WIELKA POWTORKA MATURALNA
SPOTKANIE 3 - CZESC IV
GENETYKA

Witaj, nazywam sie Julia Truss jestem businesswoman, a co dla Ciebie najwazniejsze biologiem -
praca w EDU TRUST to moja pasja od ponad 9 lat. W tym czasie zarzadzatam ponad 32 osobowym
zespotem nauczycieli w swojej firmie. Tworze profesjonalne produkty, ktére wprowadzam do szkét.
Swoj3 pierwsza firme zalozylam majac 18 lat. Ponad 3000 tysigce osdb korzysta z moich
flipbookow, ktore na rynek edukacji w Polsce dopiero wprowadzitam 13 miesiecy temu. Kocham to.
Postaram sie da¢ Ci to narzedzie w postaci mojego kursu abys tez kochat/a swoja przyszta prace.

Prosze Cie wyznacz sobie konkretny cel i daz do tego.

Mdj cel to zmiana edukacji biologii w Polsce.



1. Dziedziczenie cech. Zdajacy:

1) zapisuje i analizuje krzyzéwki (w tym krzyzéwki testowe) oraz okresla prawdopodobienstwo

wystapienia okreslonych genotypdéw i fenotypéw oraz stosunek fenotypowy w pokoleniach

potomnych, w tym cech warunkowanych przez allele wielokrotne;

podaje tres¢ Ii Il prawa Mendla,,

e definiuje pojecie: linia czysta,,

e okres$la cel prowadzenia krzyzowki testowej dwugenowej,

e wykazuje celowos¢ i okresla

¢ sposOb wykonania krzyzéwek testowych,

opisuje zmiennos$¢ jako réznorodnosc¢ fenotypowa osobnikéw w populacji;

e wymienia rodzaje zmiennosci i wskazuje zaleznoS$ci miedzy nimi,
e podaje przyktady zmiennosci Srodowiskowej,

Prawa Grzegorza Mendla.

a) I prawo Mendla - prawo czystosci gamet.

Zgodnie z [ prawem Mendla kazda gameta, ktéra wywarzana jest przez organizm, ma tylko jeden allel
(wersje) z danej pary alleli genu.

Zatozenia I prawa Mendla:

- w gametach allele tego samego genu wystepuja zawsze _,
- stosunek fenotypowy w pokoleniu Fz:

Krzyzowanie roslin grochu z czystych linii
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Grzegorz Mendel skrzyzowat _rodzicielskich 0
fioletowych (AA) i biatych kwiatach (aa). W pierwszym pokoleniu
potomnym - F1 wszystkie kwiaty miatly kolor fioletowy (Aa). Po
skrzyzowaniu otrzymanych roslin ze sobg (w pokoleniu F2) otrzymano
kwiaty w kolorze _ i Kwiaty fioletowe miato ok 75%
osobnikow, a biate ok 25% osobnikow. Stosunek fenotypowy wynosit 3:1.
Natomiast stosunek genotypowy 1:2:1 (AA -25%, Aa - 50%, aa - 25%)

To doswiadczenie spowodowato, ze Mendel dostrzegt _ jednego
czynnika dziedzicznego nad drugim. W tym przypadku to czynnik
odpowiadajacy za fioletowa barwe kwiatéw nad tym, ktory
odpowiadat za barwe biata.

Wyniki krzyZowania mozna przedstawi¢ przy pomocy szachownicy
(kwadratu) Punneta. Ponizej przedstawiono szachownice Punneta
powstata przez skrzyzowanie osobnikow z pokolenia F1. Obydwa
osobniki byty heterozygotami - . Kazdy osobnik wytwarzat gamety: a
oraz



Fz= Gamety
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Stosunek genotypéw: 1 : 2 : 1
AA Aa  aa

Dlaczego stosunek fenotypowy rézni sie od genotypowego?

- Genotyp to zesp6t wszystkich genéw organizmu. Stosunek genotypowy skupia sie na stosunku
homozygot dominujacych, recesywnych oraz heterozygot.

- - natomiast to cecha lub zespét cech organizmu, ktére sa zalezne od genotypu, a takze
wptywu $rodowiska. Stosunek fenotypowy okresla stosunek cech, ktére mogg sie pojawic.

Zaobserwowany stosunek - byt obecny takze w szesciu innych cecchach, ktére badat Mendel.
Pokolenia F1 oraz F2 zachowywaty sie w taki sam sposéb jak w przypadku koloru kwiatéw.
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gtadkie i pofatdowane ziarna grochu.

z6tte i zielone ziarna grochu.

b) Krzyzéwka testowa
jednogenowa.

Osobniki, ktére sg _ pod wzgledem jednej cechy (AA) majg taki sam fenotyp jak
osobniki heterozygotyczne (Aa). Zeby sprawdzi¢, czy osobnik jest homozygota, czy heterozygota,

wykonuje sie krzyzowke testowa.

Polega ona na krzyzowaniu osobnika o 7/ _
_ Homozygota recesywna (aa) wytwarza tylko jeden typ gamet (@). O tym jaka bedzie

proporcja miedzy fenotypami potomstwa bedzie decydowac liczba i rodzaj gamet wytworzonych
przez badanego osobnika.

Aa X aa lub AA X aa

0 e
6 a a 6\ a a

a aa aa A Aa Aa
Stosunek
fenotypow: 1:1 4:0
testowany osobnik testowany osobnik
jest heretozygota jest homozygota
dominujaca

Badany osobnik jest heterozygota, gdy stosunek fenotypowy wynosi - Osobnik jest homozygota
dominujaca, gdy stosunek fenotypowy wynosi

¢) 1l prawo Mendla - zasada niezaleznej segregacji cech!

Zatozenia Il prawa Mendla:

- cechy dziedziczone sg niezaleznie, poniewaz allele réznych genéw s3 rozdzielane do
gamet organizmow w
- stosunek fenotypowy w pokoleniu Fz: 9:3:3:1.

Przyktadem byto skrzyzowanie przez Mendla dwoch roslin grochu z czystych linii: jedng z -



_ (YYRR) i jedna z zielonymi pomarszczonymi (yyrr). Kazdy rodzic jest
homozygotyczny. Gamety wytwarzane przez rosline z pomarszczonymi, zielonymi nasionami to: ry a
gamety z rosliny o okragtych, z6ttych nasionach to: RY.

Allel warunkujacy z6ity kolor nasion jest wzgledem allelu warunkujacego zielony kolor
nasion i allel warunkujacy okragly ksztatt jest wzgledem allelu warunkujacego
pomarszczenie nasion, co zostato pokazane przez uzycie wielkich i matych liter. To znaczy, ze wszystkie

rosliny z pokolenia F1 sg Zétte i okragle.

Kiedy Mendel skrzyzowat dwie powstate podwojne heterozygoty i zbadat potomstwo, stwierdzit, Ze
powstaty cztery rozne kategorie nasion grochu: zZotte i okragte, Z6tte i pomarszczone, zielone i okraglie
oraz Te kategorie fenotypowe sie w stosunku okoto 9:3:3:1.

Krzyzowka podwojnych heterozygot (krzyzéwka dwugenowa).
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d) Krzyzoéwka testowa dwugenowa.

Aby sprawdzié, czy osobnik jest homozygota, czy _ wzgledem badanych dwéch cech (np.
barwa i powierzchnia nasion) wykonuje sie krzyzéwke testowa dwugenowa.

Polega ona na krzyzowaniu osobnika o nieznanym, dominujacym genotypie z _

. Genotyp osobnika jest ustalany podobnie jak w przypadku krzyzéwki testowej
jednogenowej, na podstawie

~NHaRnm
—

AaBb AaBb AaBb AaBb

IBECI AaBb AaBb  AaBb  AaBb
BEECI AaBb AaBb AaBb AaBb
IEETI AaBb AaBb  AaBb  AaBb

Jezeli osobnik jest homozygota dominujacg wszystkie powstate osobniki bedg miaty taki sam

fenotyp.

AaBb aaBb Aabb aabb

“ AaBb aaBb Aabb aabb
“ AaBb aaBb Aabb aabb
ISR 2aBb aaBb  Aabb  aabb

Jezeli osobnik jest hieterozygota powstate osobniki wystapia w EZieHeCIKIASACICNOLYDOWYEH, 2

stosunek wyniesie: 1:1:1:1.




3) przedstawia gtdwne zalozenia chromosomowej teorii dziedzicznos$ci Morgana;

e definiuje pojecia: locus, geny sprzezone, chromosomy homologiczne crossing-over, mapa genowa,
centymorgan (cM),

e wymienia gtéwne zatozenia chromosomowej teorii dziedziczenia T. Morgana,

e podaje cechy muszki owocowej, dzieki ktorym stata sie ona organizmem modelowym w badaniach
genetycznych,

e przedstawia, na czym polega zjawisko sprzezenia gendw.

Chromosomowa teoria dziedziczenia.

a) glowne zatozenia:

— geny znajduja sie w chromosomach, gdzie zajmuja tzw. _

+ Allel A

Gen (locus) na chromosomy
grupe krwi ABO homologiczne

e —

o Allel B

— geny utozone w chromosomach liniowo,

— geny znajdujace sie w jednym chromosomie sg nazywane genami sprzezonymi i zazwyczaj
trafiaja HONGHSANIE] gamety,

— geny sprzezone moga zostac rozdzielone na skutek _

— stosunek fenotypowy w pokoleniu - zastosowanie teorii do sporzadzania mapy
chromosomu:

na podstawie czestoSci crossing - over, ktdrg mierzy sie procentem wystepujacych _
mozna wnioskowac o odleglosci genéw w chromosomie.

1% rekombinantow = 1% c.o.
A98E8! = 1 cM (j.m.)



b) Badania Thomasa Morgana.

Twoérca chromosomowej teorii dziedziczenia jest Thomas Morgan. Jako pierwszy dostarczyt on silne
potwierdzenie tej teorii.

Zajmowat sie badaniami nad dziedziczeniem cech u _ Byta ona dogodnym obiektem
badan genetycznych, poniewaz u muszki owocowej wystepuje duza zmiennos¢ dobrze widocznych
cech morfologicznych uzaleznionych od pojedynczych genow.

AN 2\
I\ /v

samica i jej chromosomy samiec i jego chromosomy

Muszka owocowa i jej chromosomy

c) Geny niesprzezone.

Geny niesprzezone znajduja sie w réznych chromosomach. Nie sg ze sobg sprzezone, a wiec do gamet

rozchodzg sie _ od siebie, _ Na schemacie przedstawiono

rozchodzenie sie do gamet gendw niesprzezonych.
4) analizuje dziedziczenie cech sprzezonych; oblicza odlegto$¢ miedzy genami; na podstawie

odlegtosci miedzy genami okresla kolejnos$¢ ich utozenia na chromosomie;

Komérka macierzysta:
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e wyjasnia zalezno$¢ miedzy czesto$cig zachodzenia crossing-over a odlegtosciag miedzy dwoma
genami
w chromosomie,

e przedstawia przyczyne wystepowania rekombinantéw w potomstwie,

e oOpisuje, na czym polega mapowanie genow,

e wykonuje krzyzowki dotyczace dziedziczenia genow sprzezonych,

¢ na podstawie odlegtosci miedzy genami okresla kolejnos¢ ich utozenia na chromosomie,

d) Geny sprzezone.
Geny sprzezone s3 umiejscowione na jednym chromosomie i przez to przechodza do _

Do rozdzielenia takich genéw moze doj$¢ podczas procesu _ badz _ Kiedy

geny sg sprzezone oznacza sie to zazwyczaj za pomocg kreski utamkowe;.

Geny niesprzezone

< » B B
Geny sprzezone
E E
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Komérka macierzysta:
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e) Sporzadzanie genowej mapy chromosomu.

_ to inaczej okreslenie wzglednego potozenia genéw w chromosomie. Thomas
Morgan ustalit, Ze na podstawie czestosci

genami w chromosomie.

Oznacza to, ze:

mozna wnioskowac o odlegtosci miedzy

— im wieksza czesto$¢ zachodzenia crossing - over, tym dalej od siebie potoZzone s3g geny,
— crossing - over zachodzi miedzy genami, ktore sa potozone bardzo blisko siebie.
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f) Obliczanie odlegtosci miedzy genami.

Odlegtos¢ miedzy genami jest okreslana na podstawie czesto$ci zachodzenia crossing - over miedzy
dwoma genami sprzezonymi. Aby tego dokona¢ wykonuje sie

pomiedzy podwdjna a badanym osobnikiem.

Procent uzyskanych rekombinantéw oznacza procent zachodzacych procesow crossing - over. 1%
czestosci zachodzenia crossing - over odpowiada Aby okresli¢ odlegtos¢
miedzy genami trzeba przeliczy¢ liczbe uzyskanych rekombinantow

Geny y, w i m u muszki owocowej sg potozone na tym samym chromosomie. Aby okresli¢ odlegtosci
pomiedzy nimi, wykonana zostata krzyzéwka testowa, czyli skrzyzowano podwoéjng _ y

w /yw z podwdjna HOHIOZVSOLANECESYMIG v /Y.



Determinacja pkci.
a) Chromosomy pfici cztowieka.

O pfici cztowieka decyduja geny znajdujace sie w chromosomach, ktére nazywane sg _
- W chromosomach ptci zawarte sg geny warunkujace cechy, ktére dziedzicza sie wraz z picia.

Kariotyp mezczyzny i kobiety sktada sie z 22 par autosomow i jednej pary
Chromosomy ptci, nazywane X1iY, r6znig sie miedzy sobg budowa oraz obecnoscia réznych gendéw.

— - to kompletny zestaw chromosomoéw znajdujacy sie w diploidalnej komorece ciata,




Kariogram to mikrofotografia wszystkich chromosoméw cztowieka utozonych w pary, zgodnie z
wielkoscig i ponumerowanych,
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b) Geny determinujace pte¢ cztowieka.

Geny, ktore _ cztowieka gtéwnie sg zlokalizowane w chromosomie I Genem
najwazniejszym z nich jest gen SRY (sex-determining region Y chromosome). Dziata on we wczesnych
stadiach rozwoju zarodkowego i wptywa na wyksztatcenie pierwszorzedowych cech ptciowych. Jezeli
komoérki zarodka zawieraja chromosom Y z genem SRY, to zawigzki gonad przeksztatcajg sie w jadra.
Jezeli komorki nie zawierajg nie zawierajg z genem SRY, zawigzki gonad przeksztatcaja
sie w jajniki.

SRY gene

6) przedstawia determinacje oraz dziedziczenie ptci;

e podaje typy chromosomowej determinacji ptci wymienia choroby sprzezone z ptcia,
e omawia mechanizm inaktywacji chromosomu X,

Nieaktywny chromosom X.

Samice wszystkich ssakdw maja _, natomiast samce jeden chromosom X i -
_ U samic jeden chromosom X jest nieaktywny. Informacja, ktéra jest zawarta w

nieaktywnym chromosomie X nie podlega transkrypcji. Nieaktywny chromosom X jest nazywany

c) Podstawowe typy determinacji ptci.



- wytwarzajg dwa rozne rodzaje gamet. Jedne z chromosomem X, a drugie z chromosomem Y.

Samice wytwarzajg gamety zawierajgce _ Taki typ determinacji ptci wystepuje
miedzy innymi u cztowieka.

— Roznogametycznos¢ (heterogametycznosc) zenska.

wytwarzajg dwa rodzaje gamet, poniewaz posiadaja dwa rézne chromosomy ptci.
Chromosomy te oznaczane sg literami Z i W. - majg chromosomy - a - ZZ. Taki typ
determinacji wystepuje miedzy innymi u ptakow i gadow.

d) Srodowiskowy mechanizm determinowania ptci.

U niektorych zwierzat np. u gadéw i ptazéw pte¢ determinowana jest zaréwno genetycznie jak i przez
_ Wptyw temperatury na powstawanie ptci odkryto miedzy innymi u -,

jaszczurek i krokodyli

Zo6tw $rodziemnomorski

(Testudo graeca)

Z6tw biotny

(Emys orbicularis)

— Aligator amerykanski
(Alligator mississippiensis)
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Procent samcow w potomstwie

0%
N N N
.| L Ll
26 27 28 29 30 31 32 33 34
Temperatura inkubacji jaj ['C]

7) przedstawia dziedziczenie cech sprzezonych z picia;



e okresla prawdopodobienstwo wystapienia choroby sprzezonej z picia,

e wyjasnia przyczyny oraz podaje ogdlne objawy hemofilii i daltonizmu,

e wskazuje cechy zwigzane z ptcig i podaje przyczyny ich wystepowania,

e wyjasnia, dlaczego daltonizm i hemofilia wystepuja wytacznie u mezczyzn,

e uzasadnia prawdopodobienistwo pojawienia sie okreslonych fenotypéw w potomstwie, gdy dana
cecha jest sprzezona z ptcia.

Cechy sprzezone z picia.
Cechy sprzezone z picig to takie, ktére sg warunkowane przez geny potozone na chromosomie X (w

przypadku ptci determinowanej przez system XY). Cechy te dziedzicza sie w taki sam sposéb jak -
Nie sg przekazywane potomstwu niezaleznie, lecz wraz z innymi genami

Najbardziej znanymi przyktadami sg zaburzenia prawidtowego odrézniania barw (_)
oraz hemofilia - choroba objawiajgca sie wrodzonymi nieprawidtowo$ciami w krzepnieciu krwi.
Pojawienie sie tych cech warunkowane jest przez allel recesywny, dlatego wystepuja one

Cechy te zdecydowanie rzadziej ujawniajg sie u kobiet niz
u mezczyzn. Mezczyzni moga otrzymac allel recesywny od
swoich matek wraz z ich chromosomem X. Kobiety, ktére sg
heterozygotami pod wzgledem cech sprzezonych z piciag
i posiadajg w swoim genotypie i

, okreslane sa mianem nosicielek. W ich fenotypie allel
recesywny zwykle sie nie ujawnia, ale moga go przekazac¢
potomstwu.

l

hemofilia

zespotfamliwego chromosomu X
hemofilia

slepota barw

a) hemofilia



Hemofilia to defekt genetyczny, w wyniku ktérego w organizmie nie powstaja _
-. U os6b chorych na hemofilie rany zasklepiaja sie bardzo wolno. Leczenie os6b chorych na
hemofili poleg na podawaniu im praes. cale ycie ymtelyenyeh ezsmnIko Kezepnigelalrwl

Hemofilia dziedziczy sie w taki sam sposo6b jak daltonizm. Jest uwarunkowana przez recesywny gen
h umiejscowiony na chromosomie X.

Pokolenie rodzicielskie Pokolenie potomne

genotypy fenotypy

H h dziewczynka-nosicielka
X X f allelu hemofilii
XHXH XHXh / zdrowa dziewczynka
I Q chiopiec chory na hemafilie
X"y Xy )

genotypy

zdrowy chiopiec

zc!rowy fenotypy kobieta—nosiciclall!(a
mezczyzna allelu hemofilii

b) daltonizm

Daltonizm to jeden z rodzajow $lepoty barw, ktérego przyczynag jest allel recesywny d genu
umiejscowionego na chromosomie X. Allel _ tego samego genu umozliwia prawidtowe
widzenie barw. Na daltonizm cierpig gtéwnie mezezyzni, ktoérzy otrzymali recesywny allel od swoich
matek bedacych

Pokolenie rodzicielskie Pokolenie potomne

genotypy fenotypy

dziewczynka-nosicielka
XD Xd allelu daltonizmu
zdrowa drziewczynka
XPXP XPxe /
é chtopiec daltonista
D d _/—
X \Y XY — @ zdrowy chtopiec

genotypy

zdrowy fenotypy kobieta-nosicielka
mezczyzna allelu daltonizmu

2) przedstawia dziedziczenie jednogenowe, dwugenowe i wielogenowe (dominacja peina, dominacja

niepetna, kodominacja, wspotdziatanie dwdch lub wiekszej liczby genow);


javascript:void(0);

e definiuje pojecia: allele wielokrotne, dominacja niepeina, dominacja peina, kodominacja, geny
letalne

e dziedziczenia alleli wielokrotnych, dominacji petnej i dominacji niepetnej,

e porownuje dziedziczenie cech w przypadku dominacji petnej i dominacji niepeine;j,

e poréwnuje dominacje niepetng z kodominacjg,

e okresla prawdopodobienstwo wystagpienia okreslonych fenotypow w przypadku alleli
wielokrotnych warunkujacych dang ceche,

e przewiduje wynik krzyzowki, w ktorej wystepuje gen letalny,

e przewiduje wynik krzyzowki, w ktorej okresla prawdopodobienistwo wystgpienia fenotypdéw dla
cechy warunkowanej allelami wielokrotnymi,

e wyjasnia, dlaczego w pokoleniach F1i F2 mogg nie pojawi¢ sie okreslone fenotypy, ktérych
obecno$¢ mozna stwierdzi¢ w pokoleniu rodzicielskim,

e definiuje pojecia: geny dopetniajace sie, geny kumulatywne, geny plejotropowe,

e podaje przyktad cechy uwarunkowanej obecnoscig genow kumulatywnych,

a) Dominacja zupeina.
Kiedy jeden allel wykazuje nad drugim dominacje zupeina nie mozna
odrdznic¢ fenotypu heterozygoty od fenotypu homozygoty dominuj3acej.

b) Dominacja niezupelna (czeSciowa, niepeina).

Kiedy Zaden z alleli nad drugim. W tym
przypadku w pokoleniu . oraz w pokoleniu F2 powstaja osobniki 0
fenotypach odmiennych od rodzicielskich. Yee

Fenotyp heterozygoty jest czesto _ miedzy QIWW

fenotypem homozygoty dominujacej a fenotypem homozygoty
recesywne;.

¢) Kodominacja.
Kodominacja wystepuje w przypadku, gdy dwa rozne allele tego samego genu sa wzgledem siebie
rownorzedne. Oznacza to, Ze oba allele ulegaja ekspresji rownoczes$nie w




Przyktadem kodominacji jest _ u cztowieka. Allele, ktére determinuja grupy
krwi, oznaczane jako M i N sa kodominujgce. Osobnik homozygotyczny - wytwarza tylko antygen

. a osobnik homozygotyczny NN wytwarza tylko antygen . Osobnik heterozygotyczny natomiast -
MN wytwarza oba antygeny: M oraz N.
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d) Dziedziczenie w wypadku alleli wielokrotnych.

Mendel w swoich badaniach wskazywatl na to, ze s3 tylko dwa allele kazdego genu. Dzisiaj jednak
wiemy, Ze nie jest tak zawsze. moga wystepowac na poziomie populacyjnym.
Jezeli w populacji wystepuja co najmniej trzy allele danego genu, to s3 nazywane allelami
wielokrotnymi.

Allele wielokrotne sg obecne np. w przypadku _ - cztowieka w uktadzie

grupowym ABO. Podziat na poszczeg6lne grupy umozliwia wystepowanie w btonie erytrocytéw
antygenodw.

Wystepujace allele:

— I - synteza antygenu A,
— IB - synteza antygenu B,
I - brak zyntezy antygenu Ai B
Allele [ oraz IB sg _ w stosunku do siebie oraz dominujgace w stosunku do recesywnego
allelu i.
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Inne sposoby dziedziczenia wielogenowego.

a) Geny kumulatywne (geny wielokrotne, poligeny).



S3 to geny odpowiedzialne za wytworzenie jednej cechy. Zmiany jakie wywotuja _
Ostatecznym efektem dziatania jest suma efektéw dziatania poszczeg6lnych genéw. W cechach tych
nie mozemy wyodrebni¢ poszczeg6lnych klas, poniewaz ich dziatanie jest _ Przyktadem jest
barwa skory cztowieka.

b) Geny dopelniajace sie (komplementarne).

ABC | ABc | AbC | aBC | Abc | aBe | abC | abe

czestotliwoéé wystepowania

fenotyp (kolor skory)

Niektore z cech organizmdéw, powstajg w wyniku wspoétdziatania w szlaku metabolicznym genow
_ Przyktadem jest synteza _ u groszku pachnacego, co warunkuje czerwony
kolor kwiatéw. Geny niealleliczne to takie, ktérych dziedziczenie jest niezalezne i znajdujg sie one

zazwyczaj na iRyCH CHEOMOSOMmACH)

Bezbarwny produkt
posredni

c) Geny epistatyczne i hipostatyczne.



W przypadku kiedy jeden gen - efekt dziatania innego genu mamy do czynienia z epistaza.
Gen, ktory maskuje obecnos¢ innego genu, jest nazywany , a gen ktory jest
maskowany to gen hipostatyczny.

Przykladem epistazy jest dziedziczenie barwy siersci u gryzoni. Obecnych jest kilka alleli:

— allel C - warunkuje wytworzenie barwnika,

— - - odpowiada za brak syntezy barwnika,

allel A - warunkuje ubarwienie typu agouti,

- warunkuje rownomierne rozmieszczenie barwnika.

Ostateczny efekt fenotypowy zalezy od _ oraz _ barwnika we wtosie.

4

Cc

Gamety AC aC Ac ac

AC

aC

M

ac

P

Genotypy . .
potomstwa 4 AaCc:2 AaCC: 2 AACc: 2 Aacc:2aaCc:1AACC: 1 AAcc:1aaCC: 1aacc
aQ
9,

?

Fenotyp Agouti Czarna Albinos
potggstwa 9/16 3/16 4/16

8) analizuje rodowody i na ich podstawie ustala sposéb dziedziczenia danej cechy.



¢ na podstawie rodowodu genetycznego wykazuje sposob dziedziczenia genu mitochondrialnego,
¢ na podstawie rodowodu genetycznego wykazuje dziedziczenie cech sprzezonych z picia,

e ustala sposéb dziedziczenia choréb genetycznych na podstawie analizy rodowodow,

e ustala typ dziedziczenia na podstawie analizy rodowodu,

Rodowody

W tworzeniu rodowoddéw ptec¢ oraz genotyp cztonkéw rodziny oznacza sie za pomocg odpowiednich
symboli. Utatwia to odczytywanie informacji.

kobieta zdrowa kobieta chora

mezczyzna

Zdrowy mezczyzna chory

kobieta nosicielka
kobieta nosicielka choroby sprzezonej
z chromosomem X

mezczyzna
nosiciel

U osoby oznaczonej w rodowodzie jako zdrowa nie wystepuje wadliwy allel. Natomiast osoba chora
moze miec jeden taki allel (w przypadku dziedziczenia dominujacego) lub dwa (przy dziedziczeniu
recesywnym). Nosiciele sg heterozygotami pod wzgledem cech dziedziczonych recesywnie.
Analizowane geny moga sie znajdowac na autosomach lub chromosomach ptci.

Przyktady rodowodow.

Cecha autosomalna recesywna

O

o NG

Cecha dziedziczona autosomalnie recesywnie nie musi sie ujawnia¢ w kazdym pokoleniu i wystepuje
w réwnym stopniu u mezczyzn, jak i kobiet. Przyktadem dziedziczonego w ten sposob schorzenia
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jest mukowiscydoza - chorujg na nig jedynie homozygoty recesywne, natomiast heterozygoty sa jej
nosicielami.

