizméw eukariotycznych, po
poddaniu modyfikacjom daje wiasciwa czgsteczkg mRNA

e mMRNA - informacyjne, matrycowe, przekaznikowe RNA, zawiera kopi¢ kodu i przenosi ja na
rybosomy, jest matryca do biosyntezy biatek

o rRNA - rybosomalne RNA, wchodzi w sktad rybosomow

e SnNRNA - mate jadrowe RNA, petnigce funkcje enzymatyczne przy wycinaniu intronéw z prekursorow
MRNA (pre-mRNA)

e SnORNA - mate jaderkowe RNA wystepujacy tylko u organizméw eukariotycznych, zlokalizowany jest
gtownie w jaderku i bierze udzial w chemicznej obrobce rRNA

e SCRNA - male cytoplazmatyczne RNA, obecne u wielu organizméw eukariotycznych i
prokariotycznych

¢  mMIiRNA (mikroRNA) - reguluje ekspresje genow

e tRNA - transportujgce, przenosnikowe RNA, podczas biosyntezy biatek stuzy do transportu
odpowiednich aminokwas6w i wstawiania ich w odpowiednie miejsca na rybosomach

Budowa tRNA

Wzér strukturalny tRNA przypomina ksztalt czterolistnej koniczyny, w ktérym mozna wyrdzni¢ nastgpujgce
elementy:

e petle dihydrouracylowa (rami¢ DHU), okresla jaki aminokwas przytaczy si¢ do danego tRNA

e petle antykodonowa - zawiera ona antykodon (jest to trdjka nukleotydow rozpoznajaca kodon

wystepujacy na mRNA)

e petle pseudouracylowa - umozliwia ona przymocowanie tRNA do rybosomu

e ramie¢ akceptorowe (rami¢ aminokwasowe) do ktorego dotacza si¢ aminokwas

e petle zmienna
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Organizacja materialu genetycznego

Genom - wszystkie czasteczki DNA tworzace kompletng informacje genetyczna organizmu. Termin ten
oznacza rowniez haploidalny zestaw chromosomoéw (n).

Genom prokariontéw stanowi pojedyncza, koliscie zamknigta czasteczka DNA zwana chromosomem
bakteryjnym (genoforem). W komorkach prokariotycznych obok gtéwnego DNA (genoforu), czesto znajduja
si¢ rowniez plazmidy, zbudowane z matych kolistych czasteczek DNA, ktore zawierajg geny warunkujgce
oporno$¢ bakterii na antybiotyki.

Genom eukariontéw zlokalizowany jest gtownie
e w jadrze komoérkowym (genom jadrowy), ale takze poza jego obrgbem
e w mitochondriach (genom mitochondrialny; mt DNA)
o w chloroplastach (genom chloroplastowy; chl DNA).

Genom jadrowy wystepuje w postaci chromatyny w niedzielgcej si¢ komoérce, badz tez w postaci
chromosoméw tworzacych si¢ z chromatyny podczas podziatu komérki. Chromatyna to kompleks ztozony
z DNA, histonow (biatek) i bialek niehistonowych. Ze wzgledu na upakowanie oraz wlasciwosci czynnosciowe
chromatyny, rozrdznia si¢ jej dwa rodzaje. Chromatyne mniej skondensowang (luzna) i aktywna transkrypcyjnie
zwang euchromatyng oraz chromatyne skondensowana (zwartg), zazwyczaj nieaktywna transkrypcyjnie,
zwang heterochromatyng.

Genomy eukariontéw sg bardzo duze, zarowno w przeliczeniu na liczbe par zasad jak i na faczng dtugos$¢ nici
DNA. Aby w jadrze komoérkowym moglo zmiesci¢ si¢ DNA o bardzo dlugim tancuchu, konieczna jest jego
organizacja i odpowiednie przestrzenne utozenie.

