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Podstawy informacii
genetycznej




Zagadnienia powigzane z genetyka

« Czego Panstwo chcieliby sie dowiedzie¢ na temat
genetyki?

« Co prowadzgcy uwaza za istotne dla studentow?
Czy te strategie sg ze sobg zbiezne?

* Rozwigzanie:
* Przestac wtasne pytania
« Caty wyktad tematy prowadzgcego
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Wypracowanie satysfakcjonujgcej strategu / J
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Subiektywnos¢ w poznawaniu
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Teoria samorodztwa

Arystoteles twierdzit, ze abiogeneza jest obserwowalnym faktem

e generatio spontea: samorzutne powstawanie

Gdzie w gospodarstwie wiejskim mozna spotka¢ myszy?

Myszy powstaja z brudnego siana o }
\1/
{
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Teoria samorodztwa

e generatio spontea: samorzutne powstawanie

Czym szczury wyscielaja swoje gniazda?

/ /
Szczury powstaja ze szmatek P J
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Teoria samorodztwa

e generatio spontea: samorzutne powstawanie

Co zbiera sie na lisciach o poranku?
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Mszyce powstaja z kropli rosy p i «
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Teoria samorodztwa

e generatio spontea: samorzutne powstawanie

Pierwsze skojarzenia z pchtami

Pchty powstaja z gnijacej materii .. \J"

"S. ZMADBM 2018



Teoria samorodztwa

e generatio spontea: samorzutne powstawanie

Gdzie muchy chetnie skfadajg jaja?
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ZaplanowacC eksperyment
* Teoria samorodztwa

 generatio spontea: samorzutne powstawanie

Jak obali¢ teorie samorodztwa?

* Robaki obserwowane w gnijgcym miesie nie
powstajg samoistnie (Wtoch Francesco Redi, 1668 r.)

* Eksperymenty Pasteura obalajg abiogeneze

nawet dla bakterii (wyktad 07.04.1864 r.)

Formutowanie hipotez
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Poczatki biogenezy - powstania
pierwszych zywych organizmow

« Eksperyment Stanleya Millera 1953 r.
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* Eksperyment Stanleya Millera
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« Eksperyment Stanleya Millera
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» Eksperyment Stanleya Millera
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Czym jest genetyka?
« Badanie mechanizmow dziedziczenia | powstawania
dziedzicznej zmiennosci
* Dziedziczenie i kodowanie cech fenotypowych
* Dziatanie genow
* Interakcje genetyczne
e ZmiennosSc genetyczna

»
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Kluczowe pojecia

* Fenotyp
wszystko to co widzimy

* Genotyp

Informacja zapisana w genach danego organizmu
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Jakie moze by¢ zatem kluczowe zadanie
genetyki - co jest istotg tej nauki?

* Na ile genotyp determinuje fenotyp?
« Czy mozna przewidziec fenotyp na podstawie genotypu?
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Jakie moze by¢ zatem kluczowe zadanie
genetyki - co jest istotg tej nauki?

* Dwie postacie majgce identyczny genotyp

fenotyp = genotyp + $rodowisko A

£\ ImADBM 2018



Czym zatem jest genetyka?
* Genetyka klasyczna | molekularna

Ta pierwsza:

ZMADBM 2018



Czym zatem jest genetyka?
Genetyka klasyczna i molekularna

Ta druga: Hypersensitive
Sites ™~ s
». Pt & I‘RNA L\'L\
; _ ‘R < [polymerase
\ ¢ CH,CON
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WGSS Computation
l l D\bse-;eq ChiP- seq FRES predictions and RiNA-seq Cup- scq g
cnm-vu FAIRE - qu an o RT-PCR RIPseq ﬁ o
Long-range reguatory elements Promoters Transcnpts *J

(enhancers, repressors/
silencers, insulators)
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Podstawowe pojecia

 Informacja genetyczna

Informacja umozliwiajgca odtworzenie catej struktury
komorkowej, jest przekazywana podczas podziatu komorkowego

« Materiat genetyczny
Nosnik informacji genetycznej (DNA)
* Kod genetyczny

Sposob przetozenia informacji genetycznej na sekwencje
aminokwasow.

