GENETYCZNE PODSTAWY ZMIENNOSCI ORGANIZMOW
ZASADY DZIEDZICZENIA CECH
PODSTAWY GENETYKI POPULACYJNEJ

ZMIENNOSC - wystepowanie dziedzicznych i niedziedzicznych réznic miedzy osobnikami
nalezqcyml do tej samej populacji, albo miedzy populacjami
zmienno$¢ srodowiskowa - niedziedziczna, fluktuacyjna - zmiany fenotypu
nie przekazywane na nastgpne pokolenia
zmienno$¢ genetyczna - dziedziczna
.+t zmienno$¢ mutacyjna - w jej wyniku powstaja nowe allele genow
zmnienno$¢ rekombinacyjna - w jej wyniku powstaja nowe
kombinacje gendéw
Zmiennos¢ fluktuacyjna - niedziedziczna, sSrodowiskowa - zmiany fenotypu nie sa
przekazywane na nastgpne pokolenia. Umozliwia ja plastyczno$¢ genotypu osobnika,
polegajaca na uaktywnieniu okreslonych grup enzyméw, pod wptywem bodzcdéw srodowiska.
Zmienno$¢ fluktuacyjna obe_]muje roznice migdzy osobnikami spowodowane m.in:
* wplywem warunkéw Srodowiska zewngtrznego
(zmienno$¢ adaptacyjna, modyfikacyjna)
wiekiem
stadium rozwojowym (rozw0j z przeobrazeniem)
podziatem funkcji w spoteczenstwach owadow
zmianami w sezonie wegetacyjnym (zmienno$¢
sezonowa)
Zmienno$¢ adaptacyjna, modyfikacyjna - przystosowanie si¢ organizmu na réznym
poziomie struktury i funkcji, do zmian w $rodowisku naturalnym:
% hartowanie organizmu na dziatanie niskiej temperatury
opalenizna jako reakcja skory na dziatanie promieni
nadfioletowych
i nabycie odpornosci serologicznej na dziatanie
mikroorganizmoéw
wzmozenie produkcji czerwonych ciatek krwi w
ubozszym w tlen srodowisku gorskim
“  okresowe przystosowanie oczu do widzenia w
ciemnosci
zmiana pokroju ciata i jego organow w zaleznos$ci od
warunkow otoczenia
Zmiennos$¢ zwigzana z wiekiem - wystgpuje podczas rozwoju organizmu 1 obejmuje og6t
przeksztatcen morfologicznych 1 fizjologicznych osobnika danego gatunku, dokonujacych si¢
od chwili jego powstania w procesie rozmnazania az do $mierci.
Zmienno$¢ zwigzana ze stadium rozwojowym - przeobrazenie - rozwoj posredni,
metamorfoza - sposob rozwoju pozazarodkowego polegajacy na giebokiej przebudowie
organizmu, powiazanej ze znacznymi zmianami w jego strukturze 1 wygladzie zewngtrznym.
Zmienno$¢ zwigzana z podzialem funkcji w spoleczenstwach zwierzat - spoleczenstwa
zwierzat to zespoty swobodnie poruszajacych si¢ zwierzat okreslonego gatunku, w ktérych
bytowanie poszczegdlnych osobnikdéw podporzadkowane jest catosci. Stopnie
podporzadkowania sa rdzne, wiaza si¢ z podziatem pracy w zespole, zr6znicowaniem
morfologicznym i fizjologicznym, az do wytworzenia kast. Tworzenie si¢ kast wiaze si¢ z
oddziatywaniem $rodowiska (np. sposob odzywiania larw, wydzialanie feromonoéw przez
krélowe).



Zmiennos¢ sezonowa - wystepowanie roznic fenotypu, czyli okresowa zmiana postaci form
dorostych u okreslonej populacji danego gatunku, ujawniajacych si¢ w zaleznosci od pory
roku. Zdolno$¢ do zmienno$ci sezonowej jest uwarunkowana genetycznie, natomiast
czynnikami wyzwalajacymi te zmiany sa warunki srodowiska.
Zmiennos¢ genetyczna — dziedziczna, zmiany genotypu sa przekazywane z pokolenia na
pokolenie
zmienno$¢ mutacyjna - w jej wyniku powstaja nowe allele gendéw
zmnienno$¢ rekombinacyjna - w jej wyniku powstaja nowe
kombinacje gendéw
Mutacje - nagle zmiany dziedziczne zachodzace w organizmie
¢ mutacje genowe - zachodza w obrebie jednego genu na poziomie DNA
.t tranzycja (zamiana zasady purynowej na inng purynowa lub
pirymidynowej na inng pirymidynowa)
.t transwersja (zamiana zasady purynowej na pirymidynowa lub
odwrotnie)
addycja (dodanie jednej lub kilku zasad nukleinowych)
delecja (wypadnigcie jednej lub kilku zasad nukleinowych)
Zmiany sekwencji:
‘  mutacje synonimowe
mutacje zmiany sensu
mutacje nonsensowne
mutacje chromosomowe - aberracje - zmiany w strukturze chromosomow
mutacje genomowe - zmiany w liczbie chromosomow