Najprostszym sposobem organizacji nukleotydow jest podwdjna helisa DNA. Elementem umozliwiajagcym
upakowanie DNA w chromosomie sg histony. Tworza one rdzen biatkowy (zbudowany z dwoch kopii, kazdego
Z 4 rodzajow biatek histonowych H2a, H2b, H3 i H4), na ktéry nawinieta jest dwukrotne ni¢ DNA. W wyniku
tego procesu tworzy si¢ podstawowy element chromosomu - nukleosom.

Pomiedzy nukleosomami znajduje si¢ DNA laczace poszczegdlne nukleosomy (tzw. lacznikowe DNA) oraz
biatka histonowe H1, zapobiegajace rozplataniu struktury DNA. Zbior nukleosoméw utozonych w specyficzny,
zygzakowaty sposob, tworzy fibryle chromatynowg (superhelise).

Fibryla chromatynowa ulega spiralnemu zwinieciu tworzgc strukture zwang solenoidem (inaczej wlokno
chromatynowe). Ta forma wystepuje w zywej komodrce w czasie interfazy (migdzy podziatami komoérki). Gdy
komorka zaczyna si¢ dzieli¢ DNA ulega dalszemu skreceniu i pofatdowaniu - solenoid tworzy domeny (petle).
Jezeli komoérka przygotowuje si¢ do podziatu nastepuje dalsza spiralizacja materialu genetycznego, powstaja
chromosomy (postac¢ $cisle upakowanych domen).

Ilo$é chromosoméw jest zalezna od gatunku. Czlowiek posiada 46 chromosomoéw utozonych w dwadziescia
trzy pary, a np. muszka owocowa ma 4 pary chromosomoéw. Kompletny zestaw chromosomow
charakterystyczny dla danego gatunku nazywa si¢ kariotypem.

Genomy mitochondriéw i chloroplastéw.

DNA wystepujace w mitochondriach i chloroplastach jest dwuniciowe, koliste i zawiera mato gendéw. Informacje
w nich zawarte dotycza struktury RNA oraz biatek bioragcych udzial w przemianach metabolicznych
zachodzacych w tych organellach.
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Replikacja

Replikacja to proces powielania czasteczki DNA. Proces ten jest niezbedny do przekazania informacji
genetycznej kolejnym generacjom komorki.

Cechy replikacji DNA:

zachodzi podczas interfazy

ma charakter semikonserwatywny (pélzachowawczy), oznacza to, ze po rozpleceniu obu nici
,starego”  (macierzystego) DNA, do kazdej z nich dobudowywana jest ,nowa” nic.
W wyniku tego powstaja dwie czasteczki DNA, z czego kazda w polowie jest ,stara”
a w potowie ,,nowa”

jest procesem endoenergetycznym

Substraty replikacji DNA:

matryca DNA
trifosfonukleotydy - budulec nowej nici DNA
ATP/CTP/GTP - zrodto energii

Wyroézniamy trzy etapy replikacji:

Inicjacja replikacji DNA.

odbywa si¢ w $cisle okreslonym miejscu DNA tzw. miejscu inicjacji (tzw. miejsce "ori"),

do miejsca inicjacji przylacza si¢ helikaza, ktora rozrywa wigzania wodorowe miedzy zasadami
azotowymi obu komplementarnych nici, powodujac lokalne rozplecenie nici DNA. W wyniku tego
procesu tworzy sie tzw. 0czko, bedace miejscem inicjacji replikacji calego genomu. Oczko powoduje
powstanie widelek replikacyjnych z obu stron.

u organizmow prokariotycznych wyrézniamy tylko jedno miejsce inicjacji replikacji,

u organizmow eukariotycznych replikacja zaczyna si¢ w wielu miejscach jednoczesnie,

odcinek DNA replikowany pod kontrolg pojedynczego miejsca inicjacji replikacji okresla si¢ mianem
replikon.

Elongacja DNA polega na wstawianiu nukleotyddw, czyli wydtuzaniu nowo powstajacych nici DNA.
replikacja DNA rozpoczyna si¢ od syntezy przez enzym primaze, krotkich odcinkow RNA (tzw.
starteréw, primerow),

do powstatych starteréw, polimerazy DNA dotaczaja kolejne nukleotydy,

polimerazy DNA zdolne sg do syntezy DNA tylko w kierunku 5'—3', z tego powodu tylko na jednej
nici (ni¢ wiodaca, prowadzaca) replikacja jest prowadzona w sposob ciagly, druga ni¢ (ni¢ opézniona)
jest syntetyzowana w postaci krotkich fragmentéw Okazaki, ktore sg nastepnie taczone w jedna ciagla
nic.