Cecha autosomalna dominujaca

O O

Cecha dziedziczona autosomalnie dominujgco moze sie ujawnia¢ w kazdym pokoleniu w réwnym
stopniu u obu ptci. Przyktadem tak dziedziczonego zaburzenia jest plagsawica Huntingtona. Chorowac¢
moga zaré6wno homozygoty dominujace, jak i heterozygoty.

Cecha sprzezona z picig recesywna

O O

Cecha sprzezona z ptcig dziedziczona recesywnie nie musi sie ujawni¢ w kazdym pokoleniu.
Przyktadem takiej cechy jest hemofilia. Chorujg na nig wytgcznie homozygotyczne kobiety oraz
mezczyzni majacy wadliwy gen na chromosomie X. MezczyZni przekazuja go corkom, w wyniku czego
staja sie one nosicielkami mutacji. Natomiast synowie choruja, jezeli otrzymajga wadliwy gen od chorej
matki lub zdrowej nosicielki, poniewaz od ojcéw otrzymuja tylko chromosom Y.
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Cecha dominujaca sprzezona z picia

O O

O

Cecha dziedziczona w spos6b dominujacy sprzezony z chromosomem X ujawnia sie w kazdym
pokoleniu. Przyktadem jest krzywica oporna na witamine D. Chory mezczyzna ma zawsze zdrowych
synow, ale wszystkie corki chore, poniewaz zawsze przekaze im wadliwy gen. Chora kobieta przekaze
dziecku (niezaleznie od pici) wadliwy allel z prawdopodobienistwem wynoszacym 100%, jezeli jest
homozygota dominujacg, lub 50%, jezeli jest heterozygota.

Zmiennosc.
1) przedstawia typy zmiennosci genetycznej (rekombinacyjna i mutacyjna);

e pordownuje zmiennos$¢ genetyczng ze zmiennos$cia Srodowiskowa,

e okresla znaczenie zmiennosci genetycznej i Srodowiskowej,

e porownuje zmienno$¢ rekombinacyjng ze zmiennoscig mutacyjna,
e okresla fenotypy zalezne od genotypu oraz od wplywu srodowiska.

Rodzaj zmienno$ci Zrodio

niedziedziczna srodowiskowa - zmienno$¢ warunkéw srodowiskowych
(modyfikacyjna)

dziedziczna Rekombinacyjna - niezalezna segregacja chromosomaw,

crossing over i losowe laczenie sie gamet
podczas zaplodnienia

Mutacyjna - mutacje - skokowe zmiany w materiale
genetycznym



javascript:void(0);

2) rozrdznia ciggla i niecigglta zmienno$¢ cechy; wyjasnia genetyczne podtoze tych zmiennosci;

*ciggta: cechy ilosciowe, geny kumulatywne, tatwo$¢ modyfikacji ze strony sSrodowiska, stopniowanie
wartosci cech,
* nieciggta: cechy jakoSciowe, wyraznie rézne fenotypy, warunkowane przez pojedyncze geny.,

odrebne klasy cech.
Ze wzgledu na charaktery dziedziczonej cechy
Nieciagla Ciagla
Dotyczy cech jakoSciowych (czesciej) Dotyczy cech iloSciowych
Cechy warunkowane przez pojedyncze geny Cechy warunkowane przez wiele genéw
Mozna wyréznic¢ klasy osobnikéw o wyraZnie Warto$¢ cechy stopniowa, trudno wyréznic klasy
réznych fenotypach
Barwa kwiatéw, grupy krwi (AB, A, B, O) Wzrost, masa ciata, mleczno$¢ krow
- modyfikacyjna,

- Znaczenie tej zmiennosci, z powodu jej niedziedziczenia jest niewielkie i jest wykorzystywana przez
cztowieka tylko w celach w celach ozdobnych np. przycinanie Zywoptotu, atramentowe kwiaty,
- trwatos¢ cechy nabytej zalezy od warunkéw srodowiska,

- rekombinacyjna,

- to zmienno$¢ powstajaca przez zmiany kombinacji (zestawow) gendw,

- jest dziedziczna,

- wywotana jest nastepujacymi procesami:

- ,niepowtarzalna” segregacja chromosomoéw w mejozie

- proces crossing-over

- proces zaptodnienia (potaczenie gamet) procesy te ,tasuja” allele i geny, uktadajac je ciggle w nowe
zestawy w nowych pokoleniach - taki podstawowy sens ma rozmnazanie piciowe,

- Znaczenie tej zmiennosci w przyrodzie jest ogromne - stanowi podtoze procesu ewolucji i
dziatania czynnikéw selekcjonujacych najlepsze w danym $srodowisku kombinacje wykorzystywane
przez cztowieka w hodowli ro$lin i zwierzat,

- mutacyjna,

- to zmienno$¢ powstata w wyniku mutacji, czyli zmian DNA - nagtych i skokowych,

- jesli dotkneta komorki rozrodcze (gamety) jest dziedziczna,

- znaczenie biologiczne tej zmiennosci rowniez jest ogromne,

- stanowi jeden z podstawowych czynnikéw ewolucji - tak powstajg nowe geny,

- mutacje wprowadzaja do puli genowej nowe allele (najczesciej sa one chorobowe, rzadziej
obojetne, wyjatkowo pozytywne)

cztowiek wykorzystuje mutanty lub sam indukuje mutacje, liczac na powstanie ciekawych cech lub
korzystnych dla cztowieka (np. ozdobne rosliny),

Mutacje.

- tac. mutatio - zmiana

- nagle, skokowe zmiany materiatu genetycznego komorki,
- mozliwe jest ich dziedziczenie,


https://pl.wikipedia.org/wiki/Materia%C5%82_genetyczny
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5) przedstawia rodzaje mutacji genowych oraz okresla ich skutki;

e uzasadnia, Ze mutacje stanowig jedno z gtéwnych Zrédet zmiennos$ci genetycznej,

e definiuje pojecia: mutacja, mutacja genowa, mutacja chromosomowa strukturalna, mutacja
chromosomowa liczbowa, czynnik mutagenny,

e wymienia rodzaje mutacji genowych i mutacji chromosomowych,

e wymienia pozytywne inegatywne skutki mutacji,

e definiuje pojecia: mutacja somatyczna, mutacja generatywna, mutacja spontaniczna, mutacja
indukowana,

e rozrdznia mutacje genowe ze wzgledu na efekt w powstajacym biatku,

e Kklasyfikuje mutacje wedtug roznych kryteriow,

e okresla ryzyko przekazania mutacji potomstwu,

e wskazuje przyczyny mutacji spontanicznych i mutacji indukowanych,

e wyjasnia pojecia: mutacje letalne, mutacje subletalne, mutacje neutralne, mutacje korzystne,

e wyjasnia charakter zmian w DNA, ktére s3g typowe dla réznych mutacji,

e okresla skutki mutacji genowych dla kodowanego przez dany gen tanicucha polipeptydowego,

e wykazuje, w jaki sposob zostanie zmieniona czgsteczka biatka o okreslonej liczbie aminokwaséw,
jezeli w Scisle okreslonym miejscu kodujacego ja genu wystgpi mutacja.

Rodzaje mutacji.

Ze wzgledu na rodzaj komoérek, w ktorych dochodzi
do zmiany:

- somatyczne - zmiany zachodzace w DNA komorek
somatycznych. Efekty danej mutacji somatycznej dotycza
jedynie osobnika, u ktérego ona wystapita, nie sa wiec
dziedziczne

- generatywne - zmiany nastepujace w DNA komorek
rozrodczych. Mutacja takie mogg zosta¢ przekazane
osobnikom nastepnego pokolenia, sag wiec dziedziczne,

Ze wzgledu na przyczyne mutacji:

- spontaniczne - zmiany w obrebie DNA spowodowane btedami pojawiajacymi sie podczas jego
replikacji

- indukowane - zmiany w obrebie materiatu genetycznego, powstajace w wyniku oddziatywania na
komoérke okreslonego czynnika fizycznego, chemicznego lub biologicznego, nazywanego czynnikiem
mutagennym (mutagenem),

Ze wzgledu na poziom organizacji materiatu genetycznego, w ktorym doszto do powstania
zmiany:

- punktowe - polegaja na zmianie kolejnosci lub liczby nukleotydéw w genie,

- w zaleznosci od rodzaju zmian wyrdznia sie: substytucyjne (tranzycje, transwersje), delecje oraz
insercje

- substytucje - polegaja na zastapieniu jednej pary zasad inng para zasad, a wsrdd nich wyréznic
mozna:

- tranzycje - zamiana zasady purynowej na inng purynowa lub pirymidynowej na inng pirymidynowag
- transwersje - zamiana zasady purynowej na pirymidynowa lub odwrotnie,

- delecje - polegaja na utracie jednego nukleotydu lub kilku nukleotydow,
- insercje- polegajace na wstawieniu jednego dodatkowego nukleotydu lub kilku dodatkowych
nukleotydéw,



Ze wzgledu na efekty mutacji:

- milczaca - nie zmienia
struktury I rzedowej biatek,

) ] bez mutacji . |
- Zmiany sensu - jeden cicha nonsensowna
aminokwas zastgpiony
. hueodé poli
innym, .d ufgosc po 1_peptydu poziom DNA TTC 1T ATC
bez zmian ; powstaje biatko o
innych wtasciwosciach, PR ARIA AAG AAA UAG
- neutralna - biatko poziom bialek Lys Lys STOP
zachowuje swoja funkgcije, i b

- nonsens - powstanie
kodonu STOP, przedwczesne
zakonczenie syntezy
tancucha olipeptydowego,

Mutacje punktowe

zmiany sensu

konserwatywna niekonserwatywna

TCC TGC
AGG ACG
Arg Thr
HzN:NrNH,‘ Hﬁﬁ

8) wykazuje zwigzek pomiedzy narazeniem organizmu na dziatanie czynniké6w mutagennych

(fizycznych, chemicznych, biologicznych) a zwiekszonym ryzykiem wystgpienia choréb;

* wymienia przyktady fizycznych, chemicznych i biologicznych czynnikow mutagennych,
uzasadnia konieczno$¢ ograniczenia w codziennym Zyciu stosowania substancji mutagennych.

Mutageny:
- mutagen to czynnik wywotujacy mutacje,

- na skutek dziatania mutagenu zmienia sie materiat genetyczny,
- 53 to np. substancje zdolne do bezposrednich interakcji (np. wbudowywania sie) w DNA
- moga takze niszczy¢ wigzania chemiczne i w ten sposob destabilizowac strukture helisy

Grupa czynnikéw | Przyktad zrodto
mutagennych
Fizyczne Promieniowanie jonizujgce Odpady radioaktywne, awarie
(rentgenowskie i gamma) reaktoréw jadrowych, aparat
rentgenowski
Promieniowanie UVA, UVB, Swiatlo stoneczne
uvcC
Chemiczne Kwas azotowy III Srodki konserwujace zywnoé¢é
Reaktywne formy tlenu Stres oksydacyjny
Benzopiren Dym tytoniowy, spaliny
samochodowe
Kolchicyna Alkaloid wystepujacy w
zimowicie jesiennym, roslinie
stosowanej w leczeniu
m.in. artretyzmu i niektérych
nowotworéw
Biologiczne Aflatoksyna Powstaje przy plesnieniu
produktéw spozywczych
Wirus opryszczki, wirus Zakazenie np. przez krew
zapalenia watroby typu Bi C
(HBV i HCV), wirus
brodawczaka ludzkiego (HPV)
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Skutki mutacji:

- niekorzystne:
- mutacje letalne - powodujg Smier¢ osobnikéw,

- wywotujg okreslone zmiany chorobowe, powodujg przedwczesna $mier¢ lub
zmniejszenie zdolno$ci rozrodczych,
- utrata przez biatka zdolnosci do pelnienia swoich funkcji lub zmiana (np. skrécenie) biatka -
prowadzi do powstania choréb genetycznych (np. hemofilii),
- nabycie funkcji, czyli uzyskanie przez biatko nietypowej aktywnosSci - prowadzi to np. do
nadmiernej ekspresji jednego genu lub wiekszej liczby genéw biorgcych udziat w regulacji cyklu
komérkowego, co powoduje niekontrolowane podziaty, a tym samym rozwoj nowotworu,

- mutacje korzystne wystepuja stosunkowo rzadko:

- np. powstawanie nowych cech osobnika, zwiekszajacych jego zdolnosci przystosowawcze
- zjawisko mutacji mozna wykorzysta¢ do badania funkcji genéw = mutacje to czynniki
ewolucyjne:

- tworzg sie nowe allele genow,

- mogg prowadzi¢ do powstania nowych gatunkéw / uczestnicza w procesie specjacji

Choroby genetyczne.

Chromosomalne.

Choroba

\ Przyczyna ‘

Opis

Zmiana struktury autosoméw

Przewlekla bialaczka
szpikowa

- Chromosom
Filadelfia powstaje
w wyniku mutacji,
na skutek ktdrej gen
BCR, znajdujacy sie
na chromosomie 22,
zostat potaczony z
genem Abl,
przeniesionym z
chromosomu 9

- Gen Abl koduje
enzym Kkinaze
tyrozynowa, ktéra
jest odpowiedzialna
za podziat komérki,

- po potaczeniu genu
Abl z genem BCR
powstaje gen fuzyjny
ulegajacy ciagtej
ekspresji - onkogen,
- skutkiem jest
nadmierne
wytwarzanie
leukocytéw,

Zmiana liczby autosoméow

Zespo6l Downa

trisomia -
obecnos¢
dodatkowego
chromosomu 21,
kariotyp: 47, XY +
21;47,XX + 21

- skos$ne oczy, fatdy
skorne na powiekach,
ptaski profil twarzy,
czesto lekko
sptaszczony tyt gtowy,
mate, nisko osadzone
uszy, krétkie w
stosunku do dtugosci
ciata koniczyny, rozny




stopien upos$ledzenia

umystowego
Zmiana liczby alosoméw
Zespo6t Turnera - monosomia - - choroba dotykajaca
brak jednego kobiety,
chromosomu ptci, - niedorozwdj

kariotyp: 45, X

wewnetrznych i
zewnetrzny narzadow
ptciowych, bedacy
przyczyna
nieptodnosci,

- u czesci choroby
wystepuja wrodzone
wady serca, nerek i
innych narzadéw,

- jednym z
charakterystycznych
objawow jest nadmiar
skory na szyi,

Zespot Klinefeltera

- trisomia -
obecnos¢
dodatkowego
chromosomu X,
kariotyp: 47, XXY

- choroba dotykajaca
mezczyzn,

- chorzy majg nizsze od
normalnego stezenie
testosteronu we krwi, a
w konsekwencji stabo
zaznaczone cechy
piciowe,




Choroby jednogenowe

Choroba

Skutek mutacji

Opis objawow

Fenyloketonuria

- brak enzymu
odpowiedzialnego za
przeksztatcanie fenyloalaniny

- aminokwas ten jest
gromadzony w organizmie i
przetwarzany w toksyczny
kwas fenylopirogronowy,

- powoduje uszkodzenia uktadu
nerwowego, a w konsekwencji
uposledzenie rozwoju
umystowego i liczne objawy
neurologiczne

(m.in. napady padaczkowe)

Alkaptonuria

- brak jednego z enzymoéow
biorgcych udziat w
przemianach tyrozyny,

- prowadzi do zwiekszenia w
tkankach stezenia kwasu
homogentyzynowego i
przedostawanie sie go do
moczu,

- powoduje niebieskie lub
czarne zabarwienie moczu,

- u 0s6b w Srednim wieku stany
zapalne i zmiany
zwyrodnieniowe stawodw,
powodujace bodle i
ograniczenie ruchomosci,

Albinizm

- brak enzymu uczestniczacego
W przemianie tyrozyny w
melaniny

- biate wtosy, bardzo jasna
skora i bezbarwne lub bardzo
jasnoniebieskie teczowki,
nadmierna wrazliwo$¢ na
promieniowanie stoneczne
(m.in. Swiattowstret i wzrost
czestosci wystepowania
nowotworow skory)

Galaktozemia

- brak enzymu
odpowiedzialnego za
przeksztatcenie galaktozy w
glukoze,

- w efekcie zaburzen
metabolicznych dochodzi do
gromadzenia w tkankach
galaktozy oraz posrednich,
toksycznych produktéw jej
przemian,

- u niemowlat m.in. wymioty,
biegunka,

- w zaawansowanym stadium
choroby moze dojs¢ do za¢my, a
takze powaznego uszkodzenia
watroby, nerek i mozgu,
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- nieprawidtowa budowa
hemoglobiny,

- erytrocyty maja
charakterystyczny sierpowaty
ksztatt i uposledzong zdolnos¢
przenoszenia tlenu

- gtbwne objawy to
niedokrwistos¢ i niedotlenienie
tkanki organizmu




Mukowiscydoza

- wadliwa budowa kanatow
chlorkowych w btonie
komorkowej

- objawy sg og6lnoustrojowe,
szczegOlnie widoczne w
tkankach nabtonkowych uktadu
oddechowego i pokarmowego,

- tworzacy sie w nich gesty i
lepki $luz staje sie przyczyna
niewydolnosci tych uktadéw

Choroby dziedziczone autosomalnie, dominujaco i recesywnie.

Choroba | Przyczyna | Opis objawow

Autosomalne dominujace - sposdb dziedziczenia, w ktorym cecha
dziedziczona jest w sprzezeniu z autosomami i ujawnia sie zaréwno w
ukladzie heterozygotycznym jak i homozygotycznym,

plasawica - mutacja genu - nieprawidtowe
Huntingtona kodujacego biatko biatko

e

jest odktadane m.in.
w neuronach w
postaci ztogéw
biatkowych, co
przyczynia sie do ich

obumierania,
- powoduje
nazywane zaburzenia
|| huntingtyna, psychiczne,
postepujace

otepienie umystowe,
a takze zaburzenia
ruchowe (ruchy
,plasawicze”)

Autosomalne recesywne - sposob dziedziczenia, w ktérym cecha
dziedziczona jest w sprzeZeniu z chromosomami innymi niz
chromosomy ptci i ujawnia sie tylko w uktadzie homozygotycznym
recesywnym, co oznacza, ze obydwa allele genu musza kodowa¢ dana
ceche,

Hemofilia - niedobor jednego z - bardzo powazne
' '| biatek nalezacych do krwawienia i
czynnikéw krzepniecia | krwotoki
krwi wewnetrzne nawet
przy niewielkich
urazach
Daltonizm - nieprawidtowa - zaburzenie
budowa Swiattoczutych | widzenia barw
barwnikow (najczesciej
znajdujacych sie w czerwonej i zielonej)
czopkach - protanopia to brak
rozpoznawania

barwy czerwonej
(jeden z rodzajow
daltonizmu)



https://pl.wikipedia.org/wiki/Dziedziczenie_(biologia)
https://pl.wikipedia.org/wiki/Chromosom
https://pl.wikipedia.org/wiki/Homozygota_recesywna
https://pl.wikipedia.org/wiki/Homozygota_recesywna
https://pl.wikipedia.org/wiki/Allel
https://pl.wikipedia.org/wiki/Gen

5) wyja$nia istote dziedziczenia pozajadrowego;

e wykazuje réznice miedzy dziedziczeniem jadrowym a dziedziczeniem pozajadrowym,
e przedstawia istote dziedziczenia pozajadrowego,

W genomie komorek prokariotycznych, poza genoforem, ktéry stanowi jedna czgsteczka
DNA tworzaca jeden chromosom, DNA zawarte jest rowniez w plazmidach. Obecne w nich
geny dziedzicza sie pozachromosomowo. Plazmidy sg kolistymi czasteczkami DNA, ktére
mogga sie replikowac. Jest to wazne dla komérek bakteryjnych, poniewaz zreplikowane
plazmidy zostajg przekazane nowym komoérkom podczas podziatu lub w tzw.
horyzontalnym transferze genéw w trakcie koniugacji, transdukc;ji czy transformacji
komorek bakteryjnych.

¢ podaje przyktady dziedziczenia mitochondrialnego,

e omawia sposdb przekazywania organelli pétautonomicznych w procesie zaptodnienia,

¢ wyjasnia, dlaczego mutacje w genach mitochondrialnych powodujg gtéwnie choroby uktadéw
nerwowego i mieSniowego,

Choroby dziedziczone mitochondrialnie.

Dziedziczenie mitochondrialne u ptakow i ssakéw odbywa sie w linii zenskiej (matczynej).
Wszystkie mitochondria wystepujace w organizmie potomnym, zaréwno pici zeniskiej jak

i meskiej, wywodza sie z mitochondriow zawartych w oocycie. Podczas zaptodnienia do
wnetrza komdrki jajowej plemnik dostarcza ,jedynie” haploidalne jadro komoérkowe. Jezeli
nawet dosztoby do wprowadzenia plemnikowych mitochondriéw, to zdegenerowatyby sie

one na wczesnym etapie rozwoju zygoty.

- choroby mitochondrialne dziedziczone w spos6b niezgodny z prawami Mendla, poniewaz s3
przekazywane potomstwu jedynie przez matke, czyli w tzw. linii matczynej

chora matka — chore dzieci

chory ojciec = zdrowe dzieci

Choroba Przyczyna Opis objawow

dziedziczna - choroba jest spowodowana - powoduje

neuropatia nerwu réznymi mutacjami w mitochondrialnym | zanik nerwéw

wzrokowego Lebera | DNA, wzrokowych w
wyniku zwyrodnienia
komorek

zwojowych siatkédwki i
ich aksondw,
najczesciej choruja
mtodzi mezczyZni



https://pl.wikipedia.org/wiki/Mutacja
https://pl.wikipedia.org/wiki/MtDNA
https://pl.wikipedia.org/wiki/MtDNA
https://pl.wikipedia.org/wiki/Nerw_wzrokowy
https://pl.wikipedia.org/wiki/Nerw_wzrokowy
https://pl.wikipedia.org/wiki/Siatk%C3%B3wka_(anatomia)
https://pl.wikipedia.org/wiki/Neuryt

9) przedstawia transformacje nowotworowa komorek jako nastepstwo mutacji w obrebie genéw
kodujacych biatka regulujace cykl komoérkowy oraz odpowiedzialnych za naprawe DNA;
e wykazuje zaleznoS$ci miedzy wystepowaniem mutacji a transformacjg nowotworowga komorki,

e wymienia przyktady protoonkogendéw i genéw supresorowych,

Cechy charakterystyczne komoérek nowotworowych.

Komorki nowotworowe nie reaguja na sygnaly regulujace cykl komérkowy i dziela sie
w niekontrolowany sposob. Moga sie rozwija¢ w kazdym narzadzie czy tkance,

tworzac guzy.

Cechy odrozniajace komorki nowotworowe od komorek prawidtowych:

Nieograniczony potencjat replikacyjny; Niestabilnosc genetyczna: zwiekszona
komarki dziela sie nieustannie, co liczba ztaman chromosomow, aberracji
oznacza zaburzenie cyklu strukturalnych takich jak translokacja,

komorkowego inwersja, delecja, duplikacja oraz

liczbowych, np. aneuplodia, poliploidia
Niewrazliwosc¢ na inhibitory wzrostu i

wytwarzanie whasnych czynnikéw Zaburzenie mechanizmu apoptozy
wzrostowych

Zdolnos¢ do hamowania odpowiedzi W przypadku nowotworow ztosliwych
odpornosciowej; brak reakcji na zdolnos¢ do tworzenia przerzutow
sygnaty kontrolne z organizmu nawet do odleghych tkanek i narzadow

(rozsiew nowotworu)

Proces przeksztatcenia prawidtowo funkcjonujacych komérek w komorki nowotworowe nosi nazwe
transformacji nowotworowej (kancerogenezy). Transformacja ta ma podtoze genetyczne i przebiega w
trzech etapach, ktére moga trwac nawet kilka lat. S3 to: inicjacja, promocja oraz progresja.

PIERWSZA MUTACIA

PROMOCIA << > PROLIFERACIA

PROGRESJA 7 NABYCIE FENOTYPU
ZLOSLIWEGO




Protoonkogeny kodujg biatka stymulujace wzrost i podziat komérek. Kontrolujg m.in. replikacje DNA,
proliferacje i namnazanie komoérek oraz uczestnicza w przekazywaniu sygnatéw
miedzykomorkowych. Mutacje punktowe, translokacje chromosomowe i amplifikacja (czyli
powielenie) protoonkogendéw prowadza do ich przeksztatcenia i powstania onkogenow. Te z kolei
koduja biatka o zmienionej strukturze i funkcji, tzw. onkoproteiny. Moga one by¢ zmienionymi
czynnikami wzrostu (np. ptytkowy czynnik wzrostu b (PDGF-b, ang. platelet derived growth factor b),
ktore, wydzielane przez komo6rki nowotworowe, beda je pobudza¢ do podziatéw. Onkogeny
odpowiedzialne za transformacje nowotworowa majg charakter dominujacy (do zmiany fenotypu
wystarczy jeden allel).

Wazne!

Niektore onkogeny moga pochodzi¢ ze srodowiska zewnetrznego. Przykladem jest
wirus brodawczaka ludzkiego (HPV, ang. human papilloma virus), ktérego niektore
typy (przede wszystkim typ 16 i 18) odpowiedzialne sg za 90% przypadkow raka
szyjki macicy. Podczas cyklu replikacyjnego DNA wirusa blokuje m.in. bialko

p53. Biatko p53 odpowiada za kontrole transkrypcji wielu genow, a takze

wstrzymuje cykl komorkowy komaorek ze zmianami genetycznymi w ich DNA.

Geny supresorowe (antyonkogeny), zwane inaczej ,genami opiekunczymi” lub ,straznikami
genomu’, utrzymuja prawidtows liczbe komorek poprzez hamowanie proliferacji i aktywacje
apoptozy. Niektore z nich naprawiajg uszkodzone DNA lub kontrolujg adhezje jednych komoérek do
drugich. Mutacje w genach supresorowych powodujg niekontrolowany wzrost komorek lub
akumulacje mutacji w innych komérkach.

Wazne!

Mutacje w genie TP53 powoduja, ze cykl komorkowy zachodzacy
w nieprawidlowych komorkach nie zostaje zatrzymany, przez co mutacje DNA

zostaja przeniesione na komorki potomne.

Onkogeny - sekwencje DNA zdolne do indukowania karcynogenezy (procesu nowotworowego).
Powstajg z protoonkogenéw][1], normalnie biorgcych udziat w regulacji podziatéw komérkowych (np.
w transdukcji sygnatoéw, jako czynniki transkrypcyjne). Mutacja zachodzaca w protoonkogenie
przeksztatca go w onkogen. Produkt onkogenu pozostaje stale w aktywnej formie, prowadzac do
niekontrolowanej proliferacji. Proces przeksztatcenia protoonkogenu w onkogen nazywamy
onkogeneza. Komorka, w ktérej dochodzi do niekontrolowanego wzrostu ulega transformacji
nowotworowe;j.