Rekombinacja - proces, w wyniku ktérego czynniki genetyczne w uktadach potomnych sa
potaczone odmiennie niz w uktadach wyjsciowych (rodzicielskich).
¢ rekombinacja migdzychromosomowa - losowa segregacja genow
zlokalizowana w niechomologicznych chromosomach (prawa Mendla)
rekombinacja wewnatrzchromosomowa - wymiana odcinkéw migdzy
chromosomami homologicznymi np. w procesie Crossing-over
¢ uprawniona (homologiczna) migdzy fragmentami DNA
wykazujacymi homologi¢ przynajmniej na odcinku kilkudziesigciu par
zasad (crossing-over)
' nieuprawniona, w ktorej uczestnicza nichomologiczne czasteczki
DNA przy udziale enzymo6w nacinajacych nici DNA (np.
przemieszczanie transpozondéw - ruchomych sekwencji DNA)
Podstawowe pojecia z zakresu genetyki
~t  Gen - jednostka substancji dziedzicznej zlokalizowana w chromosomie
Genom — calo$¢ DNA zawartego w jednym haploidalnym zespole
chromosomow
Allele - r6zne formy tego samego genu powstate na drodze mutacji; zajmuja
to samo miejsce (locus) w homologicznych chromosomach
Homozygota - diploidalny organizm (lub komorka) majacy identyczne allele
danego genu; gamety wytwarzane przez homozygote sa identyczne
©  Heterozygota - diploidalny organizm (lub komorka), w ktorego
homologicznych chromosomach wystepuja rozne allele tego samego genu;
gamety wytwarzane przez heterozygote sa genetycznie nieidentyczne
Allel dominujacy - allel ujawniajacy si¢ w heterozygocie, mimo obecnosci
allelu recesywnego;oznaczany jest duza litera alfabetu



Allel recesywny - allel nie ujawniajacy si¢ w heterozygocie w obecnosci
allelu dominujacego; oznaczany jest mala litera alfabetu

Genotyp - suma informacji genetycznej zawarta we wszystkich genach
chromosomowych danego organizmu

Fenotyp - catoksztatt cech osobnika powstajacych w wyniku oddzialywania
genotypu i Srodowiska

Chromosomowa teoria dziedziczenia (T. Morgan, 1911)

1. Cechy uwarunkowane sa genami przekazywanymi z rodzicow na potomstwo; kazdy gen
zajmuje $cisle okreslone miejsce (locus) w chromosomie.

2. W organizmie diploidalnym w komorkach somatycznych geny wystgpuja jako pary alleli,
zlokalizowane w chromosomach homologicznych; w czasie tworzenia komorek rozrodczych,
w wyniku mejozy, do kazdej gamety trafia tylko po jednym allelu danej pary.

3. W procesie zaplodnienia gamety lacza si¢ ze soba; powstala w wyniku zaptodnienia zygota
zawiera parzysta liczbe alleli; w kazdej parze jeden allel pochodzi od matki, drugi od ojca.

4. Jezeli allele jednej pary sa niejednakowe, to czgsto tylko jeden z nich ujawnia si¢ w
fenotypie w wyniku dominacji.

5. Geny warunkujace rozne cechy, jezeli nie sa zlokalizowane w tym samym chromosomie,
dziedzicza sig¢ niezaleznie od siebie, wskutek czego dochodzi do rekombinacji genetyczne;j.
Allele ré6znych gendw zlokalizowanych w tej samej parze homologicznych chromosomow
(geny sprzezone) moga ulega¢ rekombinacji w wyniku procesu Crossing-over.

I PRAWO MENDLA - prawo segregacji (rozszczepiania si¢) cech - prawo czysto$ci gamet
Jednostki dziedziczne, zwane dzi$ genami, wniesione przez kazdego z rodzicow,
oddzielaja si¢ od siebie w niczym nie zmienione w okresie wytwarzania przez
mieszanca komorek rozrodczych czyli gamet.

I1 PRAWO MENDLA - prawo niezaleznego taczenia si¢ cech
Dziedziczenie kazdej pary cech przeciwstawnych odbywa si¢ niezaleznie od
dziedziczenia cech innych par. Cechy z r6znych par mogg tworzy¢ kombinacje w
osobnikach drugiego pokolenia mieszancow.

Przypadki szczegolne dziedziczenia cech
¢ Dziedziczenie ptci

Cechy sprzgzone z plcia

Allele wielokrotne

Wspoldominacja

Wspoéidziatanie gendow

Niepelna dominacja

Geny sprzgzone

Geny kumulatywne (polimeryczne)

Geny pleiotropowe

- Geny letalne

Allele w1elokr0tne powstaly w wyniku r6znych mutacji tego samego genu, np. allele
warunkujace wystepowanie uktadu grupowego ABO krwi u cztowieka.
Wspoldominacja — efekt braku dominacji w obrebie pary alleli — efekty obu alleli ujawniaja
si¢ fenotypowo, np. grupa krwi AB u ludzi
Wspoldzialanie genow - wzajemne oddzialywanie na siebie genow prowadzace do
wytworzenia okres$lonej cechy fenotypowe;j



wspotdziatanie komplemetarne - ujawnienie si¢ danej cechy zalezy od
okreslonego uktadu alleli wigcej niz jednego genu
wspotdziatanie epistatyczne - oddzialywanie jednego genu na
ujawnienie si¢ innego genu, nie bedacego jego allelem