Terminacja replikacji DNA.

w komorkach bakteryjnych miejsce zakonczenia replikacji wyznaczaja sekwencje terminalne, w
ktérych widetki replikacyjne zatrzymuja sig,

u eukariontdéw replikacja ulega zakofczeniu w momencie fizycznego zetknigcia si¢ ze sobg widelek
replikacyjnych podazajacych z przeciwnych kierunkow,

proces replikacji konczy usunigcie starterow (za pomoca endonukleazy) i zastgpienie ich
komplementarnymi fragmentami DNA,

aczenie ze soba wstawianych odcinkéw DNA przeprowadzaja ligazy,

u organizméw eukariotycznych chromosomy zakonczone sg specjalnymi sekwencjami nukleotydowymi
telomerami, ktore nie zawieraja zadnych genow, ale chronig informacj¢ zawarta w DNA.
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Organizacja genéow

o geny bakterii wlasciwych majg prostsza strukture i sg krotsze niz geny organizmow
eukariotycznych,

o informacja w genach bakterii jest zapisana w sposob ciagly tzn. wszystkie nukleotydy koduja
aminokwasy,

e geny organizmow eukariotycznych sa podzielone (gen sktada si¢ z fragmentéw kodujacych
eksonow
i niekodujacych intronéw), a informacja o sekwencji aminokwasow nie jest ciagla.

U réznych organizméw w obrebie ich genéw mozna wyréznié:

¢ geny kodujace mRNA, na matrycy ktorego powstajg fancuchy polipeptydowe

e geny kodujace rRNA, oraz tRNA

o geny, w ktorych sam DNA jest wlasciwa informacja genetyczna (np. odcinki kodujace
sekwencje promotorowe)

Kod genetyczny to sposéb zapisu informacji genetycznej w DNA lub RNA okreslajacy sekwencj¢ aminokwasow w
kodowanym tancuchu polipeptydowym.

Cechy kodu genetycznego:

o trojkowy - aminokwas kodowany jest przez trzy, lezace obok siebie nukleotydy. Taka trojka
nukleotyddéw zwana jest trypletem (kodonem, trojka). Istnieja 64 kodony (43, czyli 4
ro6zne nukleotydy moga wytwarza¢ 64 kombinacje trojkowe)

e jednoznaczny - danej trojce nukleotydow odpowiada tylko jeden, $cisle okreslony aminokwas

¢ zdegenerowany - jeden aminokwas moze by¢ kodowany przez jeden kodon lub kilka réznych
kodonow

¢ niezachodzacy (nienakladajacy) - kodony lezg jeden za drugim i nie majg ze sobg zadnych
elementow wspolnych. Ten sam nukleotyd jest sktadnikiem tylko jednego kodonu i
nie wchodzi w sktad sgsiadujacych trojek. U niektorych wirusow stwierdza sie
przesuwanie ramki odczytu (czyli odstepstwa od niezachodzenia kodu)

e bezprzecinkowy - pomiedzy trojkami nie ma zadnych przerw, nie sg one niczym rozdzielone. Nie
istniejg nukleotydy, ktore spetniatyby role znaku przestankowego i oddzielaty
kodony

e kolinearny - liczba i kolejnos¢ utozenia trypletow odpowiada liczbie i kolejno$ci aminokwasow
w tancuchu polipeptydowym

o uniwersalny - wsrod organizmoéw zywych obowigzuje kod genetyczny funkcjonujacy wedtug
podobnych zasad (istniejg jednak odstepstwa od tych regut, np. uniwersalny kodon
UGA zamiast zakonczenia translacji, w mitochondriach i u orzeskow koduje
tryptofan)



Transkrypcja — polega na przepisywaniu informacji zawartej w DNA na RNA.