Jest szereg réznic miedzy genami supresorowymi a onkogenami. W przeciwienstwie do genow
supresorowych onkogeny sg genami dominujgcymi (wystarczy jeden zmutowany allel, aby ujawnito
sie dzialanie onkogenne). Mutacje gen6w supresorowych prowadza do utraty funkgcji, a onkogenéw do
nadmiernej funkcji. Wiekszo$¢ gendw supresorowych moze ulega¢ mutacjom w gametach i wywotaé
zatem dziedziczne postacie nowotworéw. Onkogeny niezwykle rzadko warunkujg dziedziczne
postacie nowotworow - z reguty zwigzane sg z mutacjami somatycznymi. W nowotworach wystepuja
sporadycznie.



Zadanie 1.

Allele znajdujace sie w locus A u kotéw warunkuja obecno$¢ pregowanie na futrze. Allel A warunkuje
pojawienie sie pregowania na futrze. Homozygoty dominujace i heterozygoty maja na futrze wzor
tabby (,,bury”, pregowany), z kolei homozygoty recesywne maja umaszczenie jednolite. Allel

mc warunkuje pregowanie klasyczne (blotched tabby), za$ allel Mc - pregowanie tygrysie (mackerel
tabby). Pomiedzy allelem Mc i mc wystepuje zjawisko petnej dominaciji.

Na fotografiach przedstawiono dwa rodzaje pregowania kota. Po lewej pokazany jest rodzaj mackerel
tabby a po prawej blotched tabby.

Zadanie 1.1 (0-2)

Ocen, czy na podstawie przedstawionych informacji mozna sformutowa¢ wnioski podane w
tabeli. Zaznacz T (tak), jesli wniosek mozna sformutowac na podstawie podanych informacji,
albo - N (nie), jesli nie mozna go sformutowac.

1. |Pomiedzy genami opisanymi w informacji do zadania wystepuje zjawisko epistazy. T | N
2. U kotéw o genotypie aaMcMc wystepuje pregowanie typu mackerel tabby. T | N
3. |Geny opisane w informacji do zadania s3 ze sobg sprzezone. T | N

Zadanie 1.2 (0-1)
OKkresl umaszczenie u potomstwa rodzicow o genotypach AaMcMc oraz Aamcmc. Narysuj
krzyzowke genetyczna.

Stosunek GeNOLYPOW: ....cocceeriiei it e e
Stounek fenotyPOW: ....cooeeriir i

Zadanie 1.3 (0-1)
Rozstrzygnij, czy dziedziczenie umaszczenia u kotéw jest odstepstwem od praw Mendla.
Odpowiedz uzasadnij.



Zadanie 1.4 (0-1)
Zaznacz zjawisko/zjawiska, ktore dotycza dziedziczenia grup krwi w ukladzie ABO u
cztowieka.

a) Kodominacja

b) Epistaza (maskowanie allelu)
c) Dominacja

d) Dziedziczenie jednogenowe

Schemat oceniania zadania 1.

1.1

2 p. - za wybranie trzech prawidtowych odpowiedzi
1 p. - za wybranie dwéch prawidtowych odpowiedzi
0 p. - za wybranie jednej prawidtowej odpowiedzi lub za brak odpowiedzi.

Odpowiedz:
TNN

Komentarz:

1. Zjawisko epistazy polega na tym, ze ekspresja jednego genu wptywa na ekspresje innego
genu. W tym przypadku allel A odpowiada za wystgpienie pregowania u kota, jednakze to jaki
rodzaj pregowania wystgpi zalezne jest od alleli mc i Mc.

2. Kot o takim genotypie bedzie miat umaszczenie jednolite (allel Mc modyfikuje ekspresje allelu
A, ktéry nie jest obecny).

3. Nie jesteSmy w stanie tego stwierdzi¢, poniewaz w zadaniu nie zostato podane na ktdérych
chromosomach znajdujg sie omawiane geny.

1.2

1 p. - za prawidtowe uzupetnienie stosunku genotypéw i fenotypéw.
0 p. - za kazdg inng odpowiedZ lub za brak odpowiedzi.

Odpowiedz:

Stosunek genotypow: AAMcmc:AaMcmc:aaMcmce - 1:2:1
Stounek fenotypéw: mackerel tabby:umaszczenie jednolite - 3:1

Komentarz: ponizej przedstawiona zostata krzyzéwka genetyczna bedaca rozwigzaniem zadania.

AMc aMc
Amc AAMcmc | AaMcmc
amc AaMcmc aaMcmc




1.3

1 p. - za prawidtowe rozstrzygniecie (tak) oraz uzasadnienie odnoszace sie do uwarunkowania
umaszczenia u kotéw przez dwa geny.
0 p. - za kazda inng odpowiedz lub za brak odpowiedzi.

Odpowiedz:

- Tak, poniewaz umaszczenie u kotow uwarunkowane jest przez dwa geny.

- Jest to odstepstwo od praw Mendla, poniewaz wptyw na umaszczenie u kotéw majg dwa
rézne geny.

Komentarz: Mendel formutujgc swoje prawa stwierdzit, iz kazda cecha uwarunkowana jest
przez jeden gen. Obecnie wiemy, Ze nie zawsze tak jest.

1.4

1 p. - za wybranie trzech prawidtowych odpowiedzi.
0 p. - za kazda inng odpowiedz lub za brak odpowiedzi.

Odpowiedz:
a), c)oraz d)

Komentarz:

w przypadku dziedziczenia grup krwi w uktadzie ABO u cztowieka, stwierdzi¢ mozna
dziedziczenie jednogenowe, jednakze obecne sg 3 allele (allele wielokrotne). Pomiedzy allelami
dominujacymi wystepuje zjawisko kodominacji, za§ pomiedzy allelami dominujgcymi a allelem
recesywnym wystepuje zjawisko zupetnej dominaciji.



Zadanie 2.

Zesp6t Downa jest najczestszg aneuploidig wystepujaca u cztowieka. Najczestszg przyczyng
wystgpienia tego zespotu jest trisomia chromosomu 21, jednakze do objawienia jego cech w fenotypie
wystarczajgca jest obecno$¢ dodatkowej kopii genéw obecnych na dtugim ramieniu chromosomu 21.
Zesp6t ten objawia sie: licznymi cechami dysmorficznymi (np. skoSnym ustawieniem szpar
powiekowych i zmarszczka nakatng), obnizonym napieciem mieSniowym, niepetnosprawnoscia
intelektualng oraz bezptodnoscia. Fenotyp os6b z zespotem Downa jest jednak zréznicowany, ze
wzgledu na wystepowanie zjawiska mozaicyzmu, ktore polega na tym, ze cze$¢ komorek chorego
posiada prawidtowy kariotyp.

Zadanie 2.1 (0-1)
Wyjasnij, dlaczego niektdre osoby chorujace na zesp6t Downa (spowodowany trisomia
chromosomu 21) zachowuja ptodnosé¢.

Zadanie 2.2 (0-2)

Na ponizszym schemacie przedstawiono wynik badania kariotypu. Podaj nazwe mutacji, ktora
mozna stwierdzi¢ na podstawie jego analizy, a nastepnie podkresl w kazdym nawiasie
wlasciwe okreslenia.
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Nazwa mutacji, ktérg mozna stwierdzi¢ na podstawie analizy przedstawionego kariotypu to



Badana osoba jest (kobieta/mezczyzng), u ktérej (wystepuje/nie wystepuje) typowy dla zespotu
Downa fenotyp. Ryzyko rozwoju zespotu Downa u potomstwa badanej osoby (jest zwiekszone/jest
typowe dla populacji og6lnej).

Zadanie 2.3 (0-1)
Zaznacz P, jesli podana informacja jest prawdziwa, albo F - jesli jest falszywa.

1. | Osoby z zespotem Turnera posiadajg jeden chromosom pfci. P | F

Zespot Klinefeltera jest jedng z aneuploidii wystepujacych u kobiet.

Schemat oceniania zadania 2.
2.1

1 p. - za prawidtowe wyjas$nienie uwzgledniajace:

1) obecnos$¢ komorek o prawidtowym kariotypie wsréd komoérek z ktédrych powstaja gamety
2) mozliwo$¢ przeprowadzenia mejozy przez wspomniane komarki

3) powstawanie gamet skutkujace zachowang ptodnoscia

0 p. - za kazda inng odpowiedz lub za brak odpowiedzi.

Odpowiedz:

- Osoby z zespotem Downa, w ktérych organizmie wystepuja komorki o prawidtowym kariotypie, w
obrebie komorek z ktérych powstaja gamety, beda miaty zachowang ptodnos¢, poniewaz te komorki
mogg przechodzi¢ proces mejozy, co umozliwi powstanie gamet i zachowanie ptodnosci.

- W przypadku wystgpienia mozaicyzmu u osoby z zespotem Downa, moze sie zdarzy¢, ze komorki z
ktérych powstajg gamety beda posiada¢ prawidtowy kariotyp, co umozliwi im przechodzenie procesu
mejozy. Dzieki temu wytwarzanie gamet i ptodno$¢ nie bedg zaburzone.

Komentarz:

komorka posiadajgca 47 chromosomoéw (typowa komérka somatyczna osoby chorujgcej na zesp6t
Downa - 46 chromosomo6w + dodatkowych chromosom 21) nie moze przechodzi¢ podziatu
mejotycznego, co uniemozliwia wytwarzanie gamet. W informacji do zadania opisane zostato zjawisko
mozaicyzmu - polega ono na tym, iz cze$¢ komorek w organizmie osoby chorej posiada prawidtowy
kariotyp (46 chromosomoéw). Jezeli prawidtowe komoérki wystapig w obrebie komdrek z ktorych
powstajg gamety, to ich wytwarzanie nie bedzie zaburzone i osoba chora bedzie ptodna.

2.2

2 p. - za prawidtowe podkreslenie wszystkich trzech okreslen ORAZ podanie prawidtowej nazwy
mutacji

1 p. - za prawidtowe podkreslenie wszystkich trzech okres$len LUB podanie prawidtowej nazwy
mutacji

0 p. - za kazda inng odpowiedz lub za brak odpowiedzi.



Odpowiedz:
Nazwa mutacji, ktérag mozna stwierdzi¢ na podstawie analizy przedstawionego kariotypu to
translokacja.

Badana osoba jest (kobieta/mezczyzna), u ktorej (wystepuje/nie wystepuje) typowy dla zespotu
Downa fenotyp. Ryzyko rozwoju zespotu Downa u potomstwa badanej osoby (jest zwiekszone/jest
typowe dla populacji og6lnej).

Komentarz:

w przedstawionym przypadku doszto do translokacji - chromosom 21 zostat doczepiony do
chromosomu 14. Badana osoba to kobieta, posiada ona chromosomy ptci XX, za§ mezczyzna
posiadatby XY. Kobieta ta nie choruje na zesp6t Downa, poniewaz ma ona 2 chromosomy 21, a nie
trzy, jednakze ryzyko rozwoju zespotu Downa u jej potomstwa jest podwyzszone, poniewaz moze ona
przekaza¢ do gamety prawidtowy chromosom 21 oraz chromosom 21 przyczepiony do chromosomu
14. W konsekwencji tego w gamecie znajda sie az 2 chromosomy 21, przez co po potaczeniu z druga
gameta, ktora zawiera jeden taki chromosom, powstanie zygota posiadajgca 3 takie chromosomy.

2.3

1 p. - za wybranie dwdch prawidtowych odpowiedzi
0 p. - za wybranie jednej prawidlowej odpowiedzi lub za brak odpowiedzi.

Odpowiedz:
PF

Komentarz:

1. Jest to prawda, kobiety chorujace na zespét Turnera posiadajg w swoich komdérkach somatycznych
45 chromosomow - brakuje im jednego chromosomu X.

2. Osoby chorujace na zesp6t Klinefeltera posiadajg w swoich komérkach somatycznych 47
chromosomow - obecne sg 3 chromosomy ptci XXY - zespdt ten rozwija sie u mezczyzn.



Zadanie 3.

U eukariontow obecne sg zazwyczaj trzy enzymy odpowiadajgce za przeprowadzanie transkrypcji -
zalezne od DNA polimerazy RNA [, I1 i III. Co ciekawe, rosliny wyzsze majg pie¢ jadrowych polimeraz
RNA: Pol I, IT i III, ktére sg niezbedne do prawidtowego funkcjonowania komoérek oraz dwie
polimerazy Pol IV i Pol V, ktére wyciszajg ekspresje genow. Uwaza sie, ze geny Pol IV (RNAP 1V),
odkryte w badaniach filogenetycznych roslin ladowych, powstaty w wyniku wieloetapowych
proces6w ewolucyjnych zachodzacych w genach polimerazy RNA II. Pol IV sktada sie z 12
podjednostek biatkowych, ktore sag podobne lub identyczne z polimeraza RNA 11 i sg specyficzne dla
genomow roslin. Pol IV pobudza synteze matych interferujacych RNA (siRNA), ktére sa
odpowiedzialne za metylacje zasad cytozynowych w DNA. Proces ten wycisza ekspresje fragmentéw
materiatu genetycznego. Dysfunkcja jednej z podjednostek katalitycznych Pol IV (NRPD1 lub NRPD2)
zaktéca tworzenie heterochromatyny.

Ponizej przedstawiono schemat mechanizmu tworzenia heterochromatyny u Arabidopsis thaliana.
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W trakcie pierwszego etapu tworzenia heterochromatyny, RNAP IV {3czy sie z zalezng od RNA
polimeraza RNA znang jako RDR2, tworzgc dwuniciowy prekursor siRNA. Nastepnie DCL3 rozszczepia
dwuniciowy prekursor na siRNA, z ktérych kazdy ma dtugos$¢ 24 nukleotydéw. Powstate siRNA sg
nastepnie metylowane na konicach 3' przez biatko znane jako HEN1. Wreszcie, metylowane siRNA
1acza sie z biatkiem znanym jako AGO4 w celu utworzenia kompleksu wyciszajacego, ktory moze
przeprowadzi¢ metylacje zasad cytozynowych. Proces ten jest okreslany jako metylacja DNA
kierowana przez RNA (RdDM) lub wyciszanie za posrednictwem Pol IV, poniewaz wprowadzenie tych
modyfikacji uniemozliwia ekspresje danego genu. Biatko SHH1 odpowiada za przytaczenie i
stabilizacje Pol IV w okreslonym miejscu genomu.

Zadanie 3.1(0-1)
Okresl role Pol IV w procesie RADM u Arabidopsis thaliana.



Zadanie 3.2 (0-1)
Rozstrzygnij, czy siRNA moze chroni¢ komorke przed namnazaniem w niej wirionow.
OdpowiedzZ uzasadnij.

Zadanie 3.3 (0-1)
Wyijasnij, dlaczego heterochromatyna nie jest aktywna transkrypcyjnie.

Zadanie 3.4 (0-2)
Ocen czy ponizsze stwierdzenia dotyczace procesu wyciszenia genow u Arabidopsis thaliana sa
prawdziwe czy falszywe.

1. |DCL3 reguluje przebieg procesu anabolicznego. p F
2. |Pol IVipolimeraza RNA Il sg enzymami homologicznymi. p F
3. |Biatko SHH1 wptywa na dziatanie Pol IV, bedacej oksydoreduktaza. p F

Schemat oceniania zadania 3.

3.1

1 p. - za prawidtowg odpowiedZ uwzgledniajaca udziat Pol IV w wytwarzaniu siRNA oraz funkcje
siRNA.

0 p. - za kazdg inng odpowiedz lub za brak odpowiedzi.

Odpowiedz:
- Pol IV bierze udziat w wytwarzaniu siRNA, ktére bierze udziat w metylacji zasad cytozynowych.
Proces ten prowadzi do zablokowanie ekspresji danego fragmentu DNA.



- Pol IV po potaczeniu z RDR2 wytwarza prekursor siRNA, za$ siRNA odpowiada za blokowanie
ekspresji genéw.

Komentarz: Pol IV wraz RDR2 wytwarza dwuniciowy prekursor siRNA. Dojrzate siRNA bierze udziat
w metylacji zasad cytozynowych, za$ proces ten skutkuje powstaniem nieaktywnej transkrypcyjnie
hetereochromatyny.

3.2

1 p. - za prawidtowe rozstrzygniecie (tak) oraz uzasadnienie odnoszace sie do wyciszania przez
siRNA ekspresji materiatu genetycznego wirusa.
0 p. - za kazda inng odpowiedz lub za brak odpowiedzi.

Odpowiedz:

- Tak, poniewaz siRNA moze wyciszac¢ ekspresje materiatu genetycznego wirusa, przez co nie bedzie
on mogt sie namnazac.

- Tak, zablokowanie ekspresji gendw wirusa przez siRNA sprawi, Ze nie bedzie on mdgt sie namnazac.

Komentarz: siRNA odpowiada za wyciszanie ekspresji gendw w komorce. Jezeli czgsteczka siRNA
zablokuje ekspresje gen6w wirusowych, to wirus nie bedzie mégt sie namnazac.

3.3

1 p. - za prawidtowe wyja$nienie uwzgledniajace: 1) Sciste upakowanie chromatyny 2) brak
mozliwosci przylaczenia czynnikéw transkrypcyjnych 3) zahamowanie ekspresji informacji
genetycznej

0 p. - za kazda inng odpowiedz lub za brak odpowiedzi.

Odpowiedz:

- Wskutek kondensacji chromatyny miejsca przytaczenia polimerazy RNA zaleznej od DNA s3
niedostepne, co uniemozliwia ekspresje informacji genetyczne;.

- Scislejsze upakowanie nici DNA uniemozliwia przylaczenie czynnikéw transkrypcyjnych, przez co
nie jest mozliwa ekspresja informacji genetyczne;.

Komentarz: heterochromatyna jest Scisle upakowang postacig chromatyny. Z powodu $cistego
upakowania nie mogg sie do niej przytgczy¢ czynniki transkrypcyjne - nie jest wiec mozliwe
przeprowadzenie transkrypcji oraz ekspresja informacji genetyczne;.

3.4
2 p. - za wybranie trzech prawidtowych odpowiedzi
1 p. - za wybranie dwéch prawidtowych odpowiedzi

0 p. - za kazda inng odpowiedz lub za brak odpowiedzi.

Odpowiedz:
FPF



Komentarz:

1. DCL3 rozktada dwuniciowy prekursor siRNA na mniejsze fragmenty - jest to reakcja rozktadu
(kataboliczna).

2. Pol IVi polimeraza RNA Il majg zbliZong strukture. Pol IV powstata w wyniku modyfikacji genéw
kodujacych polimeraze RNA II.

3. Polimerazy s3 transferazami.
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Zadanie 4.

Pszenica zwyczajna (Triticum aestivum L.) jest pozywieniem milionéw ludzi oraz jednym z trzech
podstawowych zbdz produkowanych na Swiecie. Wspo6tczesnie uprawiana pszenica zwyczajna
powstata w wyniku kilkukrotnych krzyzowan zaréwno dziko rosngcych, jak i uprawnych gatunkow
traw, mutacji genetycznych, oraz trwajacej juz wiele tysiecy lat selekcji dokonywanej przez
uprawiajacych jg ludzi. Radykalnych zmian genetycznych dokonano w latach 50. XX wieku. W wyniku
tego z dziko rosnacej rosliny o wysokosci 1,2 m, o drobnych, niedajacych sie oddzieli¢ od plew
ziarnach, powstata pszenica zwyczajna o wysokosci ok. 40 cm, czterokrotnie wiekszych ktosach i
wiekszych, dajacych sie wymtéci¢ ziarnach. Obecnie pszenica daje 10-krotnie wieksze plony, niz w
czasach historycznych. Poczatek ewolucji pszenicy zwyczajnej daty dwa gatunki Triticum urartu i
Aegilops speltoides, ktore krzyzujac sie z sobg daly nowy gatunek - Triticum dicoccoides o czterech
zestawach chromosoméw. Nastgpito to samorzutnie, okoto 580-820 tysiecy lat temu. Z Triticum
dicoccoides w wyniku samorzutnej mutacji powstata pszenica ptaskurka (Triticum dicoccon).
Ptaskurka krzyzujac sie z Aegilops tauschii data poczatek nowemu gatunkowi - pszenicy

orkisz (Triticum speltum), o sze$ciu zestawach chromosomoéw, z tego zas w wyniku mutacji powstata
pszenica zwyczajna. Nastgpito to okoto 8500 lat temu.

Na zdjeciach przedstawiono Aegilpos speltoides (1) i jej ziarniak oraz Triticum aestivum (2)ijej
ziarniak.




Zadanie 4.1 (0-1)
Rozstrzygnij czy Triticum dicoccon ma taka samg ilo§¢ chromosomow jak Triticum aestivum.
Odpowiedz uzasadnij.

Zadanie 4.2 (0-1)
Wyjasnij dlaczego specjacja w wyniku hybrydyzacji miedzygatunkowej prowadzaca do
powstania Triticum aestivum L. jest korzystna dla cztowieka.

Zadanie 4.3 (0-2)
Ocen, czy ponizsze informacje dotyczace przedstawionych gatunkow sga prawdziwe.
Zaznacz P, jesli stwierdzenie jest prawdziwe, albo F - jesli jest falszywe.

1. | Pszenica zwyczajna to organizm aneuploidalny. p F
2. | Aegilops tauschii jest organizmem diploidalnym. P | F
3. | Triticum speltum jest organizmem zmodyfikowanym genetycznie. p F

Zadanie 4.4 (0-1)
Uzasadnij, Ze przechowywanie niedostatecznie wysuszonych nasion prowadzi do utraty przez
nie zdolnosci do kietkowania.



Schemat oceniania zadania 4.

4.1
1 p. - za prawidtowe rozstrzygniecie (nie) oraz uzasadnienie odnoszace sie do ploidalnosci obu
gatunkow roslin.

0 p. - za kazda inng odpowiedz lub za brak odpowiedzi.

Odpoiwedz:

- Nie, Triticum dicoccon jest tetraploidem, zas Triticum aestivum jest heksaploidem.

- Nie, poniewaz Triticum dicoccon posiada cztery zestawy chromosomoéw, za$ Triticum aestivum
posiada ich szesc¢.

Komentarz: w informacji do zadania mozemy przeczytac, ze Triticum dicoccon powstat z Triticum
dicoccoides w wyniku samorzutnej mutacji - gatunek wyjsciowy byt tetraploidalny, zatem
nowopowstaty gatunek rowniez taki bedzie. Triticum aestivum powstat w wyniku mutacji Triticum
speltum - wyjsciowy gatunek byt heksaploidalny, zatem nowopowstaty gatunek réwniez taki bedzie.

4.2

1 p. - za prawidlowe wyjasnienie uwzgledniajace: 1) poliploidalnos$¢ Triticum aestivum L. 2)
wytwarzanie wiekszych ktoséw/ziaren przez pszenice zwyczajng 3) korzy$¢ gospodarcza z uprawy
pszenicy zwyczajnej.

0 p. - za kazda inng odpowiedz lub za brak odpowiedzi.

Odpowiedz:

- Powstanie Triticum aestivum L. byto korzystne dla cztowieka, poniewaz gatunek ten jest
poliploidalny, przez co posiada znacznie wieksze ktosy oraz ziarna niz inne gatunki traw, przez co
moze by¢ efektywnie wykorzystywany jako roslina uprawna.

- Triticum aestivum L. powstal w wyniku hybrydyzacji miedzygatunkowej - gatunek ten jest
heksaploidalny. Konsekwencja tego jest fakt, iz pszenica zwyczajna wytwarza znacznie wieksze klosy
oraz ziarna niz inne gatunki traw, przez co uprawianie jej daje duze plony.

Komentarz: z informacji do zadania mozemy dowiedziec¢ sie, ze Triticum aestivum L. jest gatunkiem
heksaploidalnym, co przekiada sie na fakt iz wytwarza on znacznie wieksze ktosy i ziarna niz inne
gatunki traw. W zwigzku z powyzszym jego uprawa wigze sie z wiekszymi plonami, co jest korzystne
dla cztowieka.

4.3

2 p. - za wybranie trzech prawidtowych odpowiedzi

1 p. - za wybranie dwdéch prawidtowych odpowiedzi

0 p. - za kazdg inng odpowiedz lub za brak odpowiedzi.

Odpowiedz:
FPF



Komentarz:

1. Pszenica zwyczajna jest organizmem poliploidalnym - posiada 6 zestaw6w chromosomoéw.

2. Triticum dicoccon (tetraploidalny) krzyzujac sie z Aegilops tauschii dat poczatek nowemu gatunkowi
Triticum speltum (heksaploidalny). W zwigzku z powyzszym Aegilops tauschii musi by¢ diploidalny.

3. Triticum speltum nie jest organizmem GMO, poniewaz jego powstanie nie jest wynikiem proceséw
inzynierii genetycznej.

4.4

1 p. - za prawidtowe uzasadnienie odnoszace sie do: 1) przeprowadzania procesu oddychania
komoérkowego przez komoérki niedostatecznie wysuszonych nasion ORAZ 2) zuzycia substanc;ji
odzywczych, ktore miaty zosta¢ wykorzystane podczas kietkowania LUB 3) podwyzZszenia
temperatury nasienia, skutkujacego dezaktywacja enzyméw bioracych udziat w kietkowaniu

0 p. - za kazda inng odpowiedz lub za brak odpowiedzi.

Odpowiedz:

- Komorki niedostatecznie wysuszonych nasion beda przeprowadzac przez caty czas proces
oddychania komérkowego, przez co zuzyja one zbyt duzo substancji odzywczych, ktore sa niezbedne
do kietkowania.

- Jezeli nasiona beda niedostatecznie wysuszone, to ich komérki beda przeprowadzaty proces
oddychania komoérkowego, w trakcie ktérego jest uwalniane ciepto, zas zbyt wysoka temperatura
moze dezaktywowac enzymy niezbedne do kietkowania.

Komentarz: wysuszone nasiona przebywaja w stanie spoczynku, za$ wilgotne przeprowadzajg
oddychanie komoérkowe. Skutkiem tego procesu jest zuzycie substancji odzywczych (ktére miaty
zosta¢ wykorzystywane podczas kietkowania) oraz wzrost temperatury nasienia (co dezaktywuje
enzymy biorace udziat w kietkowaniu).



Zadanie 5.

Krzywica hipofosfatemiczna sprzezona z chromosomem X (XLH) spowodowana jest mutacja
inaktywujaca w genie PHEX (dziedziczenie dominujgce). Choroba wystepuje z czestoscig 1 na 20 000
urodzen. Gen PHEX ulega ekspresji gtownie w osteoblastach, osteocytach i odontoblastach, nie
stwierdzono jego aktywnos$ci w nerkach. Wspomniany gen koduje endopeptydaze, ktéra inaktywuje
czynniki wzrostu fibroblastow (FGF23). Skutkiem mutacji w genie PHEX jest utrata aktywnosci tejze
endopeptydazy, co doprowadza do wzrostu stezenia FGF23 w organizmie. FGF23 zmniejsza
wchtanianie zwrotne fosforanéw w kanalikach nerkowych oraz hamuje aktywno$¢ enzymow
odpowiadajacych za przeksztalcenie witaminy D3 w jej aktywng biologicznie postac. Stezenie jonow
wapnia w organizmie os6b chorujacych na XLH jest prawidtowe. Pod wzgledem klinicznym XLH nie
rézni sie od klasycznej postaci krzywicy. Objawy pojawiajg sie w ciggu kilku poczatkowych lat zycia,
zazwyczaj w momencie gdy dziecko zaczyna chodzi¢. Obserwuje sie rozmiekanie koSci,
nieprawidtowosci w budowie zebdéw, znieksztatcenia klatki piersiowej i kregostupa oraz czestsze

ztamania ko$ci. W leczeniu HLX stosowana jest doustna suplementacja fosforanéw.
Na podstawie Genetyka medyczna. Podrecznik dla studentéw. zesp6t red. Drewa G. [i in.]. Wroctaw, Elsevier Urban & Partner, 2011. Strony 247-248

Zadanie 5.1 (0-1)
Wyjasnij, dlaczego w przebiegu XLH czesciej dochodzi do ztaman kosci. W odpowiedzi odwotlaj
sie do budowy koSci.