* Gen (
Podstawowa jednostka dziedziczenia. Dlatego genom to... X\\*’ N
 Allel G
Dany wariant danego genu /KJ’

\ - -
P \( ZMADBM 2018



NIE genetyka NIE klasyczna, czyli od
kiedy obserwujemy przekazywanie cech?

-——

XVIII-XIX Ameryka g
Kukurydza: kilkanascie cm i ponad 100 ziaren { '
N>/
Czasy Majow/Aztekow/ Inkow / X
Kukurydza: ktos 5-7cm i 20-30 ziaren J
A
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NIE genetyka NIE klasyczna, czyli od
kiedy obserwujemy przekazywanie cech?

Kukurydza

Przodek swini domowej to...

Konie czystej krwi/potkrwi

Psy

Koty

Zakazy kulturowe

Choroby =
Podobienstwo potomstwa ‘ b/ 3

Nosnik informacji genetycznej / J’

o
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Opis dziedziczenia

* Hipokrates i jego szkota
« Dziedziczy sie fizyczny materiat z poszczegolnych narzgdow

« Jest on zgromadzony w nasieniu i krwi menstuacyjnej (pierwszy raz nie
tylko mezczyznie przypisuje sie przekazanie cech)

« Wytwarzanie wielu nasion - dziedziczenie cech nabytych

* Arystoteles
« o0soby kalekie majg mogg mie¢ zdrowe dzieci
« niektore cechy objawiajg sie pozno
» koncepcja “nasion” podwazona f" ‘
» dziedziczy sie forme - program, ktory ksztattuje materie

 Juda Halevi Kuzari

“Obserwujemy podobne zjawisko w naturze. Wielu ludzi nie przypoh nina swych
ojcow, ale podobni sg do dziadkow. Nie moze wiec by¢ watpliwoscl;-ze ta/

natura i podobienstwo byty ukryte u ojca, ale nie byly na zewnatrz Wlﬁoczne
g
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Ojciec klasycznej genetyki

Gregor Mendel (1822-1884)

Wyodrebnione jednostki (geny)
odpowiadajg za dziedziczenie danej
cechy. Nie mieszajg sie i nie zmieniaja.
Kazda gameta wytwarzana przez
organizm posiada tylko jeden allel z dane;
pary alleli genu. Rozdziat alleli zachodzi z
Jjednakowym prawdopodobienstwem
Kazdy organizm posiada dwie kopie (dwa
allele dla kazdego genu)

Gdy organizm posiada dwa warianty

(allele) danego genu, w fenotypie ujawnia
sie tylko jeden z nich - dominujgca
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Ojciec klasycznej genetyki

Gregor Mendel (1822-1884)

Groch uprawny (Pisum sativum)
Wyroznit pary cech przeciwstawnych
* nasiona (okragte x kanciaste)
(z6ite x zielone)
 strgki (gtadkie x pomarszczone)
(zielone x zotte)
Prowadzit doktadne rodowody

Obserwowat pierwsze, drugie i trzecie
pokolenie mieszancow (F1, F2, F3)




G |p=0,5 | p=05
G A a
p=0,5
A AA | Aa
p=0,5
a Aa aa

Rys. 1.

Fenotypowo 3:1
Genotypowo 1:2:1

Krzyzowka grochu pomi¢dzy roslinami roznigcymi si€ jedna
cecha = barwa kwiatow, uwzgledniono stosunki genotypowe

i fenotypowe

Zrodto: Repetytorium gimnazjalisty cze$é matematyczno-przyrodnicza, Dorota Mikotajczyk, Marek Myslinski,
Dorota Ptaska, Matgorzata Kubieniec, Wydawnictwo Szkolne PWN, Warszawa 2010

Pokolenie F2
N=929
czerwone n=705
biate n=224

proporcja 3:1

-
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Brak enzymu
katalizujacego synteze

czerwonego barwnika L\,/
G . 8
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Jak sprawdzi¢ czy dany osobnik jest

homozygotg dominujaca?
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| prawo Mendla

« W gametach jest umieszczony jeden allel - jeden wariant genu

e Cechy niemendlowskie - np. DNA arganellowe

Il prawo Mendla

» Geny nalezace do jednej pary alleli sg dziedziczone niezaleznie od
genow nalezacych do drugiej pary alleli