Wyrozniamy trzy etapy transkrypcji:

1.

2.

transkrypcja to pierwszy etap ekspresji informacji genetycznej, zachodzi w jadrze
komérkowym

komorka $cisle kontroluje poczatek i koniec transkrypcji okreslonych gendéw, przepisujac na
RNA tylko te geny, ktére sa w danej chwili potrzebne

enzymami bezposrednio odpowiedzialnymi za sterowanie procesem transkrypcji sa
polimerazy RNA

proces transkrypcji odbywa sig¢ tylko na jednej z dwoch nici DNA (ni¢ transkrybowanag
nazywamy nicig sensowna, natomiast nietranskrybowang — nicia antysensownag)

synteza RNA przebiega zawsze w kierunku 5'—3', natomiast matryca jest zawsze czytana w
kierunku 3'—5'

w wyniku transkrypcji powstaje pierwotny transkrypt, ktory nastgpnie podlega
modyfikacjom potranskrypcyjnym dajac wiasciwa czasteczke RNA

na jednym fragmencie DNA moze jednoczes$nie pracowac kilkanascie czasteczek polimerazy,
dlatego mozliwe jest utrzymanie wysokiego tempa syntezy RNA

transkrypcja jest procesem endoenergetycznym, zrodtem energii sg wysokoenergetyczne
wigzania w ATP, GTP, CTP oraz UTP

Inicjacja

polimeraza RNA rozpoznaje sekwencje promotora, czyli sekwencje DNA, ktore sygnalizuja miejsce
inicjacji transkrypcji (promotor potozony jest bezposrednio przed sekwencja genu ulegajgca
transkrypcji)

do rozpoczecia transkrypcji wymagane jest wspotdziatanie kilku biatek, ktore taczg si¢ z polimeraza
RNA i tworza kompleks inicjujacy transkrypcje

Elongacja

Podczas elongacji polimeraza RNA

e przesuwa si¢ wzdtuz DNA
e podczas przesuwania si¢ rozplata dwuniciowg helise DNA
o dotacza zgodnie z zasadg komplementarnosci rybonukleotydy do wydtuzajacego si¢ tancucha RNA

Terminacja

zachodzi w miejscach potozonych w pewnej odlegltosci za sekwencja kodujaca gen

sekwencje DNA odpowiedzialne za zakonczenie transkrypcji nazywamy terminatorem (sekwencje te
nie koduja zadnego biatka)

podczas terminacji transkrypcji nastepuje takze oddzielenie sie od matrycy transkryptu i polimerazy
RNA



Specyficzne cechy transkrypcji u prokariontow i eukariontow.

o w komorkach prokariontow wystepuje tylko jeden rodzaj polimerazy RNA, podczas gdy u
eukariontdw w transkrypcji biorg udziat trzy wyspecjalizowane polimerazy RNA

o do inicjacji transkrypcji u eukariontow wymagane sg dodatkowo liczne biatka, tzw. czynniki
transkrypcyjne

o MRNA bakteryjny jest zazwyczaj policistronowy, to znaczy, ze czasteczka mRNA prokariontow
zawiera zwykle kopie kilku genow lezacych kolejno za soba

o u cukariontow transkrypcji ulegaja pojedyncze geny, kazdemu genowi odpowiada jeden promotor,
a powstajacy mRNA jest monocistronowy

e powstajacy w wyniku transkrypcji mRNA bakteryjny jest gotowy do wykorzystania w procesie
translacji (jego translacja rozpoczyna si¢ jeszcze przed zakonczeniem trnskrypcji)

e pierwotny transkrypt u eukariontéw (tzw. pre-mRNA lub hnRNA) nie przypomina mRNA
gotowego do translacji i wymaga obrébki potranskrypcyjnej

Obrdébka potranskrypcyjna (proces dojrzewania mRNA)

¢ Obrobka potranskrypcyjna zachodzi na terenie jadra komorkowego i dopiero stamtagd mRNA jest
eksportowany do cytoplazmy (u eukariontow nastepuje wiec przestrzenny i czasowy rozdzial
miedzy transkrypcja i translacja)

o pre-mRNA, ktore ulega obrobce zawiera sekwencje kodujace (eksony), oraz sekwencje
niekodujace (introny)