Zadanie 5.2 (0-1)
Rozstrzygnij, czy suplementacja witaminy D3 u osoby chorujacej na XLH bylaby skuteczna.
Odpowiedz uzasadnij.



Zadanie 5.3 (0-1)
Zaznacz P, jesli podana informacja jest prawdziwa, albo F - jesli jest falszywa.

1. | Gen PHEX obecny jest we wszystkich komérkach jadrzastych organizmu PlF
czlowieka.
2. | Parathormon zwieksza stezenie fosforanéw we krwi. PlF

Zadanie 5.4 (0-1)
Rozstrzygnij, czy przedstawione w zadaniu informacje sa wystarczajace, do wyliczenia
czestos$ci wystepowania nosicieli genu odpowiedzialnego za rozwéj XLH. OdpowiedZ uzasadnij.

Schemat oceniania zadania 5.

5.1 p. - za prawidlowe wyjasnienie uwzgledniajace: 1) niedobor fosforan6w w organizmie w
przebiegu XLH 2) fosforany jako mineralny sktadnik kosci 3) obnizenie wytrzymatosci mechaniczne;j
koSci w przebiegu XLH i czestsze ztamania

0 p. - za kazda inng odpowiedz lub za brak odpowiedzi.

Odpowiedz:

- W przebiegu XLH dochodzi do niedoboru fosforan6w w organizmie. Sg one sktadnikiem
hydroksyapatytu, ktory nadaje koSciom wytrzymato$¢ mechaniczng. Niedobor fosforanéw skutkuje
wiec niedoborem tego zwigzku w ko$ciach, przez co s3 one mniej wytrzymate i czeSciej dochodzi do
ztaman.

- Fosforany wchodza w sktad mineralnych zwigzkéw budujacych kosci, dzieki czemu struktury te
cechujg sie duzg wytrzymatoscig mechaniczng. W przebiegu XLH dochodzi do niedoboru fosforanow
w organizmie, przez co koSci sg bardziej podatne na urazy i czeSciej sie tamia.

Komentarz: w przebiegu krzywicy hipofosfatemicznej sprzezonej z chromosomem X dochodzi do
zaburzenia funkcji endopeptydazy, ktora inaktywuje czynniki wzrostu fibroblastéw. Stan ten
doprowadza do wzrostu wydalania fosforan6w wraz z moczem, przez co dochodzi do ich niedoboru w
organizmie. Fosforany sg sktadnikiem zwigzkéw mineralnych obecnych w kosciach (np.
hydroksyapatytu), ktére nadajg im wytrzymato$¢ mechaniczna. Niedobor fosforan6w doprowadza
wiec do ostabienia struktury kosci.

5.2
1 p. - za prawidtowe rozstrzygniecie (nie) oraz uzasadnienie uwzgledniajace zaburzone



przeksztatcanie witaminy D3 w aktywng biologicznie postac i jej znikomy wpltyw na organizm chorego
0 p. - za kazda inng odpowiedz lub za brak odpowiedzi.

Odpowiedz:

- Nie, poniewaz u 0séb chorujacych na XLH zaburzone jest przeksztatcanie witaminy D3 w jej aktywna
biologicznie postaé, przez co jej wptyw na organizm bedzie znikomy.

- Suplementacja witaminy D3 u 0séb chorujacych na XLH nie bedzie skuteczna, poniewaz zaburzone
bedzie przeksztalcanie tejze witaminy w jej aktywna postac, przez co jej wptyw na organizm bedzie
niewielki.

Komentarz: u os6b chorujacych na XLH dochodzi do zaburzenia przebiegu proceséw, w trakcie
ktérych witamina D3 zostaje przeksztatcona w aktywna biologicznie postac. Z tego powodu
suplementacja tej witaminy nie moze by¢ skuteczna - dostarczana do organizmu witamina nie bedzie
przeksztatcana do postaci aktywnej, przez co nie bedzie wywiera¢ wptywu na organizm.

5.3
1 p. - za wybranie dwéch prawidtowych odpowiedzi
0 p. - za wybranie jednej prawidtowej odpowiedzi lub za brak odpowiedzi.

Odpowiedz:
PF

Komentarz:

1. Zdanie jest prawdziwe, poniewaz informacja genetyczna obecna we wszystkich diploidalnych
komorkach organizmu jest taka sama. W poszczeg6lnych komoérkach dochodzi do ekspresji réznych
genow, jednakze obecne sg wszystkie.

2. Parathormon doprowadza do zwiekszenia stezenia jonow wapnia we krwi, za$ obniZenia stezenia
fosforanow.

5.4

1 p. - za prawidtowe rozstrzygniecie (nie) oraz uzasadnienie uwzgledniajace zréznicowanie genotypu
osoby chorej w zaleznosci od ptci

0 p. - za kazdg inng odpowiedz lub za brak odpowiedzi.

Odpowiedz:

- Nie, poniewaz genotyp osoby chorej jest r6zny w zalezno$ci od pici.

- Nie jest wystarczajace. Do obliczen konieczna bytaby informacja o czesto$ci wystepowania choroby u
kobiet i mezczyzn.

Komentarz: rownanie Hardy’ego-Weinberga stosowane jest do obliczania czesto$ci wystepowania
alleli i poszczegdlnych genotypéw w populacji. W przypadku choréb sprzezonych z chromosomem X,
czesto$¢ wystepowania choroby u mezczyzn i kobiet bedzie rézna, przez co zastosowanie tego wzoru
nie bedzie mozliwe w przypadku tego zadania.



Zadanie 6.

Niedobdr dehydrogenazy glukozo-6-fosforanowej (fawizm) jest chorobg dziedziczong recesywnie w
sprzezeniu z chromosomem X. Choroba wystepuje z rézng czestoscig w zaleznos$ci od regionu Swiata,
czesciej stwierdza sie ja na obszarach na ktérych wystepuje malaria. Na podstawie aktywnos$ci
dehydrogenazy glukozo-6-fosforanowej choroba zostata podzielona na 5 klas, z czego catkowity brak
aktywnoS$ci tego enzymu jest letalny. Niedobér wspomnianego enzymu ma wptyw gtéwnie na
erytrocyty, zaburza on synteze NADPH+H* Kktéry odpowiada za redukowanie utlenionej formy
glutationu. Zredukowana forma glutationu odpowiada za utrzymywanie reszt cysteinowych biatek w
formie zredukowanej. Niedob6r zredukowanej formy glutationu w erytrocycie (ze wzgledu na wptyw
na wspomniane wczes$niej reszty cysteinowe) doprowadza do odksztalcen jego powierzchni. Fawizm
objawia sie nasilonym rozpadem erytrocytéw, ktory wystepuje po spozyciu niektérych lekéw (np.
aspiryny), naftaliny, bobu i innych ro$liny straczkowych. Heterozygotyczne kobiety zazwyczaj nie
wykazuja objawdéw choroby. Diagnostyka choroby moze by¢ prowadzona prenatalnie, dzieki badaniu
aktywno$ci dehydrogenazy glukozo-6-fosforanowej w komérkach owodni. Leczenie polega na unikaniu
czynnikow wywotujgacych objawy choroby. W skrajnych przypadkach moze by¢ konieczne przetoczenie

krwi.
Na podstawie Genetyka medyczna. Podrecznik dla studentéw. zesp6t red. Drewa G. [i in.]. Wroctaw, Elsevier Urban & Partner, 2011. Strony 287-288

Zadanie 6.1 (0-1)
Uzasadnij, ze fawizm jest chorobg wieloczynnikowa.

Zadanie 6.2 (0-1)
Zaznacz P, jesli podana informacja jest prawdziwa, albo F - jeSli jest falszywa.

Fawizm moze mie¢ pozytywny wplyw na przebieg zarazenia zarodZcem malarii. | P | F

2. | Jednym ze Zrodet NADPH+H* w komorce cztowieka jest cykl Krebsa.




Zadanie 6.3 (0-1)
Wyjasnij, dlaczego w przebiegu fawizmu dochodzi do rozpadu erytrocytow.

Schemat oceniania zadania 6.

6.1

1 p. - za prawidtowe uzasadnienie uwzgledniajace: 1) genetyczng etiologie choroby 2) wystepowanie
objawéw po ekspozycji na okreslone czynniki

0 p. - za kazda inng odpowiedz lub za brak odpowiedzi.

Odpowiedz:

- Jest to choroba wieloczynnikowa, poniewaz jest to choroba genetyczna, ale jej objawy ujawniajg sie
dopiero po spozyciu konkretnych substancji.

- Jest to choroba o podtozu genetycznym, jednakze objawia sie ona dopiero po zadziataniu
konkretnego czynnika Srodowiskowego np. po spozyciu bobu

Komentarz: choroby wieloczynnikowe sg spowodowane wiecej niz jednym czynnikiem. Objawienie
sie fawizmu wymaga wystgpienia czynnika genetycznego (okreslonej mutacji) oraz srodowiskowego
(ekspozycji na okreslone substancje).

6.2
1 p. - za wybranie dwdch prawidtowych odpowiedzi
0 p. - za wybranie jednej prawidtowej odpowiedzi lub za brak odpowiedzi.

Odpowiedz:
PF

Komentarz:

1. Swiadczy o tym czestsze wystepowanie fawizmu na obszarach na ktérych wystepuje malaria (dobér
naturalny).

2. Produktem cyklu Krebsa jest NADH+H*a nie NADPH+H*

6.3

1 p. - za prawidtowe wyjasnienie uwzgledniajace 1) spadek ilosci zredukowanego glutationu w
erytrocycie i zwiekszenie ilosci utlenionych reszt cysteinowych biatek 2) znieksztatcenie powierzchni
erytrocytow 3) uszkodzenie erytrocytow podczas przeciskania przez niewielkie naczynia krwiono$ne
4) rozpad erytrocytéw

0 p. - za kazda inng odpowiedz lub za brak odpowiedzi.



Odpowiedz:

- W przebiegu fawizmu dochodzi do spadku ilosci zredukowanej formy glutationu w erytrocytach,
przez co wzrasta ilo$¢ utlenionych reszt cysteinowych biatek w komoérce. Skutkuje to
znieksztatceniem powierzchni erytrocytdw, przez co ulegaja one uszkodzeniu podczas przeciskania
sie przez niewielkie naczynia krwiono$ne, co prowadzi do ich rozpadu

- Fawizm doprowadza do spadku ilosci zredukowanej formy glutationu w erytrocytach, przez co
dochodzi w ich obrebie do utleniania reszt cysteinowych biatek, co skutkuje znieksztatceniem
powierzchni komdrki. Znieksztatcone erytrocyty ulegaja uszkodzeniu podczas przeciskania przez
niewielkie naczynia krwionos$ne, co skutkuje ich rozpadem.

Komentarz: erytrocyty musza przeciskac sie przez mate naczynia krwionos$ne, co wymaga posiadania
okreslonych wtasciwos$ci. W przypadku oséb chorujacych na fawizm, dochodzi do zaburzenia syntezy
NADPH+H*w erytrocytach. Zwigzek ten odpowiada za redukowanie utlenionej formy glutationu, za$
zredukowana forma glutationu odpowiada za utrzymywanie reszt cysteinowych biatek w formie
zredukowanej. W przypadku niedoboru NADPH+H* dochodzi do niedoboru zredukowanej formy
glutationu w erytrocycie, przez co dochodzi do utlenienia reszt cysteinowych biatek, co skutkuje
odksztatceniem powierzchni erytrocytu. Odksztatcone erytrocyty sa bardziej podatne na uszkodzenia
podczas przeciskania sie przez mate naczynia krwionos$ne, przez co dochodzi od ich rozpadu.



Zadanie 7.

Trombofilia to wrodzony lub nabyty zesp6t chorobowy charakteryzujacy sie zaburzeniami
krzepniecia krwi, prowadzacymi do powstawania zakrzepow zylnych lub tetniczych. Najczestsza
wrodzona trombofilia jest spowodowana obecnos$cig nieprawidtowego czynnika V krzepniecia krwi
(nieprawidtowa wersja tego czynnika nazywana jest Leiden). Czynnik V Leiden powstaje w wyniku
zastgpienia argininy przez glutamine w 506 pozycji tancucha aminokwasowego czynnika V.
Wspomniana mutacja dziedziczona jest autosomalnie dominujgco. Czynnik V Leiden po aktywacji jest
oporny dziatanie biatka C, ktore w fizjologicznych warunkach odpowiada za rozktad aktywowanego
czynnika V.

Czynnik V krzepniecia krwi sktada sie z jednego tanicucha polipeptydowego podzielonego na 6
fragmentéw - A1-A2-B-A3-C1-C2. Aktywowany czynnik V (Va) powstaje poprzez usuniecie fragmentu
B, za$ pozostate fragmenty zostajg potaczone za posrednictwem jonu Ca?*.

Na ponizszym schemacie przedstawiono strukture czasteczki czynnika V krzepniecia krwi.

Zadanie 7.1 (0-1)
Dokoncz zdanie. Zaznacz odpowiedz A albo B oraz odpowiedz 1., 2. albo 3.

Przyczyng powstania czynnika V Leiden jest mutacja:

A. genowa 1. delecja
ktora nazywana | 2. substytucja
B. chromosomowa jest
3. insercja.

Zadanie 7.2 (0-2)
OKkresl najwyzsza rzedowosc¢ struktury wymienionych nizej biatek. OdpowiedzZ uzasadnij.

Czynnik Krzepnie€cia V - ..ot e s e
Czynnik Krzepnie€cia Va - ..o e s e e e

Czynnik krzepniecia V Leiden - ..o oo et e s
Uzasadnienie:



Zadanie 7.3 (0-1)

Oblicz czestos¢ wystepowania (w %) heterozygot pod katem mutacji prowadzacej do
powstania czynnika V Leiden w populacji Tanzanii pozostajacej w stanie rownowagi
genetycznej, w ktorej czesto$¢ wystepowania tej wrodzonej trombofilii wynosi 1/4225. Zapisz
obliczenia.

Zadanie 7.4 (0-1)
Podkresl w kazdym nawiasie wlasciwe okreslenie.

Witaming petnigca kluczowa role w procesie krzepniecia krwi jest witamina (A/D/E/C/K). Witamina
ta (bierze udziat w wytwarzaniu czynnikéw krzepniecia krwi/jest czynnikiem krzepniecia krwi).
Sposrod witamin watroba cztowieka moze magazynowac (wytacznie/nie tylko) te z nich, ktére sg
rozpuszczalne w ttuszczach.

Zadanie 7.5 (0-1)

Wyjasnij, dlaczego obecnos¢ czynnika V Leiden u kobiety moze doprowadzi¢ do obumarcia
ciazy. W odpowiedzi odwolaj sie do procesu wymiany substancji pomiedzy organizmem matki
i ptodu.

Schemat oceniania zadania 7.

71
1 p. - za wybranie prawidtowej odpowiedzi.
0 p. - za kazdg inng odpowiedz lub za brak odpowiedzi.

Odpowiedz:
-A2

Komentarz: przyczyng powstania czynnika V Leiden jest zamiana jednego aminokwasu w faficuchu
aminokwasowym czynnika V na inny. Problem dotyczy pojedynczego aminokwasu, zatem jest to
mutacja genowa (chromosomowe dotycza wielu genéw), za$ izolowana zamiana pojedynczego
aminokwasu na inny wynika z substytucji (zamiany nukleotydu na inny).



7.2

2 p. - za prawidtowe okreslenie struktury 3 biatek ORAZ prawidtowe uzasadnienie.
1 p. - za prawidtowe okreS$lenie struktury 3 biatek bez prawidtowego uzasadnienia.
0 p. - za kazda inng odpowiedz lub za brak odpowiedzi.

Odpowiedz:

Czynnik krzepniecia V - trzeciorzedowa

Czynnik krzepniecia Va - czwartorzedowa

Czynnik krzepniecia V Leiden - trzeciorzedowa

Uzasadnienie: czynniki krzepniecia V oraz V Leiden sktadaja sie z jednego tancucha
polipeptydowego, ktory posiada okreslong strukture, zas czynnik Va sktada sie z dwéch tancuchow

polipeptydowych.

Komentarz: czynniki krzepniecia ViV Leiden sktadaja sie z jednego tancucha polipeptydowego
(réznia sie one jednym aminokwasem), zatem najwyzsza struktura jaka moga stworzy¢ te biatka to
trzeciorzedowa. Czynnik krzepniecia Va sktada sie z faficucha peptydowego A1-A2, ktéry za
posrednictwem jonu wapnia potgczony jest z tanicuchem A3-C1-C2 - ze wzgledu na fakt iz sktada sie
on z dwéch tancuchow polipeptydowych, najwyzsza struktura jaka tworzy to czwartorzedowa.

7.3
1 p. - za prawidtowe obliczenie wraz z zapisem prawidtowych obliczen.
0 p. - za kazda inng odpowiedz lub za brak odpowiedzi.

Odpowiedz:
1/4225=0,000237
1-0,000237=0,999763=q>2
q=0,99988

p=0,00012

2pq=0,024%

UWAGA: wynik koncowy nalezy uzalezni¢ od metody oraz przyjetych zaokraglen.

Komentarz: zadanie jest trudniejsze, ze wzgledu na fakt iz rozwazane schorzenie dziedziczy sie w
sposob dominujgcy - osoby chore mogg by¢ heterozygotami lub homozygotami dominujacymi. W
zwigzku z powyzszym musimy skorzystac z os6b zdrowych, co pozwoli nam na wyliczenie czestoSci
wystepowania allelu recesywnego w populacji (trzy poczatkowe wiersze rozwigzania). Po obliczeniu
czestosci wystepowania allelu recesywnego mozemy wyliczy¢ czesto$¢ wystepowania allelu
dominujacego (p+q=1), a nastepnie czestos¢ wystepowania heterozygot (2pq).

7.4
1 p. - za prawidtowe podkres$lenie wszystkich trzech okreslen.
0 p. - za kazdg inng odpowiedzZ lub za brak odpowiedzi.

Odpowiedz:

Witaming petnigca kluczowa role w procesie krzepniecia krwi jest witamina (A/D/E/C/K). Witamina
ta (bierze udzial w wytwarzaniu czynnikéw krzepniecia krwi/jest czynnikiem krzepniecia krwi).
Sposrod witamin watroba cztowieka moze magazynowac (wytacznie/nie tylko) te z nich, ktore sa
rozpuszczalne w ttuszczach.

Komentarz: witamina K jest witaming rozpuszczalng w ttuszczach, ktéra bierze udziat w
wytwarzaniu czynnikéw Kkrzepniecia krwi (proces ten zachodzi w watrobie). Witaminy rozpuszczalne
w ttuszczach moga by¢ magazynowane w watrobie, za$ wiekszo$¢ witamin rozpuszczalnych w wodzie



nie jest magazynowana w organizmie cztowieka (wyjatkiem jest np. witamina B12, ktora jest
magazynowana w watrobie).

7.5

1 p. - za prawidtowe wyjasnienie uwzgledniajace: 1) powstawanie zakrzepéw w naczyniach
utrudniajacych doptyw matczynej krwi do tozyska z powodu obecnos$ci w organizmie matki czynnika
V Leiden 2) zaburzony transport substancji odzywczych/gazéw oddechowych do organizmu ptodu 3)
obumarcie ptodu

0 p. - za kazdg inng odpowiedz lub za brak odpowiedzi.

Odpowiedz:

- Czynnik V Leiden jest przyczyna powstawania zakrzepow w tetnicach, co moze doprowadzi¢ do
utrudnienia doptywu matczynej krwi do tozyska. Skutkiem tego procesu bedzie zaburzenie transportu
gazéw oddechowych do organizmu ptodu, co doprowadzi do jego niedotlenienia a nastepnie
obumarcia.

- Ze wzgledu na obecno$¢ we krwi matki czynnika V Leiden, w jej naczyniach moze dochodzi¢ do
powstawania zakrzepow, ktére utrudnig doptyw matczynej krwi do tozyska. Zjawisko to bedzie
skutkowato utrudnionym przekazywaniem substancji odzywczych do ptodu, co po pewnym czasie
doprowadzi do jego obumarcia.

Komentarz: czynnik V Leiden jest po aktywacji oporny na dziatanie biatka C, ktére w fizjologicznych
warunkach rozktada aktywowany czynnik V. Z tego powodu obecno$¢ czynnika V Leiden we krwi
sprzyja stanom nadkrzepliwosci, ktore skutkujg tworzeniem zakrzepow w tetnicach lub zytach. Jezeli
zakrzep powstanie w tetnicy (macicznej) doprowadzajacej krew do tozyska, to ilo$¢ substancji
odzywczych oraz gazow oddechowych ktore przekazywane sg do organizmu ptodu ulegnie
znacznemu zmniejszeniu, co moze doprowadzi¢ do jego obumarcia, jezeli stan ten bedzie sie
przedtuzat.



Zadanie 8.

W 1906 roku Hutchinson wraz z zespotem przeprowadzit
doswiadczenie, ktére miato na celu wyjasnienie sposobu
dziedziczenia koloru oraz ksztattu owocéw kukurydzy.
Dalsze badania wykazaty, Ze cechy te warunkowane sg
przez geny, ktdre zlokalizowane sg na chromosomie 9. Allel
C catkowicie dominuje nad allelem c i odpowiada za
wyksztatcenie kolorowych owocow, zas$ allel S catkowicie
dominuje nad allelem s i odpowiada za wyksztatcenie
»peych” owocéw. U homozygot recesywnych sg one
»skurczone” co zostato przedstawione na ponizszej
fotografii.
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Na zdjeciu po prawej stronie widoczny jest ziarniak
kukurydzy. Cyframi 1 i 2 oznaczono elementy zarodka, za$
cyfra 3 bielmo.

Naukowcy skrzyzowali kukurydze wyksztatcajaca barwne i
»petne” owoce (osobniki X) z kukurydza wyksztatcajaca
owoce bezbarwne i ,skurczone” (osobniki Y).

Liczba osobnikéw potomnych wraz z ich fenotypami
przedstawiona zostata ponizej:

1. | owoce barwne i ,skurczone” 225
2. | owoce barwne i ,petne” 3050
3. | owoce bezbarwne i ,skurczone” 2950
4. | owoce bezbarwne i ,peine” 175

Zadanie 8.1 (0-1)
Oblicz odleglos¢ pomiedzy genami warunkujacymi barwe oraz ksztalt owocow kukurydzy.
Zapisz obliczenia.



Zadanie 8.2 (0-1)
Rozstrzygnij u ktorych osobnikéw (X/Y) doszto do procesu crossing-over, ktory skutkowat
powstaniem rekombinantéw w pokoleniu potomnym. Odpowiedz uzasadnij.

Zadanie 8.3 (0-1)
Podaj genotypy krzyzowanych przez naukowcow osobnikéw kukurydzy. Wykorzystaj podane
w informacji do zadania oznaczenia alleli gendéw.

OsobniKi X: ..eeeveeiirieeieen
OsobniKi Y: ceeveeiireeeieee

Zadanie 8.4 (0-1)
Rozstrzygnij w ktorej czesci ziarniaka kukurydzy (1/2/3) przewazaja komorki zawierajace
liczne leukoplasty. OdpowiedZ uzasadnij.

Zadanie 8.5 (0-1)
Podaj stosunek genotypow w pokoleniu potomnym osobnikéw X i Y, przy zatozeniu, Ze geny
warunkujace barwe oraz ksztalt owocow kukurydzy potozone sa na innych chromosomach.



Zadanie 8.6 (0-1)
Zaznacz P, jesli podana informacja jest prawdziwa, albo F - jeSli jest falszywa.

1. | Dziedziczenie barwy oraz ksztattu owocéw kukurydzy jest niezgodne z I prawem Pl F
Mendla.
2. | Winformacji do zadania opisane zostato dziedziczenie wielogenowe. P|F

Schemat oceniania zadania 8.

8.1
1 p. - za prawidtowe obliczenie wraz z zapisem prawidtowych obliczen.
0 p. - za kazdg inng odpowiedz lub za brak odpowiedzi.

Odpowiedz:

225+175
225+175+3050+2950

* 100% = 6,25% co odpowiada 6,25 cM/j.m.

Komentarz: odlegto$¢ pomiedzy genami obliczamy poprzez wyliczenie odsetka rekombinantow w
pokoleniu potomnym. Liczebno$¢ rekombinantéw w pokoleniu potomnym jest niewielka (Ccss i ccSs).
Wynik procentowy jest liczbowo zbiezny z odlegto$cig pomiedzy genami wyrazong w
centymorganach/jednostkach mapowych.

8.2

1 p. - za prawidtowe rozstrzygniecie (X) oraz uzasadnienie odnoszace sie do genotypoéw osobnikow X
lub'Y.

0 p. - za kazdg inng odpowiedz lub za brak odpowiedzi.

Odpowiedz:
- U osobnikdw X, poniewaz posiadajg one dwa rdzne allele kazdego genu.
- U osobnikéw X, poniewaz osobniki Y sg homozygotami recesywnymi.

Komentarz: crossing-over jest jednym z proceséw, ktére warunkujg réznorodnos$¢ genetyczna.
Nalezy pamieta¢, ze nie tworzy on nowych alleli, lecz zmienia ich uktad na chromosomach
homologicznych, w zwigzku z czym w uktadach homozygotycznych skutek jego dziatania zostaje
zniesiony.

8.3
1 p. - za podanie prawidtowej odpowiedzi.
0 p. - za kazdg inng odpowiedZ lub za brak odpowiedzi.

Odpowiedz:

Osobniki X: g/ﬁ
cs C%s

Osobniki Y: ccss/;

UWAGA: nie uznaje sie innych odpowiedzi niz podane powyzej.

Komentarz: osobniki Y sg podw6jnymi homozygotami recesywnymi, zatem ich genotyp zapisujemy
jako ccss lub g (sposob zapisu jest dowolny, poniewaz jest on jednoznaczny). Osobniki X musza by¢
podwojnymi heterozygotami, poniewaz jedynie w takim przypadku otrzymaliby$my potomstwo o

opisanych fenotypach (mozliwos¢ zajscia efektywnego crossing over w zakresie obu gendw). Zapis
genotypu osobnikow X jako CcSs jest jednak niewystarczajacy, poniewaz nie wyjasnia on roztozenia



alleli na chromosomach. W celu ustalenia doktadnego ich genotypu pomijamy rekombinanty i
skupiamy sie na najliczniejszych grupach potomstwa. Genotyp pierwszej z nich to CcSs, za$ drugiej
ccss, po ,,odjeciu” od nich alleli przekazanych przez osobniki Y (czyli cs) otrzymujemy CS i cs, co

tworzy nam genotyp osobnikéw X % lub g (zapis dowolny). Nalezy pamieta¢, ze w
liczniku/mianowniku utamka umieszczamy po jednym allelu kazdego genu.