Niepelna dominacja — brak silnej (wyraznej) dominacji allelu ~ dominujacego — cecha
dominujaca ujawnia si¢ tylko u homozygot dominujacych; heterozygota wykazuje cechy
posrednie miedzy ~ homozygota dominujaca i recesywna.
Geny sprzezone — sa zlokalizowane w tym samym chromosomie i nie  podlegaja
niezaleznej segregacji zgodnie z I prawem Mendla
Geny kumulatywne (poligeny, geny polimeryczne, geny wielokrotne) - geny o niewielkich
efektach indywidualnych kontrolujace wspolnie  jakas cechg ilosciowa. Efekty
poszczegolnych gendw moga si¢ ze soba  sumowac lub wspotdziatac.
Geny plejotropowe - geny warunkujace kilka pozornie nie zwiazanych ze soba cech.
Plejotropia wystepuje wowczas, gdy pierwotny produkt danego genu bierze udziat w roznych
procesach zachodzacych w poszczegolnych tkankach organizmu, albo gdy jego dziatanie
wywoluje wtoérne zmiany w organizmie.
Geny letalne - geny, ktérych ujawnienie si¢ powoduje niezdolnos¢ do  zycia i Smier¢ przed
osiagnigciem wieku rozrodczego. Objawy letalno$ci wystgpuja najczesciej u osobnikow
homozygotycznych pod wzgledem danego genu letalnego, poniewaz wigkszo$¢ z nich ma
charakter recesywny.

PODSTAWY GENETYKI POPULACYJNEJ
Prawa Mendla opisuja zjawiska genetyczne dotyczace pary rodzicéw i ich potomstwa.
Krzyzowanie si¢ zachodzi zwykle w obr¢bie wigkszych grup osobnikow. Zjawiska
genetyczne zachodzace w takich grupach stanowia podioze zmian ewolucyjnych w
przyrodzie.
Definicje
Gatunek - grupa organizméw podobnych pod wzgledem
morfologicznym i funkcjonalnym, kojarzacych si¢ w naturze tylko
miedzy soba i majacych wspolna pule genowa.
-t Pula genowa - suma gendw zawarta w populacji swobodnie
kojarzacych si¢ osobnikow.

“  Populacja - grupa osobnikow nalezacych do tego samego gatunku,
zamieszkujacych ten sam obszar geograficzny w tym samym czasie,
migdzy ktorymi zachodzi swobodne krzyzowanie.

Populacja mendlowska - duza grupa osobnikéw kojarzacych si¢ ze
soba, czyli majacych wspolna pulg genowa.

Prawo Hardy’ego i Weinberga

W duzej losowo rozmnazajacej si¢ populacji, przy braku mutacji, migracji i doboru
(zr6znicowania w przystosowaniu) trwa stan rownowagi polegajacy na utrzymywaniu si¢
czestosci genow (alleli) 1 genotypow na statym poziomie.

Frekwencje genotypow w populacji opisuje zaleznos¢:

p2 + 2pq + q2
frekwencja AA frekwencja Aa frekwencja aa

P - czgstos¢ allelu A
q - czestos¢ allelu a



Czynniki naruszajace réwnowage Hardy’ego - Weinberga:
¢ mutacja

migracja

dobdr (selekcja)

nielosowe kojarzenie

mata liczebno$¢ populacji - czynniki losowe dziatajace w matych

populacjach (dryf genetyczny)

Mutacja - jest zrodlem nowych alleli, a wigc zwigksza zmienno$¢ w puli gendw.
Migracja ptodnych osobnikow migdzy lokalnymi populacjami a nastepnie krzyzowanie si¢
osobnikow powoduje przeplyw genow z jednej populacji do drugiej. Zwigksza si¢ zatem
zmienno$¢ genetyczna w obrgbie populacji.
Dobor (selekcja) - zmienia frekwencjg alleli w kierunku przystosowania si¢ osobnikéw do
warunkow srodowiska. Dobor naturalny powoduje rozmnazanie réznicujace osobnikow o
r6znych fenotypach (a zatem réznych genotypach) w odpowiedzi na dziatanie srodowiska.
Nielosowe kojarzenie - prawdopodobienstwo kojarzenia migdzy genotypami  nie jest
jednakowe, np. w wyniku dziatania doboru plciowego czyli selekcji (wyboru) partnerow
ptciowych.
Mala liczebno$¢ populacji powoduje zmiany frekwencji genow w wyniku dziatania
czynnikow losowych, czyli tzw. dryf genetyczny.
Zasada zalozyciela - dryf genetyczny wynikajacy z niewielkiej liczby osobnikow
kolonizujacych nowy teren. Sktad genetyczny przysztej populacji zalezy od przypadkowego
sktadu genetycznego matej grupy jej zatozycieli.
Zmiany frekwencji alleli w puli genow stanowia jeden z mechanizmow EWOLUCJI