¢ obrébka potranskrypcyjna pre-mRNA polega na:

- sktadaniu RNA (splicing), polegajacym na wycinaniu i usuwaniu intronéw oraz
Taczeniu eksonow

- dodaniu na koncu 5’ tzw. czapeczki, czyli sekwencji, ktora zwieksza stabilnosé
czasteczki mRNA oraz umozliwia zwigzanie mRNA z rybosomem

- dodaniu na koncu 3’ dlugiego odcinka, o powtarzalnej sekwencji reszt adenylowych
(tzw. odcinka poli -A), ktory zabezpiecza mRNA przed atakiem endonukleaz
(enzymow rozktadajacych RNA oraz DNA)

e W wyniku procesu dojrzewania mRNA powstaje gotowy do translacji matrycowe RNA



Elementy aparatu translacyjnego

1. Rybosomy

e drobne nieobtonione organella komoérkowe
e rybosomy zbudowane s3 z bialek i rRNA
e wyroznia si¢ dwa typy rybosoméw: male, o stalej sedymentacji 70S (wystgpuja one w komodrkach
Procaryota, w chloroplastach i mitochondriach) oraz duze o statej sedymentacji 80S (wystepuja w
cytoplazmie komorek Eucaryota)
¢ rybosomy zbudowane sg z dwoch podjednostek mniejszej i wigkszej
¢ synteza rRNA nast¢puje w jaderku, tam tgczy si¢ on z biatkami i powstaja podjednostki rybosomow
e sktadanie podjednostek w cato$¢ zachodzi w cytoplazmie w obecnosci jonéw magnezu i W
obecnosci mRNA, tylko na czas translacji
- mata podjednostka odpowiada za potaczenie antykodonu tRNA z wlasciwym kodonem w mRNA
- duza podjednostka bierze udzial w tworzeniu wigzania peptydowego pomig¢dzy kolejnymi
aminokwasami w tworzonym biatku
e wsrod rybosomow cytoplazmatycznych wyrdzniamy
- rybosomy wolne
- rybosomy potaczone w tancuchy, tworzac tzw. polirybosomy (polisomy)
- rybosomy zwigzane z btonami szorstkiego reticulum endoplazmatycznego
e liczba rybosomow w komorce eukariotycznej wynosi przecictnie kilka milionéw 1 zalezy od
aktywnos$ci metabolicznej komorki
e rybosomy odgrywaja kluczowa rolg w procesie biosyntezy bialka
- rybosomy wolne syntetyzuja biatka, ktore pozostang w obrgbie komorki
- na rybosomach zwigzanych z siateczka $rodplazmatyczng powstaja biatka, ktore wnikaja do jej
btony, badz tez sg wysytane poza obreb komorki
czgsteczka tRNA (patrz strona 3)
3. MRNA — bezposrednia matryca, wedtug ktorej sktadane s3 aminokwasy

4. syntetazy aminoacylo-tRNA
® katalizuja przylaczenie aminokwasu do tRNA

® kazdy aminokwas jest przytaczany przez swoistg dla siebie syntetaze
® energia potrzebna do przylaczenia aminokwasu pochodzi z hydrolizy ATP

5. kompleks enzyméw odpowiedzialnych za przeprowadzenie wszystkich etapéw translacji



Translacj a - to proces tlumaczenia trojek nukleotydow wystepujacych w taficuchu mRNA na sekwencje
aminokwasow w biatku. Jest to ostatni etap ekspresji informacji genetycznej i zachodzi na
terenie cytoplazmy.