8.4

1 p. - za prawidtowe rozstrzygniecie (3) oraz uzasadnienie odnoszgce sie struktury bedacej
materialem zapasowym ziarniaka kukurydzy.

0 p. - za kazda inng odpowiedz lub za brak odpowiedzi.

Odpowiedz:
- 3, poniewaz bielmo stanowi materiat zapasowy nasion kukurydzy.
- 3, poniewaz kukurydza wytwarza nasiona bielmowe.

Komentarz: mozemy zaobserwowac, Ze gtéwna czescig ziarniaka kukurydzy jest nasiono, ktérego
wiekszg cze$¢ stanowi bielmo, bedace jego materiatem zapasowym. Leukoplasty sg plastydami
odpowiadajacymi za gromadzenie materiatéw zapasowych.

8.5
1 p. - za podanie prawidtowej odpowiedzi.
0 p. - za kazda inng odpowiedz lub za brak odpowiedzi.

Odpowiedz:
- CcSs:Ccss:ccSs:cess 1:1:1:1
Komentarz:
X | CS Cs cS Cs
CcsS CcSs Ccss ccSs CcCss
8.6

1 p. - za wybranie dwdch prawidtowych odpowiedzi
0 p. - za wybranie jednej prawidtowej odpowiedzi lub za brak odpowiedzi.

Odpowiedz:
FF

Komentarz:

1. Jest niezgodne z Il prawem Mendla (niezaleznej segregacji), zas I prawo odnosi sie do czystosci
gamet.

2. Obydwie cechy opisane w informacji do zadania warunkowane sa przez jeden gen.



Zadanie 9.

Mukowiscydoza jest genetycznie uwarunkowang chorobg, ktéra spowodowana jest mutacjg w genie
CFTR, kodujacym biatko o tej samej nazwie. W literaturze opisano kilka tysiecy ro6znych mutacji tego
genu, ktére prowadza do rozwoju choroby, jednakze u ponad potowy chorych owa mutacja skutkuje
utratg fenyloalaniny w pozycji 508 taricucha aminokwasowego biatka CFTR, co prowadzi do utraty
jego funkcji biologicznej. Biatko CFTR (we wszystkich komérkach organizmu poza gruczotami
potowymi, gdzie peini funkcje odwrotng) odpowiada za transport jonéw chlorkowych z wnetrza
komorki, do Srodowiska zewnatrzkomorkowego. Mukowiscydoza jest chorobg ogdlnoustrojowg, w
przebiegu ktérej dochodzi do gromadzenia gestej wydzieliny miedzy innymi w narzadach uktadu
oddechowego i pokarmowego.

zamkniety CFTR

otwarty CFTR

biona komérkowa

na zewnatrz komorki

wewnatrz komorki

NBD1 NBD2
NBD2

Zadanie 9.1 (0-1)
Podaj nazwe rodzaju najczestszej mutacji w genie CFTR.

Zadanie 9.2 (0-1)

Do poradni genetycznej zgtosita sie para, ktora chciata okresli¢ ryzyko rozwoju mukowiscydozy u ich
nowonarodzonych bliZzniakéw (corka i syn). Matka bliznigt choruje na mukowiscydoze, za$ ojciec nie
prezentuje objawéw choroby, jednakze wystgpita ona u jego matki.

OKkresl ryzyko (procentowo) wystapienia mukowiscydozy u corki tej pary.



Zadanie 9.3 (0-1)
Wyjasnij dlaczego u oséb chorujacych na mukowiscydoze dochodzi do powstawania gestej
wydzieliny w drzewie oskrzelowym. W odpowiedzi odwotaj sie do zjawiska osmozy.

Zadanie 9.4 (0-1)
Rozstrzygnij, czy mukowiscydoza moze by¢ przyczyna zaburzen ptodnosci u mezczyzn.
Odpowiedz uzasadnij.

Zadanie 9.5 (0-2)
Zaznacz P, jesli podana informacja jest prawdziwa, albo F - jesli jest falszywa.

1. | Pot 0s6b chorujacych na mukowiscydoze zawiera znacznie wiecej anionéw p F
chlorkowych, niz pot os6b zdrowych.

2. | Leczenie dietetyczne os6b chorujacych na mukowiscydoze polega na p F
stosowaniu diety bogatokaloryczne;.

3. | W przypadku gdy oboje rodzicow choruje na fenyloketonurie, szansa na p F
wystapienie tej choroby u ich dziecka wynosi 100%.

Schemat oceniania zadania 9.

9.1
1 p. - za podanie prawidtowej odpowiedzi.
0 p. - za kazdg inng odpowiedz lub za brak odpowiedzi.

Odpowiedz:
- delecja

Komentarz: najczestsza mutacja w genie CFTR prowadzi do usuniecia jednego aminokwasu z
tanicucha polipeptydowego biatka CFTR. W zwigzku z powyzszym nalezy stwierdzi¢, Ze jest to delecja
3 nukleotydéw, ktore po transkrypcji tworzg kodon (poniewaz tracony jest jeden aminokwas i nie
dochodzi do przesuniecia ramki odczytu).



9.2
1 p. - za podanie prawidtowej odpowiedzi.
0 p. - za kazda inng odpowiedz lub za brak odpowiedzi.

Odpowiedz:
- 50%

Komentarz: mukowiscydoza jest chorobg dziedziczong autosomalnie recesywnie, zatem matka dzieci
musi by¢ homozygota recesywng (aa). Ojciec jest heterozygota (Aa), poniewaz nie prezentuje
objawow choroby i otrzymat zmutowany allel od swojej matki. Wykonanie krzyzéwki genetyczne;j
pozwala stwierdzi¢, Ze szansa na wystgpienie choroby u dziecka tej pary wynosi 50%. Szansa na
urodzenie dziewczynki (50%) nie jest uwzgledniana, poniewaz rozwazamy dziecko ktore juz sie
narodzito. Nalezy jednak pamieta¢, ze gdyby pytano nas o szanse na narodziny dziewczynki chorej na
mukowiscydoze, odpowiedZ brzmiataby 25% (50% szansy na chore dziecko pomnozone przez 50%
szansy na dziewczynke).

9.3

1 p. - za prawidtowe wyja$nienie uwzgledniajace: 1) nagromadzenie anion6w chlorkowych w
komdrkach drzewa oskrzelowego i ich niedob6r w wydzielinie tychze komorek 2) osmotyczny
przeptyw wody z wydzieliny drzewa oskrzelowego do jego komoérek 3) gestnienie wydzieliny obecnej
w $Swietle drzewa oskrzelowego

0 p. - za kazda inng odpowiedz lub za brak odpowiedzi.

Odpowiedz:

- Zaburzenie funkcji biatka CFTR skutkuje zmniejszeniem ilo$ci anionéw chlorkowych w wydzielinie
drzewa oskrzelowego i nagromadzenia tychze jonéw w jego komoérkach, co skutkuje osmotycznym
przeplywem wody z tejze wydzieliny do komorek, co sprawia Ze staje sie ona gesta.

- Utrata funkcji biatka CFTR skutkuje nagromadzeniem anionéw chlorkowych w komérkach drzewa
oskrzelowego i niedoborem tychze jondw w wydzielinie tych komérek. Prowadzi to do osmotycznego
przepltywu wody z wydzieliny do wnetrza komorek drzewa oskrzelowego, co skutkuje jej gestnieniem.

Komentarz: u os6b chorych na mukowiscydoze dochodzi do zaburzenia funkcji biatka CFTR, ktére w
komorkach drzewa oskrzelowego odpowiada za zewnatrzkomérkowy transport anionéw
chlorkowych - u 0s6b chorych dochodzi wiec do nagromadzenia anionéw chlorkowych w komdrkach
drzewa oskrzelowego, zas w wydzielinie tych komorek jest za mato wspominanych jonéw. Opisana
sytuacja skutkuje osmotycznym przeptywem wody z wydzieliny drzewa oskrzelowego do wnetrza
jego komorek (woda przeptywa z oSrodka o mniejszym stezeniu substancji rozpuszczonych do
osrodka o stezeniu wiekszym), co skutkuje zageszczeniem tejze wydzieliny.

9.4

1 p. - za prawidtowe rozstrzygniecie (tak) oraz uzasadnienie odnoszace sie do zaburzenia droznosci
nasieniowod6éw z powodu nagromadzenia w nich gestej wydzieliny.

0 p. - za kazdg inng odpowiedzZ lub za brak odpowiedzi.

Odpowiedz:

- Tak, poniewaz gesta wydzielina moze zatyka¢ nasieniowody.

- Ze wzgledu na nagromadzenie gestej wydzieliny w nasieniowodach, moze dochodzi¢ do
utrudnionego wyprowadzenia nasienia z organizmu, co zaburzy ptodno$¢ mezczyzny.

Komentarz: w przebiegu mukowiscydozy dochodzi do nagromadzenia gestej wydzieliny w drzewie
oskrzelowym, przewodach wyprowadzajacych gruczotéw przewodu pokarmowego, nasieniowodach
itd. W zwigzku z powyzszym nalezy zauwazy¢, Ze moze dojs¢ do zatkania nasieniowodu, co
uniemozliwi wyprowadzenie nasienia na zewnatrz organizmu i zaburzy ptodno$¢ mezczyzny.



9.5

2 p. - za wybranie trzech prawidtowych odpowiedzi

1 p. - za wybranie dwoch prawidtowych odpowiedzi

0 p. - za wybranie jednej prawidtowej odpowiedzi lub za brak odpowiedzi.

Odpowiedz:
PPP

Komentarz:

1. W przypadku gruczotéw potowych biatko CFTR odpowiada za transport anionéw chlorkowych ze
srodowiska zewnatrzkomoérkowego do Srodka komorek, zatem zaburzenie jego funkcji doprowadzi
do nagromadzenia tychze jonéw w pocie.

2. U 0s6b chorych na mukowiscydoze dochodzi do utrudnienia doptywu enzymoéw trawiennych do
Swiatta przewodu pokarmowego, co przektada sie na utrudnione trawienie i wchtanianie substancji
odzywczych. Stosowanie diety bogatokalorycznej ma celu zapobiega¢ niedozywieniu.

3. Fenyloketonuria jest dziedziczona autosomalnie recesywnie, chorzy rodzice sg wiec homozygotami
recesywnymi, zatem ich dzieci rowniez beda.



Zadanie 10.

Wasy sa strukturami, ktore pojawily sie niezaleznie u wielu przedstawicieli okrytonasiennych. Wasy
wywodzgace sie z fodyg wystepuja miedzy innymi u przedstawicieli rodzin: Cucurbitaceae
(dyniowate), Sapindaceae oraz Apocynaceae. Przedstawicielem rodziny dyniowatych, u ktérego
stwierdzane sg osobniki pozbawione waséw jest ogérek melon - przeprowadzone badania
genetyczne wykazaty, ze kluczowa role w procesie rozwoju wasoéw u przedstawicieli tego gatunku
petni gen, ktorego allele oznaczone zostaty jako ctl i CTL. Brak allelu CTL w genotypie objawia sie jako
brak waséw (zamiast nich rozwijajg sie pedy boczne), w przypadku obecnoS$ci jednego takiego allelu
rozwija sie fenotyp posredni (waso-pedy), za$ dwa takie allele skutkujg rozwojem typowych wasow.

Wasy wywodzace sie z liSci spotykane sg u przedstawicieli rodzin: Asteraceae, Fabaceae, Bignoniaceae
i Papaveraceae. Ciekawa regulacje rozwoju tych struktur zaobserwowano u Bignonia capreolata -
zalezny jest on od stosunku fitochromu Psso do P730 - wzrost ilosci pierwszej formy pobudza ich
rozwoj. Rozwoj wasow u przedstawicieli Fabaceae np. grochu zwyczajnego jest uwarunkowany przez
kilka gen6éw. Pierwszym z nich jest TENDRIL-LESS, ktory posiada dwa allele: Tl oraz tl - pierwszy z
nich jest zupetnie dominujacy i warunkuje rozwéj wasow. Ekspresja wspomnianego genu regulowana
jest przez gen LATH - obecnos$¢ dwoch alleli recesywnych (lath) tego genu skutkuje praktycznie
zerowg ekspresja genu TENDRIL-LESS. Kolejnym ciekawym odkryciem byt fakt, iz u mutantow V.
vinifera (winoro$l wtasciwa) nazywanych Vvgail, ktore nie posiadajg funkcjonalnych receptoréw dla
gibereliny, dochodzi do redukcji wzrostu rosliny oraz wytworzenia kwiatostandw na catej dtugosci
pedow, podczas gdy osobniki prawidtowo reagujace na gibereliny prawidtowo wytwarzaja wasy na
pedach bocznych.

Na podstawie: Sousa-Baena, Mariane & Lohmann, Lucia & Hernandes-Lopes, José & Sinha, Neelima. (2018). The molecular control of tendril development
in angiosperms. New Phytologist. 218. 10.1111/nph.15073.

10.1 (0-2)

Zapisz krzyzowke genetycznag i na jej podstawie podaj oczekiwany stosunek fenotypow w
potomstwie dwdch ogorkow melondw, ktore sa potomstwem ogorka melona wyksztatcajacego
typowe wasy oraz ogérka melona ktory nie wytwarza wasow.



10.2 (0-1)

Rozstrzygnij, jakie zjawisko (konwergencja/dywergencja) doprowadzito do rozwoju wasow u
przedstawicieli rodzin Cucurbitaceae oraz Bignoniaceae. Odpowiedz uzasadnij.

10.3 (0-1)

Zaznacz P, jesli podana informacja jest prawdziwa, albo F - jeSli jest falszywa.

1.
Ciemno$¢ pobudza wzrost waséw u Bignonia capreolata. P|F

2. | Przedstawione informacje pozwalajg stwierdzi¢, ze geny TENDRIL-LESS i LATH p|F
Sa sprzezone.

10.4 (0-1)

WSsrod przedstawicieli rodziny dyniowatych nalezy wyr6zni¢ miedzy innymi dwa taksony, ktore
wywodzg sie od wspoélnego przodka — Benincaseae oraz Cucurbiteae. Do Cucurbiteae zalicza sie trzy
gatunki, z ktorych jako pierwszy wyodrebnit sie Cucurbita maxima, za$ p6zniej doszto do
wyodrebnienia Cucurbita moschata i Cucurbita pepo, ktére posiadajg bezposredniego wspdlnego
przodka. W obrebie Benincaseae wyrdznia sie pie¢ gatunkéw. Populacja wspdlnego przodka tego
taksonu rozdzielita sie na dwie czeSci - z pierwszej z nich wyodrebnity sie blisko spokrewnione
Citrullus lanatus oraz Lagenaria siceraria, za$ druga cze$¢ ulegta podziatowi na Coccinia grandis oraz
blisko spokrewnione Cucumis melo i Cucumis sativus.

Narysuj drzewo filogenetyczne obejmujace wymienionych powyzej przedstawicieli
Benincaseae oraz Cucurbiteae.



10.5 (0-1)

Wybierz odpowiedZ/zi sposréd podanych ponizej, ktore zawieraja prawidlowe informacje.
A Wasy wystepujace u V. vinifera mozna uzna¢ za zmodyfikowane kwiatostany.

B Wasy wykonujg wytgcznie ruchy tropiczne.

C Istnieje sze$¢ genotypow, ktore u przedstawicieli Fabaceae skutkuja rozwojem wasow.

D Pomiedzy wasami u Sapindaceae i Asteraceae wystepuje taki sam rodzaj podobienistwa, jak
pomiedzy ptetwa rekina i delfina.

Schemat oceniania zadania 10.

10.1

2 p. - za prawidtowe zapisanie krzyzowki genetycznej i prawidtowe podanie stosunku fenotypdow.

1 p. - za prawidtowe zapisanie krzyzéwki genetycznej lub prawidtowe podanie stosunku fenotypow.
0 p. - za kazda inng odpowiedz lub za brak odpowiedzi.

Odpowiedz:
2 CTL ctl
O
CTL CTLCTL CTL ctl
ctl CTL ctl ctl ctl

Typowe wasy : waso-pedy : brak wasow 1:2:1

Komentarz: ogérek melon ktéry wytwarza typowe wasy ma genotyp CTL CTL, za$ osobnik
niewytwarzajacy wasow ctl ctl, zatem osobniki bedace ich potomstwem, ktére bedziemy krzyzowac
maja genotyp CTL ctl (wytwarzajg one waso-pedy). Prawidtowo wykonana krzyzowka znajduje sie

powyzej.

10.2

1 p. - za prawidtowe rozstrzygniecie (konwergencja) oraz uzasadnienie odnoszace sie do definicji
tego pojecia.

0 p. - za kazda inng odpowiedz lub za brak odpowiedzi.

Odpowiedz:

- Konwergencji, poniewaz wyksztatcenie wasow jest wynikiem przystosowania przedstawicieli
réznych rodzin do zycia w podobnym srodowisku.

- Konwergencja, poniewaz organizmy niespokrewnione ze sobg bezposrednio wytworzyty podobne
wasy, w celu przystosowania do zycia w zbliZonym $rodowisku.



Komentarz: konwergencja jest zjawiskiem, ktére prowadzi do powstawania podobienistw pomiedzy
organizmami, ktdre nie sg ze soba blisko spokrewnione, za$ dywergencja jest zjawiskiem odwrotnym.
Warto zwr6ci¢ uwage na fakt, iz u pierwszej ze wskazanych rodzin wasy sa modyfikacja todygi, zas u
drugiej modyfikacja lisci - mamy wiec do czynienia z narzgdami analogicznymi.

10.3
1 p. - za wybranie dwo6ch prawidtowych odpowiedzi
0 p. - za wybranie jednej prawidtowej odpowiedzi lub za brak odpowiedzi.

Odpowiedz:
PF

Komentarz:

1. W ciemnoS$ci wzrasta ilo$¢ Peeo, zas w wyniku dziatania $wiatta wzrasta ilo$¢ P730

2. W tekscie Zrodtowym nie pada informacja odnos$nie lokalizacji omawianych genéw - mozemy
jedynie stwierdzi¢, Ze mamy do czynienia z genami dopelniajgcymi sie.

10.4
1 p. - za prawidtowe narysowanie drzewa filogenetycznego.
0 p. - za kazda inng odpowiedz lub za brak odpowiedzi.

Odpowiedz:

Cucumis melo

{ IHL'H.I'H IS Sanvus

Coccinta grandis

Chirnllus lanais

.IF.H‘L{L'H{H'M SrCerarna

Cucurbita maxima

(neurbita moschara

Cucurbita pepo

Komentarz: na poczatek nalezy narysowac¢ dwa rozgatezienia - jedno bedzie obejmowac
przedstawicieli Benincaseae, za$ drugie Cucurbiteae. Zaczynajac od Cucurbiteae - nalezy narysowac
kolejne rozgatezienie: jedno z ramion to Cucurbita maxima, za$ drugie rozgatezi sie na Cucurbita
moschata i Cucurbita pepo. W przypadku przedstawicieli Benincaseae zaczynamy od narysowania
rozgatezienia, jedno z jego ramiona rozgatezia sie na Citrullus lanatus oraz Lagenaria siceraria, za$
drugie ponownie sie rozgatezia - jedno z ramion to Coccinia grandis, za$ drugie rozgatezia sie na
Cucumis melo i Cucumis sativus.

10.5
1 p. - za wybranie dwo6ch prawidtowych odpowiedzi.
0 p. - za kazda inng odpowiedz lub za brak odpowiedzi.

Odpowiedz:
AD



Komentarz:

Odpowiedz A zawiera prawdziwg informacje, Swiadczy o tym fakt iz wpltyw gibereliny skutkuje
rozwojem w3asow na pedach bocznych, zas jego brak rozwojem w tym miejscu kwiatostanow.
Odpowiedz B zawiera fatszywg informacje, poniewaz ruch wagséw moze by¢ wynikiem zar6wno nastii
jak i tropizmu.

Odpowiedz C zawiera fatszywga informacje, poniewaz sg cztery takiego genotypy: TITI Lath Lath, TITI
Lath lath, Tltl Lath Lath, Tltl Lath lath.

Odpowiedz D zawiera prawdziwg informacje, poniewaz zaré6wno wasy u wskazanych rodzin roslin jak
i ptetwy rekina (ryba) i delfina (ssak) to narzady analogiczne (majace inne pochodzenie).



Zadanie 11.

W jeziorze Bajkatl spotka¢ mozna wiele zré6znicowanych organizmoéw, jednakze uwage badaczy
przykuty dwa Zyjace tam na state oraz jeden pojawiajacy sie okazjonalnie gatunek obunogéw: blisko
ze soba spokrewnione (i wystepujace wytacznie na tym obszarze, w przesztosci jako jeden gatunek)
Eulimnogammarus verrucosus i Eulimnogammarus cyaneus oraz wystepujacy powszechnie Gammarus
lacustris. E. verrucosus rozmnaza sie w trakcie zimy, za$ E. cyaneus w trakcie lata, jednakze toleruje on
dos$¢ dobrze ekspozycje na niskg temperature. G. lacustris uznany zostat za gatunek inwazyjny dla
jeziora Bajkat, w trakcie lata rozmnaza sie on znacznie dynamiczniej niz przedstawiciele rodzaju
Eulimnogammarus, jednakze Zle znosi niskie temperatury, przez co nie jest w stanie efektywnie go
kolonizowac¢. Przeprowadzone zostato badanie, ktérego celem byto wykazanie fizjologicznych
adaptacji endemicznych dla jeziora Bajkat gatunkéw obunogéw do funkcjonowania w niskich
temperaturach. Ocena wptywu réznych temperatur na metabolizm badanych organizméw zostata
przeprowadzona poprzez ocene zawarto$ci miedzy innymi zawartos$ci glukozy i ATP oraz aktywno$ci
oksydazy cytochromu c i syntazy cytrynianowej (odpowiada za synteze cytrynianu) w prébkach
uzyskanych od badanych organizmoéw.

Na ponizszych wykresach przedstawiono zawartos¢ glukozy i ATP w prébkach uzyskanych od
badanych gatunkéw obunogéw, ktore przez 6 tygodni przebywaty w optymalnych dla nich
temperaturach. Wykresy przedstawiajg wartos$ci Srednie, za§ stupki btedu oznaczajg odchylenie
standardowe.
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Na ponizszych wykresach przedstawiono wyniki oznaczen aktywno$ci cytochromu c i syntazy
cytrynianowej w probkach uzyskanych od trzech gatunkéw obunogéw, ktore przebywaty przez kilka
tygodni w okreslonej temperaturze. Wykresy przedstawiajg wartos$ci Srednie, za§ stupki btedu
oznaczajg odchylenie standardowe.
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Na podstawie: Vereshchagina, K., Kondrateva, E., Mutin, A. et al. Low annual temperature likely prevents the Holarctic amphipod Gammarus lacustris
from invading Lake Baikal. Sci Rep 11, 10532 (2021). https://doi.org/10.1038/s41598-021-89581-x

11.1 (0-1)

Wyijasnij, dlaczego pomimo przebywania w jednym zbiorniku wodnym doszto do
wyksztatcenia dwoch gatunkow Eulimnogammarus w obrebie jeziora Bajkat.

11.2 (0-1)
Podkresl w kazdym nawiasie wtasciwe okreslenie.

Najwieksza zawartos$¢ tlenu w jeziorze Bajkat stwierdzana jest w trakcie (zimy/lata) w
(dolnej/gdrnej) czesci zbiornika. W trakcie lata przedstawiciele gatunku Eulimnogammarus
verrucosus przebywaja przede wszystkim (w gtebszych partiach/blizej powierzchni) zbiornika
wodnego.



11.3 (0-1)

Ocen, czy ponizsze interpretacje przedstawionych wynikéw badan sa prawidlowe. Zaznacz T
(tak), jesli interpretacja wynikow jest prawidlowa, albo N (nie) - jesli jest nieprawidlowa.

1. | Zawartosé glukozy w prébkach uzyskanych od G. lacustris byta bardziej TN
zroznicowana, niz u innych badanych organizmow.
2. | Zawarto$¢ ATP w prébkach uzyskanych od E. verrucosus najprawdopodobniej

. h . . . T|N
nie przekroczyta 2,5 mmol/g mokrej masy w Zzadnej z prébek.

11.4 (0-1)

Sformutuj wniosek dotyczacy wpltywu temperatury na aktywnos¢ cytochromu c u badanych
organizmow.

11.5 (0-1)

Rozstrzygnij, jaki jest stosunek aktywnosci syntazy cytrynianowej do aktywnosci oksydazy
cytochromowej c u przedstawicieli rodzaju Eulimnogammarus (wiekszy/mniejszy) w stosunku
do tego parametru u G. lacustris, a nastepnie okresl, czy moze to wynikac¢ z nasilonego
metabolizmu lipidow.

Schemat oceniania zadania 11.

11.1

1 p. - za prawidtowe wyjasnienie uwzgledniajace: 1) pore rozrodu u E. verrucosus i E. cyaneus 2)
odniesienie do izolacji rozrodczej czasowej jako przyczyny specjacji osobnikéw z populacji wyjsciowej
0 p. - za kazda inng odpowiedz lub za brak odpowiedzi.

Odpowiedz:

- Przedstawiciele E. verrucosus rozmnazaja sie w trakcie zimy, zas przedstawiciele E. cyaneus w trakcie
lata. Oznacza to, ze w przesztoSci doszto do izolacji rozrodczej czasowej w obrebie populacji
wyjsciowej, co byto przyczyna wyksztatcenia sie wspomnianych gatunkéw.

- W obrebie wyjSciowej populacji, z ktérej wyksztatcity sie gatunki E. verrucosus i E. cyaneus
wystepowaty osobniki, ktore preferowaty rozréd w trakcie innych pér roku - dochodzito wiec do



izolacji rozrodczej, ktéra skutkowata wyksztatceniem gatunku E. verrucosus, rozmnazajgcego sie w
trakcie zimy oraz E. cyaneus rozmnazajgcego sie w trakcie lata.

Komentarz: wyksztatcenie E. verrucosus i E. cyaneus jest wynikiem specjacji sympatrycznej — gatunki
te wystepuja na tym samym obszarze, a zatem nie dzieli ich zadna bariera geograficzna. Przyczyny
rozdzielenia sie wyjsciowej populacji na dwa gatunki nalezy upatrywac sie w innej porze rozrodu
preferowanej przez poszczegdlne gatunki Eulimnogammarus - cze$¢ osobnikéw z wyjsciowej
populacji rozmnazata sie przede wszystkim w trakcie lata, za$ cze$¢ przede wszystkim w trakcie zimy,
co z biegiem lat doprowadzito do powstania znacznych réznic pomiedzy nimi i wyodrebnienia sie
dwéch gatunkow.