ZMADBM 2018



Metoda kwadratu Punnetta




Biologia molekularna
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Biologia molekularna

btona
jadrowa

pory
w bhtonie

chromosomy

kariolimfa e }q«\’/
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Biologia molekularna
Matriks jqdrowa - jadrc komdrkowe Nukleoplazma

A \“i z
s !
http://docplayer.pl/6969061 -Wyklad-3-organizacja-jadra-komorkowego-struktura-chromatyny.htrz(?' ZMADBM 2018



Biologia molekularna
DNA w jadrze jest scisle upakowane

» 2 metry DNA w kazdej komérce Nieona VA VIVLTLD: 127
: s pat=
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Gen ze wzgledu na chemiczng budowe jest
kwasem dezoksyrybonukleinowym (DNA)

Rys. 4. L\v’j

Dwuniciowa czasteczka DNA przypomina )
skrgcong drabing /-/,»

*\j/

\
Zrodto: Repetytorium gimnazjalisty cze$¢ matematyczno-przyrodnicza, Dorota Mikotajczyk, Marek Myslinski, -~ *
Dorota Ptaska, Matgorzata Kubieniec, Wydawnictwo Szkolne PWN, Warszawa 2010 ,'," 7
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Budowa kwasow nukleinowych
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DNA to polimer

Thymine Adenine

Guanine Cytosine

ZMADBM 2018



DNA i RNA to polimery
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Zadania

1) (3pkt.) Przejdz na strone Genome Browser

https://genome.ucsc.edu

Zaktadka ,Genomes”

— Zdefiniuj czym jest GRCh38/hg38
- Czym rozni sie hg38 i hg19?

Zaktadka ,Genomes/Human GRCh38/hg38

Znajdz gen HOXA1, napisz jego petng nazwe.

Spisz jego pozycje w genomie (chromosom, poczatek, koniec),
napisz jego dtugosc.

Uzywajgc rozwijanych opcji (ciemne granatowe paski) sprawdz

czy jest to gen bardziej konserwatywny ewolucyjnie niz KIR3DL1.

Dla genu KIR3DL 1 wykonaj ,,zoom out 3x”. Opisz jakimi
graficznymi symbolami opisane sg rozne elementy genu. Najedz
kursorem na gen i wypisz z jakich elementow sie on sktada.

Dla genu: FCGR1A wyswietl jaki procent GC jest w sekwenc;ji
tego genu (granatowe paski: Mapping and Sequencing/GC
Percent)

Zgraj na komputer sekwencje tego genu (zaktadka View/DNA).
Wyjasnij jakie informacje sg zawarte w nagtdéwku sekwenciji.

ZMADBM 2018
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W R studio:

2) (4pkt.) Przedstaw liczbe poszczegolnych nukleotydow w
sekwencji genu FCGR1A (pomocna bedzie funkcja table).
Wygeneruj losowy cigg nukleotydow nici DNA o takiej
samej dtugosci co ni¢ genu FCGR1A.

Dla wygenerowanej sekwencji sprawdz liczbe wystgpien
poszczegolnych nukleotydow.

PorOwnaj liczbe wystgpien nukleotydéw z genu i nici
osowej — sformutuj wniosek z tego porownania.

Dla sekwencji genu FCGR1A dopisz nic komplementarna.
3) (3pkt.) Stworz macierz/data frame pokazujacy genot;fpy
dwoch cech jednogenowych (w odniesieniu do pracy. % ¢
Mendla) f

\ .-T_——V
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Rys 2.
Krzvrowka roshin réyniacych s dwiema cecham: = harwg nasion i ich nksztaftowaniem

B - ZzOHa barwa nasion

b - ziclona barwa nasion

D - ghdka powicrzchnia

d - pemarszezona powicrzchnia

Komhinacja 7 pol @ @ @ @ @ @!
@ @ daje nasiona zote, gladkie

Eombinacja z pal @ @ @
daje nasiona z4lie, pomalszczone

Kombinacja z pol: @ @ @

dajc nasiona ziclone, gladkic

Kombinacja z pola: 8
daje nasiona delone, ponarszczons

Fenotypowo 9:3:3:1
Genotypowo 1:2:1:2:4:2:1:2:1

poniewai powstalo:
1-BBED

2-BBDd

1-BBdd

2-BDLD o =
“-BbI¢ :
2-Bbdd

1-b5DD
2-BBDd
1-bodd
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