W procesie biosyntezy bialek mozna wyroézni¢ trzy etapy:
e inicjacja — tworzenie kompleksu inicjujacego
e elongacja — proces wydhuzania tancucha polipeptydowego
e terminacja — zakonczenie biosyntezy biatka

Inicjacja translacji
° rozpoczyna si¢ zwigzaniem matej podjednostki rybosomu z koficem 5> mRNA w
miejscu, w ktéorym znajduje si¢ kodon AUG (kodon START), kodujacy metioning
inicjatorowy tRNAe; wiaze si¢ z kodonem AUG za pomoca wigzan wodorowych
. u prokariontow inicjatorowy tRNA transportuje formylometioning tRNAfye;)
przytaczenie duzej podjednostki rybosomu konczy inicjacje translacji

Elongacja translacji
o elongacja przebiega podobnie u Eukaryota i Prokaryota
° kompletny rybosom ma 2 miejsca wigzania dla czasteczki tRNA
- miejsce (P) zajete podczas inicjacji przez tRNA inicjatorowe
- miejsce (A) zajmowane przez kolejne czasteczki tRNA

° elongacja rozpoczyna si¢, gdy w miejsce A zostaje przytaczone aminoacylo-tRNA,
ktorego antykodon jest komplementarny do kodonu znajdujacego si¢ bezposrednio za kodonem AUG
w mMRNA

° gdy oba miejsca A i P sg zajgte przez aminoacylowane tRNA , migdzy dwoma

aminokwasami tworzy si¢ wigzanie peptydowe
podczas elongacji rybosom przesuwa si¢ wzdtuz nici mRNA
° do uwolnionego konca 5’ mRNA moze przytaczy¢ si¢ nastgpny rybosom

Terminacja translacji

° Proces translacji konczy si¢ w momencie przytaczenia jednego z trzech kodonow
(STOP) terminacyjnych UAA, UAG, UGA do miejsca (A) rybosomu
o w wyniku terminacji nastgpuje

- odtaczenie polipeptydu
- odlaczenie rybosomu od mRNA
- roztaczenie podjednostek rybosomu
° uwolnione biatko jest nieaktywne i musi ono ulec dalszym modyfikacjom
potranslacyjnym, w wyniku ktérych powstaje aktywne biatko.

Modyfikacje potranslacyjne biatka:
- usunigcie zbednych fragmentdéw biatka np. metioniny
- przytaczanie reszt cukrowych- glikozylacja
- dotaczanie grupy hydroksylowej (hydroksylacja)
- dotaczanie grupy fosforanowej, ktora aktywuje biatko
- rozcinanie tancuchow polipeptydowych
- nadawanie biatku struktury II i II rzedowej



Rodzaje zmiennoSci organizmow

Zmiennos$¢ organizmoéw jest zrodtem roznorodno$ci organizmow.

Zmiennos$¢ dzielimy na:
I. niedziedziczna (inaczej modyfikacyjna, fluktuacyjna lub srodowiskowa)
1. dziedziczna
- rekombinacyjna
- mutacyjna

I. Zmiennos$¢ niedziedziczna
e wazny czynnik wplywajacy na fenotyp organizmu
e obejmuje zmiany spowodowane wptywem czynnikow $rodowiska
e istniejg pewne ograniczenia dotyczgce zmienno$ci modyfikacyjnej, cechy majg mozliwosé
zmiany pod wptywem czynnikow srodowiskowych tylko w pewnych granicach wartosci danej
cechy
e cecha nabyta w wyniku zmiennos$ci modyfikacyjnej nie jest trwala (nie jest przekazywana
potomstwu)
o przykltadem zmienno$ci modyfikacyjnej s3:
- rozne fenotypy blizniakéw jednojajowych, ktore przebywaly w odmiennych warunkach
(byly wychowywane osobno)
- inny wyglad lisci na ro$linie w miejscach nastonecznionych i zacienionych
- r6zne rodzaje systemow korzeniowych u sosny rosngcej na glebach suchych i
podmoktych
o modyfikacje majg na celu umozliwi¢ organizmom lepsze przetrwanie w okre§lonym
srodowisku

II. Zmienno$¢ dziedziczna
e jest to zmienno$¢ polegajaca na zmianach w materiale genetycznym
e zmiany nabyte w wyniku zmienno$ci dziedzicznej sg przekazywane nastepnym pokoleniom
e zmiennos$¢ dziedziczna opiera si¢ na dwoch zjawiskach:
- zmiennoS$ci rekombinacyjnej
- zmiennoS$ci mutacyjnej