11.2
1 p. - za prawidtowe podkreslenie wszystkich trzech okreslen.
0 p. - za kazda inng odpowiedZ lub za brak odpowiedzi.

Odpowiedz:

Najwieksza zawartosc¢ tlenu w jeziorze Bajkat stwierdzana jest w trakcie (zimy/lata) w
(dolnej/gérnej) czesci zbiornika. W trakcie lata przedstawiciele gatunku Eulimnogammarus
verrucosus przebywaja przede wszystkim (w gtebszych partiach/blizej powierzchni) zbiornika
wodnego.

Komentarz: rozpuszczalnos¢ tlenu w wodzie wzrasta wraz ze spadkiem temperatury, za$ partie
zbiornika wodnego znajdujace sie blizej powierzchni sg lepiej natlenione (bezposredni kontakt z
powietrzem). Eulimnogammarus verrucosus rozmnaza sie w trakcie zimy, co oznacza iz preferuje on
nizsze temperatury, zatem w trakcie lata, kiedy temperatura wody wzrasta, przemieszcza sie on w
glebsze partie zbiornika wodnego, gdzie temperatura wody jest nizsza.

11.3
1 p. - za wybranie dwoch prawidtowych odpowiedzi
0 p. - za wybranie jednej prawidtowej odpowiedzi lub za brak odpowiedzi.

Odpowiedz:
TT

Komentarz:

1. Im wiekszy stupek btedu, tym wieksze jest odchylenie standardowe, a wiec i zréznicowanie
wynikéw. W tym przypadku stupki btedu dla E. cyaneus i G. lacustris maja podobng wielko$¢, zatem
najlepiej je zmierzy¢, aby nie popetni¢ btedu.

2. W zakresie $rednia * 3 odchylenia standardowe znajduje sie okoto 99,7% wynikow - zakres ten w
opisanym przypadku nie przekracza 2,5 mmol/g mokrej masy, zatem NAJPRAWDOPODBNIE] nie byto
pomiaru o wiekszej warto$ci (nalezy doktadnie czyta¢ polecenie aby wiedzie¢ czy mamy stwierdzi¢ z
cala pewnoscig Ze nie byto danego wyniku czy moze okresli¢ prawdopodobienistwo jego wystgpienia).

11.4
1 p. - za prawidtowe sformutowanie wniosku.
0 p. - za kazda inng odpowiedz lub za brak odpowiedzi.

Odpowiedz:
- Aktywno$¢ cytochormu c u E. cyaneus i G. lacustris zmienia sie wraz ze zmiang temperatury, za$ u E.
verrucosus utrzymuje sie ona na statym poziomie.



- Aktywnos¢ cytochormu c u E. cyaneus i G. lacustris jest zalezna od temperatury, za$ u E. verrucosus
nie.

Komentarz: wniosek jest stwierdzeniem, ktére mozna sformutowac po analizie wynikéw
doswiadczenia. W tym przypadku mozemy zaobserwowac, ze aktywnos¢ cytochromu c u E.
verrucosus utrzymuje sie generalnie na statym poziomie bez wzgledu na temperature, za§ w
przypadku pozostatych badanych gatunkéw aktywnos¢ ta ulega zmianom. Nalezy pamietac o
odniesieniu sie do wszystkich badanych organizmow.

11.5
1 p. - za prawidtowe rozstrzygniecie (wiekszy) oraz podanie prawidtowej odpowiedzi.
0 p. - za kazda inng odpowiedz lub za brak odpowiedzi.

Odpowiedz:
- Wiekszy, tak.

Komentarz: w przypadku G. lacustris aktywnos$¢ obu wskazanych w zadaniu enzyméw utrzymuje sie
na zblizonym poziomie, za$ u przedstawicieli rodzaju Eulimnogammarus aktywno$¢ syntazy
cytrynianowej jest istotnie wyzsza od aktywnosci cytochromu c. Cytrynian nalezy kojarzy¢ z cyklem
Krebsa - substratem tego procesu jest miedzy innymi acetylo-CoA, ktéry powstaje np. w wyniku
rozktadu kwasow ttuszczowych. W zwigzku z powyzszym zwiekszony rozktad ttuszczow moze
przetozyc¢ sie na zwiekszenie aktywnoS$ci tego enzymu.



XIII. Ekspresja informacji genetycznej.

Zdajacy:

1) poréwnuje strukture genu organizmu prokariotycznego i eukariotycznego;

e podaje funkcje genu,

Gen to odcinek DNA, ktdry zawiera pelng informacje o budowie biatka i RNA przekazywang
organizmom potomnym. Informacja genetyczna zapisana jest w sekwencji (kolejnosci)

nukleotydéw kwaséw nukleinowych - DNA lub RNA, w przypadku wirus6w RNA.

e przedstawia strukture genu,
e wskazuje réznice miedzy eksonem a intronem,

Struktura genu.
a) Cagéct HRUIGHIRAINR
- u organizmow eukariotycznych podzielone na eksony i - U organizméw prokariotycznych

introny nie wystepuja, a geny sg zebrane w operony.

eksony
- odcinki genu kodujace informacje o kolejno$ci aminokwaséw w biatku lub nukleotydéw w RNA.

- odcinki genu, ktdre nie petnig funkcji kodujacych

introny i czeéci regulatorowe genu to/Sékwencje niekodujace’ genu.

operon

C promoter operator structural genes
regulatory gene

—_— A B C D

DNA[] I I I I I I I [ [

Struktura genu prokariota.

b) Czesci FEUIAtOROWE

- biorg one udziat w regulowaniu odczytywania informacji genetyczne;j.




e okres$la lokalizacje DNA w komorkach prokariotycznej i eukariotyczne,
Porownanie genomow prokariotycznych i eukariotycznych.

Genom sktada sie z genow oraz znajdujacych sie pomiedzy genami, czyli
Jest to informacja genetyczna komdérki lub organizmu, zawarta w

DNA; rowniez materiat genetyczny wiruséw (RNA lub DNA).

GENOMY PROKARIOTYCZNE GENOMY EUKARIOTYCZNE
— maja niewielkie rozmiary — maja duze rozmiary

— leza bezposrednio w cytoplazmie komdrki | przewazajaca cze$¢ genomu znajduje
zwykle caty genom jest zawarty w jednej sie w jadrze komoérkowym

czasteczce DNA (najczesciej kolistej genom jadrowy wystepuje zwykle w
nazywanej genoforem - chromosomem postaci bardzo dtugich, liniowych
bakteryjnym) czasteczek, u wiekszosci genom jadrowy
poza genoforem w komoérce moze jest podwojny

wystepowac kolista lub liniowa czasteczka poza jadrowym genomem wystepuje
DNA plazmidowego (plazmid) réwniez genom mitochondrialny, au
zawierajg mniejsza niz u eukariotow roslin takze genom chloroplastowy w
liczbe gendéw (geny ciagte, bez postaci kolistych czasteczek DNA
intronow) geny w genomie eukariotycznym sa

nieciagle (wystepuja eksony i introny)
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Jadro komérkowe

Chromosom bakteryjny

e rozroznia geny ciggte nieciagte,

Geny ciagte wystepuja gtéwnie w genomie organizmoéw prokariotycznych.

Geny niecigglte wystepuja w komorkach eukariotycznych. Geny te zawierajg dtugie
sekwencje zasad, ktore nie koduja aminokwaséw tworzacych ostateczny produkt - sg
to tzw. sekwencje przerywnikowe, okreslane jako introny.



2) opisuje proces transkrypcji z uwzglednieniem roli polimerazy RNA;

e omawia na podstawie schematow etapy odczytywania informacji genetycznej,
e lokalizacja przebiegu poszczegdlnych etapdw ekspresji genu w komoérkach,

Ekspresja gendw to proces _ ktdéra zawarta jest w genach.

Wyrdézniamy dwa etapy, w przypadku gendw, ktore zawieraja informacje o budowie biatka:

a) _ - pierwszy etap ekspresji gendw. Podczas tego procesu, sekwencja DNA jest
kopiowana na RNA. U eukariontéw zachodzi w jadrze komérkowym, a u prokariontéw w cytozolu.

b) Translacja - synteza biatka. Zachodzi w cytozolu.

DNA — [ESRSKIVPEE > mRNA

e omawia przebieg transkrypcji,

a) Inicjacja transkrypdji.

Aby rozpocza¢ transkrypcje genu, polimeraza RNA Il taczy sie z DNA genu w regionie
nazywanym ﬂ Zasadniczo, promotor méwi polimerazie, gdzie "usig$¢" na DNA i
rozpoczac transkrypcje.

Miejsca rozpoznania Frﬁgr\.&n} wlegajacy

anskrypcjl
5' » : 3
O R
Promotor l
Polimeraza RNA
Sl‘rﬁ—l—l—l—m 3
R T

Matryca

Region promotora wystepuje przed (i troche naktada sie z) fragmentem ulegajacym transkrypcji,
ktérego transkrypcje kontroluje. Zawiera miejsca rozpoznawania przez h I lub



miejsca wigzania biatek pomocniczych. DNA _ w regionie promotora, wiec polimeraza
RNA Il moze rozpocza¢ transkrypcje.

Kazdy gen (lub u bakterii, kazda grupa genéw przepisywana razem) ma swoj wtasny promotor.
Promotor zawiera sekwencje DNA, ktéra pozwala polimerazie RNA lub jej biatkom pomocniczym
przytaczy¢ sie do DNA. Kiedy tworzy sie "oczko transkrypcyjne”, polimeraza moze rozpocza¢
transkrypcje.

b) Elongacja

To wydtuzenie tancucha RNA. Podczas elongacji, polimeraza RNA "kroczy" wzdtuz jednej nici DNA,
znanej jako ni¢ matrycowa, w kierunku od 3' do 5'. Dla kazdego nukleotydu w matrycy, polimeraza
RNA dodaje pasujace (komplementarne) nukleotydy RNA do korica 3' tanicucha RNA.

Nalezy pamieta¢, ze zamiast wystepuje uracyl.

Na pokazanym obrazie mikroskopowym, gen jest przepisywany przez wiele polimeraz RNA na raz.
Lancuchy RNA sa obok poczatku genu i staja sie dtuzsze jak polimeraza porusza sie ku
koncowi genu. Ten wzdr tworzy rodzaj klinowatej struktury tworzonej przez transkrypt RNA
rozchodzacy sie w réznych kierunkach od DNA genu.

c¢) Terminacja transki‘ypii.

Polimeraza RNA II kontynuuje transkrypcje do czasu, kiedy otrzyma _ Proces zakonczenia
transkrypcji jest nazywany terminacjg i zachodzi, kiedy polimeraza przepisuje sekwencje DNA znang
pod nazwa [SEmENaLSR
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e przedstawia budowe mRNA,

pre-mRNA

| , 1 11 | | N | |

5 / \ 3
INTRONY modyfikacja budowy koficéw

pre-mRNA EKSONY
cap [s' UTR / \ 3 UTR ‘ ogon
poli(A)
I I .

[ 11 I I | I

l

wycinanie intronéw i laczenie eksonéw
sktadanie dojrzalego mRNA

» 2 ogon
cap5UTR| SEKWENCJA KODUJACA = CDS ol SRR pobi(A)

|
5 3

e wskazuje na podstawie ramki odczytu oraz na podstawie kierunku transkrypcji ni¢ kodujaca i
ni¢ matrycowsa,

_— synteza RNA od konca 5' do 3'. Powstaje czasteczka RNA, ktora jest komplementarna
nici matrycowej DNA. Jedna ni¢, ni¢ matrycowa, stuzy jako matryca do syntezy komplementarnego
transkryptu RNA. Druga ni¢, ni¢ kodujaca jest identyczna z transkryptem RNA co do sekwencji, poza
tym, Ze ma uracyl (U) w miejscu tyminy (T).

Przyktad:
Ni¢ kodujaca: 5'-ATGATCTCGTAA-3'
Ni¢ matrycowa: 3'-TACTAGAGCATT-5'

Transkrypt RNA: 5'-AUGAUCUCGUAA-3'




e omawia przebieg odwrotnej transkrypcji wirusowego RNA,
e wymienia przyktady wiruséw, u ktérych zachodzi odwrotna transkrypcja.

Odwrotna transkrypcja.

Proces przepisania informacji genetycznej z RNA na DNA. Enzym katalizujgcy ten proces to odwrotna
transkryptaza. Zachodzi w cyklu infekcyjnym retrowiruséw - np. HIV.

RNA — odwrotna transkrypcja

HIV Entry to T Cell

CD4 receptor and
coreceptor

Double

stranded DNA Mk
\M _*__Viral RNA
S ~ 1
/ ” Reverse
/1/,\ tmnst.:rlption

—— ¢DNA

Integration

Chromosomal DNA A Provirus

3) opisuje proces obrobki potranskrypcyjnej u organizméw eukariotycznych;

*wymienia i wyjasnia rodzaje modyfikacji potranskrypcyjnej pre-mRNA (sktadanie RNA, modyfikacja
budowy koncow),
porownuje pre-mRNA z mRNA.

a) skladanie RNA (splicing)

To _ sekwencji niekodujacych - intronow i - ze soba eksonow. Splicing RNA jest
zjawiskiem, ktore wystepuje w organizmach eukariotycznych po transkrypcji DNA na RNA i polega na
usunieciu intronow genu, zachowujac egzony.

Uwaza sie jg za fundamentalng w ekspresji genéw.

Wystepuje w wyniku zdarzen eliminacji wigzania fosfodiestrowego miedzy egzonami i intronami,
a nastepnie wigzania wigzania miedzy egzonami. Splicing wystepuje we wszystkich _,
jednak jest on bardziej istotny w czasteczce informacyjnego RNA. MozZe réwniez wystepowaé w
czasteczkach DNA i biatek.

_ jest ogromnym kompleksem biatkowym, ktéry jest odpowiedzialny za katalizowanie
etapdw splicingu. Sktada sie z pieciu typow “ o nazwie U1, U2, U4, U5i U6
oraz biatek. Spekuluje sie, Ze spliceosom bierze udziat w fatdowaniu pre-mRNA, aby prawidtowo
dopasowac go do dwoch regionow, w ktorych nastapi proces splicingu.



- u ludzi donoszono, Ze istnieje okoto 90 000 r6znych biatek i wcze$niej sgdzono, Ze powinna istniec¢

- wraz z pojawieniem sie nowych technologii i projektu ludzkiego genomu stwierdzono, Ze mamy
tylko okoto 25 000 gendéw. Jak to mozliwe, Ze mamy tak wiele biatek?

- egzony nie mogga by¢ sktadane w tej samej kolejnosci, w jakiej zostaty przepisane na RNA, ale sg one
uporzadkowane przez ustanowienie nowych kombinacji. Zjawisko to znane jest jako alternatywny
splicing. Z tego powodu pojedynczy transkrybowany gen moze wytwarzac wiecej niz jeden typ
biatka.

- ta niespdjnos$¢ miedzy liczbg biatek a liczbg genow zostata wyjasniona w 1978 r. Przez badacza
Gilberta, pozostawiajac tradycyjna koncepchgﬂ

% exon 1 Exen 2 Exon 3 Exon 4 Excn 5
DNA DRy (< D PPN R DD RN < D I D X Il D PR D
Exon 1 Exon 2 Exon 3 Exond Exon 5
RINA o s e L L kb - —
[ Alternative Splicing 1
1 2 3 4 5 1 2 4 5 1 2 3 L

mRNA

Protein A Protein B Protein C

b) modyfikacja budowy koncéw pre- mRNA:

— przytaczenie czapeczki na koncu 5'. Czapeczka to nukleozyd guaninowy zawierajacy grupe
metylowa. Funkcja czapeczki jest ochrona przed egzonukleazami odpowiedzialnymi za
degradacje mRNA.

wigzanie 5°,5-trifosforanowe
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CZAPECZKA o grupe metylowa

1,2 - rézne zasady azotowe (A, U, C, G)



— przytaczenie tzw. ogonka poli(A) na koncu 3'. Ogonek chroni przed degradacja mRNA i zapewnia
jego stabilnosc¢.

¢ EmmEEsEEE s (A ACATA

Czapeczka 5° Ogon poli-A

4) przedstawia cechy kodu genetycznego;
*wymienia i przedstawia cechy kodu genetycznego,

a) _ - trzy kolejne nukleotydy, czyli kodon, stanowig zapis jednego aminokwasu z tancucha
polipeptydowego.

5 3
AAUCUCGUA,
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b) Jednoznaczny - jeden kodon wyznacza doktadnie jeden aminokwas.

c) Bezprzecinkowy - miedzy kolejnymi kodonami nie wystepujg nukleotydy, ktore nie bytyby
odczytywane.

e
AUGCGCGC AUGCGCGCG
S a0

” \

d) Zdegenerowany - jeden aminokwas moze by¢ kodowany przez kilka réznych kodonow.

e) _ - zaden nukleotyd danego kodonu nie wchodzi w sktad kolejnego kodonu.

. v
AUGCGCGCG  AUGCGCGCG
A o S At sl

— S | S,

N
N

a) Uniwersalny - najczesciej te same kodony wyznaczajg te same aminokwasy u réznych gatunkdow.

b) Kolinearny - kolejno$¢ nukleotydéw odpowiada kolejnosci aminokwaséw w biatku.



e analizuje tabele kodu genetycznego,

- 5posb, w jaki w DNA jest Zapisana informacja genetyczna.

KOD GENETYCZNY Druga litera

uuu

UAU Tyrozyna uGuU Cysteina
uucl  ®e  UCC| seyna (UAC M uGC|  ©m®
UUA|  Leucyna (UCA (Sen) UAA — UGA| stop

uuGl ¥ yce 'UAG 'UGG| Toplofan
cuu ccu CAU| Histyayna  CGU

Fenyloalanina UCU
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Sposrod wszystkich kodonow wyrédzniamy -, ktére nie kodujg zadnego aminokwasu. S3 to tak
zwane h ktorych zadaniem jest zakonczenie procesu syntezy biatka.

UAA UAG UGA

e wyjasnia zasade kodowania informacji genetycznej przez kolejne tréjki nukleotydow,

e zapisuje sekwencje aminokwasdw tanicucha peptydowego na podstawie sekwencji
nukleotydow mRNA.

Y
OCAU GAOCUCGUAAGA
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5) opisuje proces translacji;

e omawia przebieg translacji (inicjacja, elongacja, germinacja),

e okres$la role aminoacylo-tRNA i rybosoméw w translacji,

e okres$larole i sposoby modyfikacji potranslacyjnej biatek,

e wyjasnia, w jaki sposéb w komorkach eukariotycznych dochodzi do zwiekszenia wydajnosci
translacji,

e wyjasnia, w jaki sposéb dochodzi do tworzenia sie polirybosomoéw,

e wyjasnia biologiczne znaczenie polirybosomow

¢ budowa rybosomu a przebieg translaciji,

Przebieg biosyntezy biatek u eukariontow - translacja.

Powstaty mRNA zostaje przetransportowany z jadra komorkowego do _ gdzie zachodzi
proces translacji. Sktada sie on z trzech etapdw: inicjacji, elongacji i terminacji.
Proces przeprowadzany jest przez rybosomy. W rybosomach znajduja sie specjalne miejsca aktywne.

a) _ - przez ktére wchodzi aminoacylo-tRNA (z wyjatkiem pierwszego aminoacylo-tRNA -
fMet-tRNA, ktére wchodzi przez miejsce P),

b) Miejsce P - miejsce wigzania czasteczek tRNA z wydtuzajacym sie taricuchem polipeptydowym.

c) Miejsce E - miejsce odtgczania tRNA.

r _~ Aminokwas
e

Duza podjednostka Met

rybesomu \

tRNA

Antykodon

5" mRNA LCAUGUGGUUC, .. 3
Kodon

Mata podjednostka
rybosomu



a) Inicjacja translacji

U eukariontow inicjacja translacji moze przebiega¢ na dwa sposoby.

Pierwszy z nich to _ Ztozony z czynnikéw inicjacji
translacji elF4E, elF4G i elF4A

kompleks elF4F wigze sie z czapeczka i z biatkiem PABP wigzacym

ogon poli-A.

Mata podjednostka rybosomu 40S wigze elF1, elF3, elF5 i kompleks elF2-GTP-Met-tRNAI.
Nastepnie elF3 wchodzi w interakcje z eIF4G zwigzanym z czapeczka. Taki kompleks inicjacyjny
zaczyna przesuwac sie wzdluz czasteczki mRNA w kierunku od 5' do 3', aZ natrafi na kodon
start AUG. Wtedy nastepuje uwolnienie niektérych czynnikéw i zwigzanie sie duzej podjednostki
rybosomu 60S z mata. Powstaje funkcjonalny rybosom i rozpoczyna sie elongacja.

Drugi z nich to _ u eukariontoéw nie wymaga przemieszczania sie

kg
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<>

UAC
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60S subunit

podjednostki rybosomu od czapeczki do kodonu start. Czynniki ITAF umozliwiajg matej podjednostce
rybosomu 40S zwigzanie sie z sekwencjg IRES (ang. internal ribosome entry site - wewnetrzne miejsce
wigzania rybosomu). Sekwencje IRES wystepuja m.in. w genach ulegajacych ekspresji pod wptywem
czynnikow stresowych. Mozna je znalez¢ takze u wirusow.


https://pl.wikipedia.org/wiki/Eukarionty
https://pl.wikipedia.org/wiki/Czapeczka_(genetyka)
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TRUST
b) Elongacja translacji

Wydtuzenie sie tancucha aminokwasdw rozpoczyna sie od przytgczenia nastepnego tRNA z
aminokwasem. Wéwczas rybosom tgczy aminokwasy wigzaniem peptydowym. Nastepnie tRNA
opuszcza rybosom, ktéry przesuwa sie na kolejny kodon. Proces ten powtarza sie wielokrotnie, dzieki
czemu tancuch aminokwaséw stopniowo sie wydtuza.

¢) Terminacja translacji

Ostatnia faza translacji. Rybosom przesuwa sie wzdtuz mRNA do momentu napotkania jednego z
kodondéw STOP: UAA, UAG lub UGA. Rybosom odt3acza sie od mRNA, a uwolnione biatko przyjmuje
charakterystyczng dla siebie forme przestrzenng

Release Fre
- polypeptide
5'“%"‘%,“‘
¥ —>  —
. 5 & .
Stop codon 2 GOP + 2@ —

(UAG, UAA, or UGA)



Przebieg biosyntezy biatek u prokariontéw - translacja.

U prokariontéw inicjacja translacji _
- malej i duzej podjednostki rybosomu,

- czynnikow inicjacji translacji,

- - (jako zrodta energii),

- _ (ze zwigzanym aminokwasem formylometioning).

a) inicjacja translacji

Mata podjednostka rybosomu wigze sie z czynnikiem inicjacji translacji IF3. 16S rRNA z matej
podjednostki rybosomu 30S rozpoznaje i wigze komplementarng sekwencje Shine-
Dalgarno (zawiera duzo G i A) w mRNA. Czynnik inicjacji translacji [F2 wigze sie z fMet-tRNA i
pomaga mu zwigzac sie z matg podjednostka rybosomu.

Inicjacja koriczy sic iiiaczenicHIGNZEIDOICANOSRINYDOSOMI | uwolnieniem czynnikow

inicjacji translacji.

Bakteryjna inicjacja translacji
Duza podjednostka

e rybosomu
fMet fMet

Mata podjednostka

rybosomu Inicjatorowe tRNA

5 GGAGG : 3 5’ GGAGG

sekwencja Kodon start
Shine-Dalgarno L 1

Kompleks inicjacyjny

3

Dlaczego wykorzystuje sie sekwencje
Shine-Dalgarno?

Bakteryjne geny sg czesto
przepisywane grupami

(nazywanymi operonami), wiec jeden
bakteryjny mRNA zawiera sekwencje
kodujaca dla kilku gendéw. Sekwencja
Shine-Dalgarno oznacza miejsce startu
kazdej kodujacej sekwencji, pozwalajac
rybosomowi na znalezienie
odpowiedniego kodonu start dla
kazdego genu.



https://pl.wikipedia.org/wiki/Prokarionty
https://pl.wikipedia.org/wiki/Rybosom
https://pl.wikipedia.org/wiki/Guanozyno-5%E2%80%B2-trifosforan
https://pl.wikipedia.org/w/index.php?title=IF3&action=edit&redlink=1
https://pl.wikipedia.org/w/index.php?title=IF2&action=edit&redlink=1
https://pl.wikipedia.org/w/index.php?title=FMet-tRNA&action=edit&redlink=1

a » Head

Oddziatywania helisy SD z rybosomem.

a. Lokalizacja helisy Shine-Dalgarno(zétty) w stosunku do struktury 16S rRNA w kompleksie
podobnym do inicjacji rybosomu 70S. Helisy 23a, 26 i 28, ktdre stykajg sie z helisg SD, sg
renderowane w postaci ciemnoniebieskiej wstgzki, a helisa SD jest pokazana na zétto.

b. Oddziatywania helisy SD z helisami 23a, 26 i 28 16S rRNA. tRNA w miejscu P pokazano na
pomaranczowo.

wwav.ddeiongz

b) elongacja translacji

Po wejsciu fMet-tRNA do miejsca P miejsce A otwiera sie i
umozliwia zwigzanie sie kolejnego aminoacylo-tRNA. W tym
wigzaniu bierze udziat czynnik elongacji translacji EF-Tu. W
ten sposob rozpoczyna sie elongacja.

Rosnacy polipeptyd odtacza sie od tRNA w miejscu P, a miedzy
ostatnim aminokwasem a aminokwasem przytagczonym do
tRNA w miejscu A tworzy sie wigzanie peptydowe. Reakcja ta
jest katalizowana przez rybozym peptydylotransferaze -
23S rRNA w podjednostce 50S rybosomu. Rybosom przesuwa
sie o trzy nukleotydy na nici mRNA, z ktérg sg zwigzane tRNA. Dzieki temu polipeptyd przesuwa sie z
miejsca A do miejsca P, a nienatadowane tRNA trafia do miejsca E.



https://pl.wikipedia.org/wiki/Rybozymy

analogiczne do enzvmow biatkowvch.

Rybozym - substancje zbudowane z kwasu rybonukleinowego (RNA) zdolne
do katalizowania pewnych reakcji chemicznych. Spetniajg zatem funkcje

c) terminacja translacji

Kiedy kodon terminacyjny znajdzie sie w miejscu A rybosomu,
nastepc fermmAGA SFaRSTAE

Kodony terminacyjne nie s3 rozpoznawane przez zZadne tRNA,

ko przez czynniki uwalniajace, ktére sg odpowiedzialne za
i uwolnienie

nowo powstatego biatka z rybosomu. U prokariontéw za proces
terminacji translacji odpowiedzialne sg dwa czynniki — RF1 i
RF2.

Czynnik RF1 rozpoznaje kodony UAA i UAG, a RF2 rozpoznaje
kodony UAA i UGA.

Po terminacji i RNANRNASSUWAIIANSZRYDOSOMIN 2 on

sam dysocjuje na podjednostki, ktore moga zosta¢ ponownie
wykorzystane do inicjacji translacji kolejnego mRNA.