Zmienno$¢ rekombinacyjna

e rekombinacja to proces tworzenia nowych kombinacji gendw w chromosomie

e zmiennos$¢ rekombinacyjna jest efektem:
- losowego rozchodzenia si¢ chromosomow w mejozie
- losowego taczenia si¢ gamet w procesie zaptodnienia
- r6znych kombinacji eksonéw podczas sktadania genow
- crossing-over wymiany odcinkow migdzy wewnetrznymi  chromatydami
niesiostrzanymi chromosoméw homologicznych (patrz na nasze wyklady video z
biologii na Youtube - Rekombinacje genetyczne)



https://www.youtube.com/watch?v=PxgWmN3TflE

Zmienno$¢ mutacyjng tworza mutacje.

e mutacje to nagte, skokowe zmiany w materiale genetycznym
zmiany w DNA sg przekazywane do komorek potomnych

o w zaleznoéci od rodzaju komoérek, w ktorych zachodzg, mutacje dzielimy na mutacje
somatyczne dotyczace komorek ciata i mutacje generatywne dotyczace gamet

e mutacje w DNA moga zachodzi¢ spontanicznie lub pod wplywem dziatania okreslonych
czynnikow zewnetrznych tzw. mutagenow

e w zaleznoS$ci od skali (zasiegu) zmian, wyrdznia sig:
mutacje genowe, zwane rowniez punktowymi
mutacje chromosomowe (strukturalne i liczbowe)

Mutacje genowe
e obejmuja odcinek DNA, nie wykraczajacy poza obreb jednego genu
e  Wyrdzniamy tutaj:
Substytucje — zamiana jednej zasady azotowej inng zasad¢. Substytucje moga by¢ dwojakiego
rodzaju:
- tranzycja zastgpienie jednej zasady purynowej inng puryng, lub zasady
pirymidynowej inng pirymidyna, nie nastg¢puje tutaj zmiana ramki odczytu
- transwersja, zastapienie zasady purynowej zasada pirymidynowa lub odwrotnie, nie
nastepuje tutaj zmiana ramki odczytu
Delecje - utrata jednej lub kilku par nukleotydéw DNA z danego genu, jest to mutacja zmiany
ramki odczytu
Insercje - wstawienie nukleotydow do DNA danego genu, jest to mutacja zmiany ramki
odczytu

Mutacje chromosomowe strukturalne (abberacje)
e obejmujg liczne geny potozone w obrebie chromosomu
e rodzaje mutacji chromosomowych:
Deficjencia, utrata fragmentu chromosomu
Duplikacja, podwojenie fragmentu chromosomu
Inwersja, odwrocenie fragmentu chromosomu o 180°
Translokacja, przeniesienie fragmentu chromosomu na inny chromosom niehomologiczny
do niego

Mutacje chromosomowe liczbowe
e aneuploidia - zmiana polegajgca na braku jednego chromosomu z pary badz wystgpieniu
jednego dodatkowego chromosomu
e cuploidia (poliploidia), caty zestaw chromosomoéw ulega zwielokrotnieniu. Wyr6zniamy tutaj:
Autopoliploidia - mutacja w ktorej zwielokrotnieniu ulega ten sam haploidalny
zestaw chromosoméw
Alloploidia - mutacja, w ktorej genom sktada si¢ z dwdch lub wiecej réznych
haploidalnych zestawow niehomologicznych chromosoméw, pochodzacych z
roéznych organizmow


http://www.bryk.pl/s%C5%82owniki/s%C5%82ownik_biologiczny/86625-mutacje_chromosomowe.html
http://www.bryk.pl/s%C5%82owniki/s%C5%82ownik_biologiczny/85742-chromosom.html
http://www.bryk.pl/s%C5%82owniki/s%C5%82ownik_biologiczny/85838-deficjencja_delecja_fragmentu_chromosomu.html
http://www.bryk.pl/s%C5%82owniki/s%C5%82ownik_biologiczny/85890-duplikacja.html