TERMINACJA

0%,
&: ‘o.:::z

STOP
E P A

Terminacja translacji nastepuje wtedy, gdy
w miejscu A rybosomu znajdzie sie jeden z
kodonoéw terminacyjnych (kodonéw STOP):

UAG (amber)

UAA (ochre)

UGA (opal)


https://pl.wikipedia.org/wiki/Kwasy_rybonukleinowe
https://pl.wikipedia.org/wiki/Kataliza
https://pl.wikipedia.org/wiki/Reakcja_chemiczna
https://pl.wikipedia.org/wiki/Enzymy
https://pl.wikipedia.org/wiki/Bia%C5%82ko

6) porownuje przebieg ekspresji informacji genetycznej w komorce prokariotycznej i eukariotycznej;

e porownuje ekspresje genéw w komoérkach prokariotycznych i komoérkach eukariotycznych
(przestrzennie i czasowo).

Roéznice w transkrypcji.

Cechy Komorki prokariotyczne Komorki eukariotyczne
Liczba . ) ) .
rodzajéw Jeden rodzaj polimerazy RNA Trzy rodzaje polimeraz
polimeraz RNA
RNA
Poniewaz polimeraza RNA jest
Dostep Polimeraza ma bezposredni dwukrotnie wieksza od nukleosomu
polimerazy  dostep do DNA genoforu musi uprzednio nastgpi¢ rozluznienie
RNAdoDNA  pakteryjnego struktury nukleosomalnej
chromosomu. W chromosomach
politenicznych daje sie
zaobserwowac tzw. PUFY, ktére sa
miejscem despiralizacji
chromatyny i bardzo aktywnej
syntezy RNA
Sktadajg sie z dwoch krétkich
sekwencji DNA noszgcych Zawiera ,KASETE TATA”
Budowa nazwe zlokalizowana 30 par zasad
promotora ,KASETY PRIBNOWA” i kasety- przed miejscem inicjacji
35, transkrypcji
ktore sa zlokalizowane 10-35
zasad przed miejscem inicjacji
transkrypcji
Kilka genéw moze mie¢ ) ,
Liczba wsp6lnego promotora i s3 one Kaz.dy gen ma wlasnego prom.otOI-‘al
promotoréw wtedy transkrybowane razem. jest transkrybowany oddzielnie
Struktura Policistronowy Monocistronowy
mRNA
CISTRON - gen stanowiacy jednostke funkcjonalng kodujaca
jeden polipeptyd
Geny maja budowe ciagla, Geny skladaja sie z intronéw i
Budf)wa sktadajac sie wytacznie z eksonow
genow sekwencji kodujacych
transkrypty bakteryjnych pre-mRNA sktadajacy sie z intronow
gendéw nie ulegaja modyfikacji, i eksonéw stanowi pierwotny
mRNA stanowi pierwotny transkrypt jadrowy. Po transkrypcji,
transkrypt ale przed translacjg zostajg wyciete
. . powstaty w wyniku introny i powstaje mRNA - wtérny
DO]rlz{ilvxanle transkrypcji mRNA ulega transkrypt jadrowy
bezposrednio translacji RNA 1acza sie z biatkami, tworzac
kompleksy rybonukleoproteidowe
(RNP). Informosomy wystepujace
w jajach jezowcdow czy nasionach
ro$lin to mRNA potaczone z
biatkami
Brak rozdziatu czasowego i Wystepuje rozdziat czasowy i
Rozdziat przestrzennego miedzy przestrzenny miedzy
miedzy transkrypcja i translacja. DNA transkrypcja i translacja. DNA
transkrypcja genoforu nie jest oddzielony chromosomo6w oddzielony jest od
a translacja btona jadrowa od cytoplazmy cytoplazmy btona jadrowa




OKres Kilka mi Kilkanascie godzin (w erytroblastach
pottrwania 1ka minut nawet kilka dni)
mRNA

Réznice w translacji.

Komdrki prokariotyczne Komdrki eukariotyczne
Kodon inicjacyjny AUG w mRNA Kodon inicjacyjny AUG w mRNA koduje
(rzadko GUG) koduje metionine
formylometionine

Kodon inicjacyjny w mRNA jest
sygnalizowany jednym z kodonow
nonsensownych, wystepujacych w

Kodon inicjacyjny w mRNA jest poprzedzony 7-
metyloguanozyna (struktura ,kap”,

mRNA przed kodonem AUG czapeczka)
Brak sekwencji poli A na koricu 3' mRNA _
Rybosomy mniejsze wystepujace wolno Rybosomy wieksze, wystepujace
w cytoplazmie (brak retikulum wolno w cytoplazmie lub zwigzane z
endoplazmatycznego) retikulum endoplazmatycznych
Proces wrazliwy na dziatanie . ' _ _
chloramfenikolu (blokuje transferaze Proces wrazllwy na dziatanie cykloheksymidu
peptydowg) oraz tetracykliny (blokuje (blokuje transferaze peptydow3)

wigzanie tRNA z rybosomem)

7) przedstawia istote regulacji ekspresji genéw u organizméw eukariotycznych.

wymienia poziomy kontroli ekspresji gen6w w komorce eukariotycznej (regulacja dostepu do
genu, inicjacji transkrypcji: czynniki transkrypcyjne, alternatywne sktadanie RNA, blokowanie i
aktywowanie translacji mRNA),

opisuje, na czym polega alternatywne sktadanie RNA,

- u ludzi donoszono, Ze istnieje okoto 90 000 réznych biatek i wczes$niej sadzono, Ze powinna istnie¢

- wraz z pojawieniem sie nowych technologii i projektu ludzkiego genomu stwierdzono, Ze mamy
tylko okoto 25 000 genéw. Jak to mozliwe, Ze mamy tak wiele biatek?

- egzony nie moga by¢ sktadane w tej samej kolejnosci, w jakiej zostaty przepisane na RNA, ale s3 one
uporzadkowane przez ustanowienie nowych kombinacji. Zjawisko to znane jest jako alternatywny
splicing. Z tego powodu pojedynczy transkrybowany gen moze wytwarzac wiecej niz jeden typ
biatka.

- ta niespdjnos$¢ miedzy liczbg biatek a liczbg genow zostata wyjasniona w 1978 r. Przez badacza
Gilberta, pozostawiajac tradycyjna koncepcj Qgﬂ

> Exon 1 Exen 2 Exon 3 Exond Exon 5

DNA DRSSy PO R P D RN < DD DN D PO DD DO T

Exon 1 Exon 2 Exon 3 Exon 4 Exon 5
RNA = e FTPPPTPITN e

v1—;!'«I':eernali\|'e Splicing |

1 2 3 4 5 1 2 4 ] 1 2 3 S

mRNA ety
Translation Translation

Protein A Protein B Protein C



e wyjasnia, dlaczego komorki cztowieka sg zr6znicowane pod wzgledem budowy i funkcji, chociaz
majg te samg informacje genetyczna,

Réznice w wygladzie i funkcjach komdrek powodowane s3 tym, ze w r6znych komoérkach organizmu
(mimo zawartej w nich takiej samej informacji genetycznej) ekspresji ulegaja rozne / inne geny.

e wyjasnia, na czym polega regulacja dostepu do genu w komorce eukariotycznej,

Regulacja ekspresji genow jest procesem decydujacym o tym, ktory z fragmentéw DNA komérki ma
ulega¢ ekspres;ji (by¢ wykorzystywanym do tworzenia funkcjonalnego produktu, np. biatka).

e wyjasnia, w jaki spos6b powstaja rézne formy biatek podczas ekspresji jednego genu,

Regulacja ekspresji genow zachodzi, gdy komdérka kontroluje, ktére geny z wielu genow
wystepujacych w jej genomie majg zostac "wiaczone" (ulegac¢ ekspresiji). Dzieki regulacji ekspresji
genow, kazdy rodzaj komérki w Twoim ciele ma inny zestaw aktywnych genéw - pomimo faktu, ze
prawie wszystkie komdrki Twojego ciata zawierajq doktadnie to samo DNA. Te r6zne wzory ekspresji
genow powodujg powstanie réznych rodzajow komoérek majacych rézne zestawy biatek, co sprawia, ze
kazdy rodzaj komoérki jest wyjatkowo wyspecjalizowany do petnienia swojej funkcji.

e omawia role sekwencji niekodujgcych RNA w regulacji ekspresji gen6w w komorce
eukariotycznej,

Eukariotyczna ekspresja gené6w obejmuje wiele etapow i prawie wszystkie z nich moga podlegac
regulacji. R6zne geny sg regulowane w réznych momentach i powszechne jest, ze geny (w
szczegblnosci wazne lub silne) sg regulowane na wielu etapach.

Obrobka RNA. Splicing, dodawanie czapeczki i ogona poli-A do czgsteczki RNA moze podlegac
regulacji a wiec moze wyj$¢ poza jadro komoérkowe. R6zne mRNA moga powstawac z tego samego

pre-mRNA podczas alternatywnego splicingu.

[EUkARIOTYC2NA ERSPRESIA GENGW |

Strwlcburo. cvomatyny
‘ )  ONA l

&/ - » Tmnsla,cdb.

/| Teomskaypegp-
\ 0brobea

MRNA

Horvo WomorLones



e wyjasnia, w jaki sposéb regulacja ekspresji gendw u organizmow wielokomorkowych umozliwia
zroznicowanie komorek na poszczegoélne typy.

Wszystkie komorki, zaré6wno prokariotyczne, jak i eukariotyczne, cechuje precyzyjna
regulacja ekspresji gendw. Pozwala im ona, w pewnym zakresie, na przystosowanie sie do
zmiennych warunkéw $rodowiska oraz réznicowanie wzgledem pelnionych funkcji.
Mechanizmy regulacji genéw umozliwity powstanie organizmoéw wielokomérkowych

i specjalizacje grup komérek w tkanki i narzady.

Zadanie 1.

SSB (biatka wiagzace jednoniciowe DNA) to rodzaj zwigzkéw chemicznych, ktére zidentyfikowano w
komorkach prokariotycznych, eukariotycznych oraz w wirusach. SSB wykryte u wirusa HSV-1 ma
prostg budowe (jest jednoniciowe) i zostalo nazwane ICP-8. Bakteryjne SSB wystepuja w postaci
dimeréw, za$ kazda ich podjednostka sktada sie z trzeci nici w ktérych przewazaja 3-harmonijki. W
jadrach komérek eukariotycznych stwierdza sie obecnos¢ RPA (biatko replikacyjne A), peti ono takg
samg funkcje jak SSB, jednakze ich sekwencja nie wykazuje podobienstwa do bakteryjnych SSB. Biatko
RPA sktada sie z trzech réznych tancuchéw polipeptydowych. W mitochondriach komorek
eukariotycznych obecne jest jeszcze inne biatko petnigce te sama funkcje, ktére nazywane jest mtSSB.

Zadanie 1.1 (0-1)
Wyjasnij znaczenie biatek SSB w procesie replikacji.



Zadanie 1.2 (0-1)
Podkresl w kazdym nawiasie wlasciwe okreslenie.

Domeny SSB wigzace DNA wykazujg charakter (zasadowy/kwasowy), za$ posiadanie przez nie duzej
liczby aminokwaséw z (duzg/mata) liczbg grup funkcyjnych pozwala na mocniejsze wigzanie DNA.
Struktura mtSSB najprawdopodobniej (wykazuje/nie wykazuje) podobienstwo/a do bakteryjnych
SSB.

Zadanie 1.3 (0-1)
Na podstawie przedstawionych informacji okresl najwyzsza rzedowos$¢ struktury biatka RPA.
Odpowiedz uzasadnij.

Zadanie 1.4 (0-1)
Zaznacz P, jesli podana informacja jest prawdziwa, albo F - jesli jest falszywa.

1. | RPAjest analogiem bakteryjnych SSB. P F
2. | Dluzsza obecnos$c¢ jednoniciowego DNA stwierdza sie wylacznie u p F
wiruséw.

Zadanie 1.5 (0-1)
Podaj nazwe innego niz replikacja DNA procesu, w ktorym uczestniczy RPA.



Schemat oceniania zadania 1.

1.1

1 p. - za prawidtowe wyjasnienie uwzgledniajace: 1) wigzanie jednoniciowych fragmentow DNA
przez SSB 2) zapobieganie tworzeniu sie przypadkowych dwuniciowych fragmentéw DNA 3)
zapewnienie sprawnego przebiegu replikacji

0 p. - za kazda inng odpowiedz lub za brak odpowiedzi.

Odpowiedz:

- SSB wigza jednoniciowe fragmenty DNA ktore powstajg w trakcie procesu replikacji i zapobiegaja
przypadkowemu tworzeniu sie fragmentéw dwuniciowych, co utrudniatoby przebieg replikacji DNA.
- W trakcie replikacji dochodzi do rozdzielenia fragmentéw DNA na dwie pojedyncze nici, ktére
wigzane sg przez SSB, co zapobiega ich ponownemu potgczeniu, dzieki czemu replikacja moze
przebiegac sprawnie.

Komentarz: na poczatku procesu replikacji dwuniciowa czasteczka DNA jest rozdzielana na dwie
pojedyncze nici (odpowiadajg za to helikazy). Biatka SSB zapobiegaja ponownemu, przypadkowemu
potaczeniu tychze nici lub przypadkowemu powstawaniu fragmentéw dwuniciowych w obrebie danej
nici, dzieki czemu replikacja przebiega sprawnie.

1.2
1 p. - za prawidtowe podkreslenie wszystkich trzech okreslen.
0 p. - za kazda inng odpowiedz lub za brak odpowiedzi.

Odpowiedz:

Domeny SSB wigzace DNA wykazuja charakter (zasadowy/kwasowy), za$ posiadanie przez nie duzej
liczby aminokwasoéw z (duza/mata) liczbg grup funkcyjnych pozwala na mocniejsze wigzanie DNA.
Struktura mtSSB najprawdopodobniej (wykazuje/nie wykazuje) podobienistwo/a do bakteryjnych
SSB.

Komentarz: DNA ma charakter kwasowy, co sprawia ze struktury ktére sie z nim wigza (np. histony)
musza wykazywac charakter zasadowy. Wieksza liczba grup funkcyjnych pozwala stworzy¢ z
fragmentem DNA wiecej oddziatywan miedzyczgsteczkowych, co przektada sie na mocniejsze
potaczenie. mtSSB najprawdopodobniej ma podobng do bakteryjnych SSB strukture, co wynika z
teorii endosymbiozy.

1.3
1 p. - za prawidtowe okreslenie wraz z uzasadnieniem odnoszacym sie do cech wskazanej rzedowosci
struktury biatka.

0 p. - za kazda inng odpowiedz lub za brak odpowiedzi.

Odpowiedz:

- Czwartorzedowa, poniewaz sktada sie ono z trzech réznych tancuchéw polipeptydowych.

- Czwartorzedowa, poniewaz RPA zbudowane jest z trzech r6znych tanicuchéw polipeptydowych,
ktére sg ze sobg potaczone i posiadajg ustalong wzgledem siebie pozycje.

Komentarz: aby biatko miato strukture czwartorzedowg, musi ono sktadac¢ sie z co najmniej dwoch
tancuchéw polipeptydowych - w odpowiedzi nalezy podawac¢ konkretng liczbe tychze tanicuchéw, bo
inaczej zarzucona zostanie nam tautologia.

1.4
1 p. - za wybranie dwoch prawidtowych odpowiedzi
0 p. - za wybranie jednej prawidtowej odpowiedzi lub za brak odpowiedzi.



Odpowiedz:
PP

Komentarz:

1. Bakteryjne SSB i RPA posiadajg inne sekwencje aminokwasowe, co $wiadczy o kodowaniu przez
inne sekwencje nukleotydowe, co pozwala nam wnioskowac¢ o innym pochodzeniu (jest to analogia).
2. DNA generalnie jest dwuniciowe, zas RNA generalnie jednoniciowe - dtuzsze odstepstwa od tej
reguly spotyka sie jedynie u wiruséw.

1.5
1 p. - za podanie prawidtowej odpowiedzi.
0 p. - za kazda inng odpowiedz lub za brak odpowiedzi.

Odpowiedz:
- Ochrona DNA przed nukleazami.
- Naprawa DNA.

Komentarz: biatka SSB i RPA wigzg sie z jednoniciowym DNA - ma to znaczenie w trakcie procesu
replikacji (co zostato opisane we wczesniejszych podpunktach), w trakcie naprawy DNA (wtedy
réwniez pojawiajg sie fragmenty jednoniciowe) oraz (co ma znaczenie w obu wskazanych procesach)
chronig one DNA jednoniciowe przed rozktadem przez nukleazy (enzymy rozktadajace kwasy
nukleinowe).



TRUST

Zadanie 2.
Miejscami ORI nazywane sg sekwencje nukleotydowe, od ktérych rozpoczyna sie proces replikacji. Na
ponizszym schemacie przedstawiono jeden z etapdw procesu replikacji DNA.

Zadanie 2.1 (0-1)
Podaj nazwy wigzan, ktore:

1. Rozrywane sg przez helikazy DNA: ........cccooviviviinin e

2. Tworzone sg przez ligazy DNA: ...

Zadanie 2.2 (0-1)
Podaj cyfry (lub cyfre), ktorymi na schemacie zalaczonym do tekstu Zrodlowego zaznaczono
ni¢ wiodaca.

Zadanie 2.3 (0-1)
Zaznacz P, jesli podana informacja jest prawdziwa, albo F - jesli jest falszywa.

1. | Startery tworzone s przez polimerazy DNA zalezne od RNA. p F
2. | Dziatanie telomeréw sprawia, ze zakonczenie procesu replikacji u p F
eukariontéw nie skutkuje utratg nukleotydéw przez czasteczke DNA.




Zadanie 2.4 (0-1)
Wyjasnij, dlaczego kazda replikacja u eukariontéw prowadzi do skréocenia czasteczek DNA
obecnych w jadrze.

Zadanie 2.5 (0-1)
Wykaz, ze komorki eukariotyczne musza posiadac¢ wiecej miejsc ORI nizZ komorki
prokariotyczne aby sprawnie przeprowadzac replikacje.

Schemat oceniania zadania 2.

2.1
1 p. - za podanie dwoch prawidtowych odpowiedzi .
0 p. - za kazda inng odpowiedz lub za brak odpowiedzi.

Odpowiedz:
1. Rozrywane sg przez helikazy DNA - wodorowe
2. Tworzone sg przez ligazy DNA - fosfodiestrowe

Komentarz: helikazy rozdzielajg podwdjna helise DNA na oddzielne nici, co zwigzane jest z
rozrywaniem wigzan wodorowych powstajacych pomiedzy komplementarnymi zasadami azotowymi.
Ligaza DNA odpowiada za taczenie nukleotydéw poprzez wigzanie fosfodiestrowe.

2.2
1 p. - za podanie dwéch prawidtowych odpowiedzi.
0 p. - za kazdg inng odpowiedz lub za brak odpowiedzi.

Odpowiedz:
- 114 (kolejno$¢ nie ma znaczenia)

Komentarz: ni¢ wiodaca syntetyzowana jest w sposob ciagly, zas op6Zniona powstaje z fragmentéw
Okazaki. Nalezy pamietaé, Zze w obrebie oczka replikacyjnego obydwie nici sg zaréwno wiodace jaki i
op6znione w zaleznosci od ich fragmentu (jest to widoczne na schemacie).

2.3
1 p. - za wybranie dwdch prawidtowych odpowiedzi
0 p. - za wybranie jednej prawidtowej odpowiedzi lub za brak odpowiedzi.



Odpowiedz:
FF

Komentarz:

1. Startery to RNA dobudowywane do DNA, zatem enzym jest polimerazg RNA zalezng od DNA.
2. Telomery wydtuzajg konce czasteczki DNA, dzieki czemu tracone sg nukleotydy z fragmentéw
niekodujacych.

2.4

1 p. - za prawidtowe wyja$nienie uwzgledniajace: 1) obecnos$¢ liniowych czasteczek DNA w jadrze
eukariontow 2) kierunek dobudowywania nukleotydé6w DNA przez polimeraze DNA w trakcie
replikacji 3) skracanie koncéw czasteczki DNA

0 p. - za kazda inng odpowiedz lub za brak odpowiedzi.

Odpowiedz:

- DNA jadrowe eukariontow ma postac liniowych czasteczek, sprawia to, ze konice 5’ tej czasteczki s
po replikacji niekompletne, poniewaz polimeraza DNA dobudowuje nukleotydy do starteréw jedynie
w kierunku 5’ do 3’. Niekompletny fragment jest odcinany od czasteczki DNA co skutkuje jej
skroceniem.

- Polimeraza DNA dobudowuje nukleotydy do nici DNA w kierunku 5’ do 3’, co sprawia ze na koncu 5’
nie zostajg dobudowane koncowe nukleotydy, co sprawia ze liniowa czgsteczka DNA obecna w jadrze
komdérkowym ulega skréceniu.

Komentarz: problem replikacji konca czasteczki DNA wystepuje wylacznie u organizmow, ktérych
materiat genetyczny ma postac liniowych czasteczek (kolista czasteczka nie ma konca, zatem nie ma
takiego problemu). Polimeraza DNA dobudowuje nukleotydy do przytaczonych wcze$niej starteréw w
kierunku 5’ do 3’ - fragmenty zajmowane przez ostatnie startery na niciach 5’ nie moga wiec zostac
zastgpione nukleotydami DNA, co skutkuje skracaniem sie czgsteczek DNA po kazdej replikacji (w
komorce sg obecne telomery, ktdre potrafig wydtuzy¢ koniec czasteczki DNA, jednakze nie sg one
aktywne we wszystkich komérkach).

2.5
1 p. - za prawidtowg odpowiedz uwzgledniajaca poréwnanie wielko$ci genomu prokariotycznego i
eukariotycznego.

0 p. - za kazda inng odpowiedz lub za brak odpowiedzi.

Odpowiedz:

- Genom komorki eukariotycznej jest znacznie wiekszy niz komdrki prokariotycznej, w zwigzku z
czym musi on mie¢ wiecej miejsc ORI, aby sprawnie sie replikowac.

- W komérkach eukariotycznych wystepuje znacznie wiecej materiatu genetycznego niz w
prokariotycznych, przez co sprawna jego replikacja wymaga obecnosci wiekszej liczby miejsc ORI

Komentarz: w komérkach eukariotycznych obecne jest znacznie wiecej materiatu genetycznego niz
w komorkach prokariotycznych. Komorki prokariotyczne posiadajg jedno miejsce ORI, zas w
eukariotycznych wystepuje ich wiele co pozwala na sprawne przeprowadzanie replikacji.



Zadanie 3.

mRNA obecne w komdrkach eukariotycznych tworzy koliste struktury z biatkiem eiF4E (ktére taczy
sie z czapeczka) oraz PABP (ktdre aczy sie ogonem poli(A)), dzieki czemu translacja moze zachodzi¢
efektywnie oraz w proces ten zaangazowane sg wytacznie kompletne czasteczki mRNA (posiadajace
czapeczke oraz ogon poli(A)). Biatko eiF4E i PABP sg utrzymywane w sgsiedztwie poprzez biatko
eiF4G. Schemat tego procesu przedstawiono ponizej.

peptyd

rybosom

mRNA

Materiatem genetycznym wirusa polio jest RNA o dodatniej polarno$ci - oznacza to, ze od razu po
dostaniu sie do komorki moze ono ulegac translacji, ktéra prowadzi miedzy innymi do powstania
proteazy PV 2A - rozktada ona eiF4G obecne w komorece.

mRNA wirusa polio ze wzgledu na inng strukture koncéw czasteczki jest w stanie tworzy¢
analogiczne do opisanych wcze$niej struktury koliste, jednakze bez udziatu biatek eiF4E i PABP.

Zadanie 3.1 (0-1)
Wyijasnij, jakie znaczenie w cyklu infekcyjnym wirusa polio ma proteaza PV 2A.

Zadanie 3.2 (0-1)



Podaj nazwe struktury zaznaczonej litera X na ponizszym schemacie przedstawiajacym wirusa
polio.

Zadanie 3.3 (0-1)
Zaznacz P, jesli podana informacja jest prawdziwa, albo F - jesli jest falszywa.

1. | Ogon poli(A) zapobiega przedwczesnej degradacji mRNA. P | F
2. | Polio mozna zakazi¢ sie droga kropelkowa. Opracowane zostato szczepienie P | F
przeciwko wirusowi polio.

Zadanie 3.4 (0-1)

Rozstrzygnij, gdzie w komorce eukariotycznej (cytoplazma/jadro komorkowe) rozpoczyna sie
cykl infekcyjny wirusa DNA/RNA (rozwazane s3 wiriony, ktore nie posiadaja w swoim wnetrzu
enzymow odpowiadajacych za przeksztalcenia kwasow nukleinowych).

WITUS DIN A - oottt eee e e e e re e s ere e e s ere serennneen
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Zadanie 3.5 (0-1)

W warunkach naturalnych wirus polio infekuje jedynie cztowieka, co spowodowane jest obecnoscig u
niego specjalnego receptora (hPVR). W celu prowadzenia badan nad tym wirusem stworzono
transgeniczne myszy, do ktérych genoméw wprowadzono gen kodujacy hPVR. U myszy nazwanych
TgPVR1 gen wprowadzono do chromosomu 4, przetozyto sie to na wysoka ekspresje genu i bardzo
duza podatnos¢ na zakazenie, u myszy TgPVR21 wprowadzono go do chromosomu 13, co przetozyto
sie na mniejszg ekspresje i podatno$¢ na zakazenie, za$ u myszy TgPVR5 wprowadzono go do
chromosomu 12, co skutkowato minimalng ekspresja genu i podatnos$cia na zakazenie.

Sformutuj wniosek wynikajacy z powyzszego doswiadczenia.

Schemat oceniania zadania 3.

3.1

1 p. - za prawidtowe wyjasnienie uwzgledniajace: 1) funkcje proteazy PV 2A 2) konsekwencje braku
eiF4G w komorce gospodarza dla komorki i wirusa polio 3) efektywna translacje materiatu
genetycznego wirusa polio.

0 p. - za kazda inng odpowiedz lub za brak odpowiedzi.

Odpowiedz:

- Proteaza PV 2A rozktada biatko eiF4G, co sprawia ze mRNA komdrki gospodarza nie moze ulegac
efektywnej translacji. Sprawia to, Ze aparat translacyjny skupia sie na wytwarzaniu biatek wirusowa
polio, gdyZ proces ten nie wymaga udziatu biatka eiF4G.

- Biatko eiF4G pelni kluczowa role w translacji materiatu genetycznego komorki gospodarza, zas nie
jest ono potrzebne do translacji materiatu genetycznego wirusa polio. Proteaza PV 2A rozktada
wspomniane biatko, przez co translacja biatek komoérki nie moze zachodzic¢ efektywnie, zas tempo
syntezy biatek wirusowych wzrasta.

Komentarz: biatko eiF4G utrzymuje w sgsiedztwie biatka eiF4E oraz PABP, dzieki czemu mogg one
utworzyc¢ kolistg strukture z komoérkowym mRNA, co pozwala na jego efektywng translacje. Proteaza
PV 2A rozktada biatko eiF4G, przez co wspomniana struktura nie moze zosta¢ utworzona, co znacznie
zmniejsza wydajnosc¢ translacji biatek komorkowych i pozwala skierowa¢ zasoby komarki do procesu
translacji biatek wirusa.

3.2
1 p. - za podanie prawidtowej odpowiedzi.
0 p. - za kazdg inng odpowiedz lub za brak odpowiedzi.

Odpowiedz:
- ostonka lipidowa

Komentarz: na schemacie literg X oznaczono ostonke lipidowa, ktéra wystepuje u wybranych
wiruséw. Najczesciej struktura ta pochodzi z btony infekowanej komoérki, co utatwia wirusowi
ukrywanie sie przed uktadem immunologicznym infekowanego organizmu.



3.3
1 p. - za wybranie dwdch prawidtowych odpowiedzi
0 p. - za wybranie jednej prawidtowej odpowiedzi lub za brak odpowiedzi.

Odpowiedz:
PP

Komentarz:

1. Zaréwno czapeczka jak i ogon poli(A) utrudniajg egzonukleazom dostep do mRNA, dzieki czemu
jest ono chronione przed przedwczesng degradacja.

2. Polio przenosi sie gtéwnie drogg pokarmowa i kropelkowg. Opracowane zostato szczepienie
przeciwko tej chorobie, w polskim kalendarzu sczepien jest ono obowigzkowe.

3.4
1 p. - za dwukrotne prawidtowe rozstrzygniecie
0 p. - za kazda inng odpowiedz lub za brak odpowiedzi.

Odpowiedz:
Wirus DNA - w jadrze komérkowym
Wirus RNA - w cytoplazmie

Komentarz: enzymy odpowiadajgce za przeprowadzanie transkrypcji obecne sg w jadrze
komdrkowym, za$ struktury biorace udziat w translacji w cytoplazmie. DNA musi zosta¢
przeksztatcone w RNA, aby mogto doj$¢ do translacji, zas§ RNA moze od razu wzig¢ udziat w translacji.

3.5
1 p. - za prawidtowe sformutowanie wniosku.
0 p. - za kazdg inng odpowiedz lub za brak odpowiedzi.

Odpowiedz:

- Lokalizacja transgenu kodujacego hPVR w genomie myszy wptywa na ekspresje tego genu oraz
podatnosc¢ tych zwierzat na zakazenie wirusem polio.

- Ekspresja genu kodujacego hPVR u transgenicznych myszy zalezna jest od lokalizacji tego genu w
genomie, co przektada sie rowniez na podatno$¢ na zakazenie wirusem polio.

Komentarz: wniosek jest stwierdzeniem, ktére mozna sformutowac po przeanalizowaniu wynikéw
doswiadczenia. W tym przypadku mozemy zauwazy¢, Ze ekspresja transgenu i podatno$¢ myszy na
zakazenie wirusem polio zalezne sg od miejsca w genomie, w ktére wprowadzony zostat ten gen.



Zadanie 4.

U eukariontéw obecne s3g zazwyczaj trzy enzymy odpowiadajace za przeprowadzanie transkrypcji -
zalezne od DNA polimerazy RNA |, I1 i III. Co ciekawe, ro$liny wyzsze majg pie¢ jadrowych polimeraz
RNA: Pol |, ITi III, ktdére sg niezbedne do prawidtowego funkcjonowania komorek oraz dwie
polimerazy Pol IV i Pol V, ktére wyciszaja ekspresje genéw. Uwaza sie, Ze geny Pol IV (RNAP 1V),
odkryte w badaniach filogenetycznych roslin lgdowych, powstaty w wyniku wieloetapowych
proceséw ewolucyjnych zachodzacych w genach polimerazy RNA II. Pol IV sktada sie z 12
podjednostek biatkowych, ktére sg podobne lub identyczne z polimeraza RNA 11 i sg specyficzne dla
genomO&w roslin. Pol IV pobudza synteze matych interferujagcych RNA (siRNA), ktore s3
odpowiedzialne za metylacje zasad cytozynowych w DNA. Proces ten wycisza ekspresje fragmentow
materiatu genetycznego. Dysfunkcja jednej z podjednostek katalitycznych Pol IV (NRPD1 lub NRPD2)
zaktéca tworzenie heterochromatyny.

Ponizej przedstawiono schemat mechanizmu tworzenia heterochromatyny u Arabidopsis thaliana.

24-nt siRNAs

Kompleks
DDR

Current Opinion in Plart Blology

W trakcie pierwszego etapu tworzenia heterochromatyny, RNAP IV tgczy sie z zalezng od RNA
polimeraza RNA znang jako RDR2, tworzac dwuniciowy prekursor siRNA. Nastepnie DCL3 rozszczepia
dwuniciowy prekursor na siRNA, z ktdrych kazdy ma dtugos$¢ 24 nukleotydow. Powstate siRNA sg
nastepnie metylowane na koncach 3' przez biatko znane jako HEN1. Wreszcie, metylowane siRNA
1aczg sie z biatkiem znanym jako AGO4 w celu utworzenia kompleksu wyciszajacego, ktéry moze
przeprowadzi¢ metylacje zasad cytozynowych. Proces ten jest okresSlany jako metylacja DNA
kierowana przez RNA (RdDM) lub wyciszanie za poSrednictwem Pol IV, poniewaz wprowadzenie tych
modyfikacji uniemozliwia ekspresje danego genu. Biatko SHH1 odpowiada za przytaczenie i
stabilizacje Pol IV w okreslonym miejscu genomu.

Zadanie 4.1 (0-1)
Okresl role Pol IV w procesie RADM u Arabidopsis thaliana.



Zadanie 4.2 (0-1)
Rozstrzygnij, czy siRNA moze chroni¢ komoérke przed namnazaniem w niej wirionéw.
OdpowiedzZ uzasadnij.

Zadanie 4.3 (0-1)
Wyjasnij, dlaczego heterochromatyna nie jest aktywna transkrypcyjnie.

Zadanie 4.4 (0-2)
Ocen czy ponizsze stwierdzenia dotyczace procesu wyciszenia genow u Arabidopsis thaliana sa
prawdziwe czy falszywe.

1. |DCL3 reguluje przebieg procesu anabolicznego.

2. [PolIVipolimeraza RNA II sg enzymami homologicznymi.

3. |Biatko SHH1 wptywa na dziatanie Pol IV, bedacej oksydoreduktaza.




Schemat oceniania zadania 4.

4.1

1 p. - za prawidtowg odpowiedZ uwzgledniajaca udziat Pol IV w wytwarzaniu siRNA oraz funkcje
siRNA.

0 p. - za kazda inng odpowiedz lub za brak odpowiedzi.

Odpowiedz:

- Pol IV bierze udziat w wytwarzaniu siRNA, ktére bierze udziat w metylacji zasad cytozynowych.
Proces ten prowadzi do zablokowanie ekspresji danego fragmentu DNA.

- Pol IV po potaczeniu z RDR2 wytwarza prekursor siRNA, za$ siRNA odpowiada za blokowanie
ekspresji genéw.

Komentarz: Pol IV wraz RDR2 wytwarza dwuniciowy prekursor siRNA. Dojrzate siRNA bierze udziat
w metylacji zasad cytozynowych, zas proces ten skutkuje powstaniem nieaktywnej transkrypcyjnie
hetereochromatyny.

4.2

1 p. - za prawidtowe rozstrzygniecie (tak) oraz uzasadnienie odnoszace sie do wyciszania przez
siRNA ekspresji materiatu genetycznego wirusa.

0 p. - za kazda inng odpowiedz lub za brak odpowiedzi.

Odpowiedz:

- Tak, poniewaz siRNA moze wyciszac¢ ekspresje materiatu genetycznego wirusa, przez co nie bedzie
on mogt sie namnazac.

- Tak, zablokowanie ekspresji gendw wirusa przez siRNA sprawi, ze nie bedzie on mogt sie namnazac.

Komentarz: siRNA odpowiada za wyciszanie ekspresji genéw w komorce. Jezeli czasteczka siRNA
zablokuje ekspresje gen6w wirusowych, to wirus nie bedzie moégt sie namnazac.

4.3

1 p. - za prawidtowe wyja$nienie uwzgledniajace: 1) Sciste upakowanie chromatyny 2) brak
mozliwosci przylaczenia czynnikéw transkrypcyjnych 3) zahamowanie ekspresji informacji
genetycznej

0 p. - za kazda inng odpowiedz lub za brak odpowiedzi.

Odpowiedz:

- Wskutek kondensacji chromatyny miejsca przytaczenia polimerazy RNA zaleznej od DNA s3
niedostepne, co uniemozliwia ekspresje informacji genetyczne;.

- Scislejsze upakowanie nici DNA uniemozliwia przylaczenie czynnikéw transkrypcyjnych, przez co
nie jest mozliwa ekspresja informacji genetyczne;.

Komentarz: heterochromatyna jest $cisle upakowang postacig chromatyny. Z powodu $cistego
upakowania nie mogg sie do niej przytaczy¢ czynniki transkrypcyjne - nie jest wiec mozliwe
przeprowadzenie transkrypcji oraz ekspresja informacji genetyczne;.



4.4

2 p. - za wybranie trzech prawidtowych odpowiedzi

1 p. - za wybranie dwdch prawidtowych odpowiedzi

0 p. - za kazda inng odpowiedz lub za brak odpowiedzi.

Odpowiedz:
FPF

Komentarz:

1. DCL3 rozktada dwuniciowy prekursor siRNA na mniejsze fragmenty - jest to reakcja rozktadu
(kataboliczna).

2. Pol IVi polimeraza RNA Il majg zbliZong strukture. Pol IV powstata w wyniku modyfikacji genéw
kodujacych polimeraze RNA II.

3. Polimerazy sg transferazami.

Zadanie 5.

Telomerem nazywany jest koncowy fragment chromosomu, ktory tracony jest w trakcie kazdego
podziatu komoérki - zawiera on powtarzalne sekwencje, dzieki czemu nie dochodzi do utraty
sekwencji kodujacych. Znaczne skrocenie telomeréw jest czynnikiem pobudzajacym apoptoze
komorki.Telomerazy to enzymy ktére wykazujg aktywnos$¢ odwrotnej transkryptazy (odpowiedzialna
za to podjednostka enzymu nazywana jest TERT), co pozwala im na wydtuzanie koncéw 3’ czasteczek
DNA. Ekspresja gendéw kodujacych TERT jest wyciszana w wiekszo$ci komorek, co przektada sie na
bardzo ograniczong aktywnos¢ telomerazy w wielu komdrkach somatycznych cztowieka.

W wiekszosci komoérek nowotworowych dochodzi do nadmiernej ekspresji genéw kodujacych TERT,
przez co staty sie one obiektem wielu badan naukowych. Stwierdzono, ze TERT wytwarzane przez
komorki nowotworowe moga by¢ rozpoznawane jako obce przez czasteczki MHC - przyczynito sie to
do wytworzenia szczepionek, ktérych zastosowanie u pacjenta pobudzato odpowiedzZ
immunologiczng przeciwko komoérkom nowotworowym, ktore zawieraty wspomniane czasteczki.
Inne badania skutkowaty powstaniem leku nazwanego imetelstat - jest to lipidowany 13-merowy
oligonukleotyd tiofosforamidanowy, ktéry kompetycyjnie hamuje aktywnos$¢ telomerazy.

Na podstawie: Guterres AN, Villanueva ]. Targeting telomerase for cancer therapy. Oncogene. 2020;39(36):5811-5824. d0i:10.1038/s41388-020-01405-
w

Zadanie 5.1 (0-1)
Podkresl nazwy komorek cztowieka, w ktorych stwierdza sie duza aktywnos¢ telomerazy.

erytrocyt komorka podstawnej warstwy naskérka neuron spermatyda hepatocyt

Zadanie 5.2 (0-1)
Uzasadnij, Ze komorki nowotworowe musza posiada¢ wysoce aktywna telomeraze. W
odpowiedzi odnies sie do odpowiedniej cechy komorki nowotworowe;j.



Zadanie 5.3 (0-1)
Zaznacz P, jesli podana informacja jest prawdziwa, albo F - jeSli jest falszywa.

1. | Komorkami klasyfikowanymi w obrebie swoistej odpowiedzi immunologicznej, ktore p v
biorg udziat w niszczeniu komérek nowotworowych sg limfocyty Tc.
2. | Imetelstat doprowadza do natychmiastowej $mierci komérki nowotworowe;j. p F

Zadanie 5.4 (0-1)
Rozstrzygnij, czy leczenie za pomoca imetelstatu mozna nazwac terapia genowa. Odpowiedz
uzasadnij.

Schemat oceniania zadania 5

5.1

1 p. - za prawidtowe podkreslenie dwoch nazw.

0 p. - za kazdg inng odpowiedz lub za brak odpowiedzi.

Odpowiedz:
erytrocyt komodrka podstawnej warstwy naskérka neuron spermatyda hepatocyt

Komentarz: erytrocyt cztowieka nie posiada jadra komdérkowego, za$ dojrzate neurony nie posiadaja
zdolnosci do przeprowadzania podziatow komorkowych. Spermatyda jest komorka ktora nie dzieli
sie, lecz réznicuje w plemnik. Komdrki podstawnej warstwy naskorka oraz hepatocyty czesto
przeprowadzaja podziaty komérkowe, co wymaga odpowiednio wysokiej aktywnoSci telomerazy w
tych komorkach.

5.2

1 p. - za prawidtowg odpowiedZ odnoszacg sie do przeprowadzania przez komorki nowotworowe
licznych podziatéw komdrkowych i koniecznosci ochrony przed nadmiernym skréceniem telomeréw.
0 p. - za kazda inng odpowiedz lub za brak odpowiedzi.

Odpowiedz:

- Komérki nowotworowe przeprowadzajg bardzo liczne podziaty komoérkowe, w zwigzku z czym
muszg chroni¢ sie przed nadmiernym skréceniem telomeréow.

- Ze wzgledu na fakt, iz komorki nowotworowe bardzo intensywnie sie dzielg, muszg utrzymywac
odpowiednig dtugos¢ telomerow.

Komentarz: komdérki nowotworowe posiadajg zdolno$¢ do przeprowadzania intensywnych i
niekontrolowanych podziatéw komoérkowych. Wysoka aktywnos$¢ telomerazy w tych komérkach
pozwala na utrzymywanie odpowiedniej dtugosci telomerdw (ktore skracajg sie przy kazdym
podziale), dzieki czemu nie dochodzi do $Smierci komoérki.



5.3
1 p. - za wybranie dwéch prawidtowych odpowiedzi
0 p. - za wybranie jednej prawidtowej odpowiedzi lub za brak odpowiedzi.

Odpowiedz:
PF

Komentarz:

1. Limfocyty zaliczane sg do elementéw odpowiedzi immunologicznej swoistej, za$ funkcja limfocytow
Tc jest niszczenie komoérek nowotworowych oraz zakazonych wirusami.

2. Lek ten doprowadzi do $mierci komdérki nowotworowej, jednakze nastapi to dopiero po pewnym
czasie, kiedy dojdzie do znacznego skrdcenia jej telomerow.

5.4

1 p. - za prawidlowe rozstrzygniecie (nie) oraz uzasadnienie odnoszace sie do definicji terapii
genowej oraz mechanizmu dziatania imetelstatu.

0 p. - za kazda inng odpowiedz lub za brak odpowiedzi.

Odpowiedz:

- Nie, poniewaz imetelstat hamuje dziatanie telomerazy, wptywa zatem na biatko, a nie ekspresje
genow.

- Imetelstat zmniejsza aktywno$¢ telomerazy w zwigzku z czym leczenia nie mozna nazwac terapig
genowa, poniewaz nie wptywa on na geny lecz biatko.

Komentarz: terapia genowa to forma leczenia ktéra polega na wprowadzeniu do genomu
prawidtowych wersji danego genu lub wptywie na ekspresje konkretnych gen6w. Imetelstat nie
wptywa na ekspresje gendw kodujacych TERT (albo inne fragmenty polimerazy), w zwigzku z czym w
komorkach nowotworowych wciaz powstaje duzo czasteczek tego enzymu - lek ten zmniejsza jedynie
ich aktywnos¢, dziata zatem na poziomie biatka, a nie genu. Nalezy pamieta¢, aby w odpowiedzi
odnosic¢ sie do konkretnego przyktadu z zadania, a nie samej definicji pojecia.



Zadanie 6.

Miejscami ORI nazywane s3 szczeg6lne sekwencje (cechujace sie duzg zawartoscig adeniny)
nukleotydowe, od ktorych rozpoczyna sie proces replikacji.

Ponizej przedstawiono fotografie wykonang za pomoca mikroskopu elektronowego, ktora
przedstawia DNA w trakcie procesu replikaciji.

6.1 (0-1)
Podaj nazwe struktury tworzonej przez DNA, ktéra widoczna jest na powyzszej
mikrofotografii.

6.2 (0-1)
Rozstrzygnij czy proces replikacji dotyczy wylacznie DNA. Jezeli nie, wskaz konkretny
przyklad.



6.3 (0-1)

Zaznacz P, jesli podana informacja jest prawdziwa, albo F - jesli jest falszywa.

1. | W materiale genetycznym eukariontéw obecne jest wiecej miejsc ORI niz u p|F
prokariontéw.
2. | Helikazy sa enzymami rozrywajacymi wigzania wodorowe. P |F

6.4 (0-1)
Wyjasnij jakie znaczenie dla procesu replikacji ma wieksza zawartos¢ adeniny niz cytozyny w
miejscach ORI

Schemat oceniania zadania 6.

6.1

1 p. - za podanie prawidtowej odpowiedzi.

0 p. - za kazda inng odpowiedz lub za brak odpowiedzi.

Odpowiedz:
- oczko replikacyjne

Komentarz: oczko replikacyjne jest formujaca sie w trakcie replikacji DNA struktura, ktéra powstaje w
wyniku rozplecenia nici DNA - po obu stronach jest ona ograniczona widetkami replikacyjnymi, czyli
miejscami w ktorych podwdjna helisa zostaje rozdzielona na dwie nici.

6.2

1 p. - za prawidtowe rozstrzygniecie (nie) oraz uzasadnienie odnoszace sie do replikacji RNA u
wiruséw.

0 p. - za kazda inng odpowiedz lub za brak odpowiedzi.

Odpowiedz:
- Nie, proces ten moze dotyczy¢ rowniez RNA u niektorych wirusow.
- Niektére wirusy przeprowadzajg proces replikacji RNA, a wiec nie.

Komentarz: proces replikacji moze dotyczy¢ zarowno DNA (co jest zjawiskiem powszechnym) jak i
RNA. Replikacja RNA ma miejscu u wiruséw, ktérych materiatem genetycznym jest RNA (oczywiscie
nie u wszystkich, poniewaz niektdre korzystajg z odwrotnej transkrypc;ji).

6.3
1 p. - za wybranie dwoch prawidtowych odpowiedzi
0 p. - za wybranie jednej prawidtowej odpowiedzi lub za brak odpowiedzi.



Odpowiedz:
PP

Komentarz:

1. Materiat genetyczny prokariontéw posiada jedno miejsce ORI, za$ u eukariontéw jest ich wiele.
2. Helikazy odpowiadajg za rozdzielanie nici DNA co zwigzane jest z rozrywaniem wigzan
wodorowych pomiedzy zasadami azotowymi.

6.4

1 p. - za prawidlowe wyjasnienie uwzgledniajace: 1) liczbe wigzan wodorowych pomiedzy
poszczeg6lnymi zasadami azotowymi obecnymi w DNA 2) tatwiejsze rozdzielenie nici DNA w miejscu
ORI 3) znaczenie miejsc ORI

0 p. - za kazda inng odpowiedz lub za brak odpowiedzi.

Odpowiedz:

- Adenina taczy sie tyming dwoma wigzaniami wodorowymi, za$ cytozyna z guaning trzema. W
zwigzku z powyzszym wieksza zawarto$¢ adeniny w miejscach ORI sprawia, Ze tatwiej jest rozdzieli¢
nici DNA, a od tego wtasnie zaczyna sie proces replikac;ji

- Miejsca ORI to sekwencje DNA, od ktorych zaczyna sie proces replikacji, a wiec zachodzi tam
rozdzielanie nici DNA. Wieksza zawartos$¢ adeniny w obrebie miejsc ORI przektada sie na tatwiejsze
rozdzielenie nici, poniewaz adenina i tymina tacza sie dwoma wigzaniami wodorowymi, zas cytozyna i
guanina trzema.

Komentarz: miejsca ORI to fragmenty DNA, od ktoérych zaczyna sie proces jego replikacji. Jednym z
poczatkowych proceséw zachodzacych w trakcie replikacji DNA jest rozdzielenie DNA na oddzielne
nici (przeprowadzajg to helikazy). Duza zawarto$¢ adeniny we fragmentach ORI sprawia, ze
rozdzielanie nici zachodzi fatwiej, poniewaz pomiedzy adening i tyming powstaje mniej wigzan
wodorowych niz pomiedzy cytozyng i guaning.



Zadanie 7.

W komorkach eukariotycznych obecne sg liczne enzymy, ktére odpowiadajg za degradacje czasteczek
RNA. W procesie tym uczestnicza egzorybonukleazy, ktére odtgczajg nukleotydy z wolnych koncow
czasteczki RNA w kierunku 5'-3" lub 3'-5". Gléwnymi egzorybonukleazami 5'-3" w komérkach
eukariotycznych sg Xrn1 i Xrn2, za$ egzorybonukleazy 3'-5" obecne sg w egzosomach - jedne i drugie
spotyka sie zaréwno w jadrze komérkowym jak i cytoplazmie.
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7.1 (0-1)
Wyjasnij dlaczego mRNA komérek eukariotycznych po obrébce potranskrypcyjnej jest mniej
podatne na degradacje.

7.2 (0-1)

Podkresl w kazdym nawiasie wlasciwe okreslenie.

Transport substancji pomiedzy cytoplazma, a jadrem komoérkowym kontrolowany jest bezposrednio
przez (pory jadrowe/jadrowy kompleks porowy), zlokalizowane/y w
(zewnetrznej/wewnetrznej/obu) btonie/ach otoczki jadrowej. mRNA w komoérkach eukariotycznych
przenoszone jest (do cytoplazmy/do jadra komérkowego/w obu kierunkach).

7.3 (0-1)
Podaj nazwe bezposredniego produktu transkrypcji (ktory postuzy jako matryca do syntezy
bialek) w komodrce eukariotycznej.



7.4 (0-1)
Uzasadnij, Ze wzrost aksonu komorki nerwowej wymaga zwiekszenia syntezy RNA w tejze
komorce.

7.5 (0-1)
Podaj nazwe elementu cytoszKieletu, ktory odpowiada za transport mRNA w obrebie komorki.

Schemat oceniania zadania 7.

7.1

1 p. - za prawidtowe wyjasnienie uwzgledniajace: 1) przytaczenie czapeczki i ogona poli(A) do
czasteczki mRNA w trakcie obrdbki potranskrypcyjnej u eukariontéw 2) utrudniony dostep
egzorybonukleaz do koncéw czasteczki mRNA 3) mniejsza podatno$¢ mRNA na degradacje

0 p. - za kazda inng odpowiedz lub za brak odpowiedzi.

Odpowiedz:

- W trakcie obrébki potranskrypcyjnej u eukariontdw do mRNA dotgczana jest czapeczka oraz ogon
poli(A), co utrudnia dostep egzorybonukleaz do koncdéw tej czasteczki, przez co jest ona mniej
podatna na degradacje.

- Obrobka potranskrypcyjna mRNA u eukariontow przektada sie na dotgczenie do tychze czasteczek
czapeczki oraz ogona poli(A), przez co egzorybonukleazy maja utrudniony dostep do koncow
czasteczki, co przektada sie na wiekszg opornos¢ na degradacije.

Komentarz: w trakcie potranskrypcyjnej obrébki mRNA u organizmoéw eukariotycznych dochodzi do
wycinania intronow oraz sktadania eksonéw, a takze do modyfikacji koncow czasteczki - do konca 5’
dotaczana jest czapeczka, zas do konca 3’ ogon poli(A) - obydwie modyfikacje utrudniaja
egzorybonukleazom dostep do koncéw czasteczki mRNA, przez co jest ono mniej podatne na
degradacje.

7.2
1 p. - za prawidtowe podkreslenie wszystkich trzech okreslen.
0 p. - za kazda inng odpowiedz lub za brak odpowiedzi.



Odpowiedz:

Transport substancji pomiedzy cytoplazma, a jadrem komdérkowym kontrolowany jest bezposrednio
przez (pory jadrowe/jadrowy kompleks porowy), zlokalizowane /y w
(zewnetrznej/wewnetrznej/obu) btonie/ach otoczki jagdrowej. mRNA w komoérkach eukariotycznych
przenoszone jest (do cytoplazmy/do jadra komérkowego/w obu kierunkach).

Komentarz: jagdrowe kompleksy porowe obecne sg w porach jadrowych (przechodzacych przez obie
btony otoczki jadrowej) i kontrolujg transport substancji pomiedzy cytoplazma, a jadrem
komoérkowym. mRNA powstaje w obrebie jadra komorkowego w procesie transkrypcji, a nastepnie
przenoszone jest do cytoplazmy, gdzie zachodzi translacja (oczywiscie tyczy sie to eukariontéw).

7.3
1 p. - za podanie prawidtowej odpowiedzi
0 p. - za kazda inng odpowiedz lub za brak odpowiedzi.

Odpowiedz:
- pre-mRNA

Komentarz: matrycg do syntezy biatek jest mRNA, ktéry w komoérkach eukariotycznych wytwarzany
jest w postaci pre-mRNA - jego obrébka (opisana w komentarzu do pierwszego podpunktu) prowadzi
do powstania dojrzatego mRNA.

7.4

1 p. - za prawidtowa odpowiedZ odnoszaca sie do zwiekszenia syntezy konkretnego typu RNA i
powigzania tego z syntezg biatek kluczowych dla wzrostu aksonu.

0 p. - za kazda inng odpowiedz lub za brak odpowiedzi.

Odpowiedz:

- Wzrost syntezy mRNA, ktdre jest matryca do syntezy biatek, pozwala na synteze wiekszej ilosci
biatek budulcowych aksonu.

- Zwiekszenie syntezy rRNA wchodzacych w skiad rybosomow przektada sie na wiekszg wydajnos¢
syntezy biatek strukturalnych aksonu.

Komentarz: RNA jest kluczowe w procesie syntezy biatka - mRNA jest matryca do tego procesu, rRNA
jest sktadnikiem rybosomdw, za$ tRNA dostarcza aminokwasy na miejsce syntezy biatka. Zwiekszenie
syntezy RNA pozwala wiec na intensywniejszg synteze biatek, ktére umozliwiajg np. wzrost danej
struktury.

7.5
1 p. - za podanie prawidtowej odpowiedzi.
0 p. - za kazda inng odpowiedz lub za brak odpowiedzi.

Odpowiedz:
- mikrotubule

Komentarz: mikrotubule to element cytoszkieletu petnigcy liczne funkcje - odpowiadajg one miedzy
innymi za transport wewngtrzkomorkowy oraz biorg udziat w podziale komoérki zwierzece;.



