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1. Ewolucja definicji genu: zmiennosé

Gen jest definiowany jako ,,jednostka dziedzicznosci”. Pojecie
»jednostki” ewoluowato wraz z postepem badan.

Jednostka
chromosomie,
Jeden gen,
jeden enzym
(polipeptyd)
Region DNA
definiowany

=1 Przez mutacje

Y Centralny

> dogmat
ORF
potencjalna

o sekwencja
kodujaca

Fragment DNA,

ktory wptywa na

fenotyp

X

2
>

=~
o

W wyniku projektu sekwencjonowania genomoéw, gen zdefiniowano jako
fragment DNA, ktory odpowiada za fenotyp lub funkcje.

1. Ewolucja definicji genu: zmiennosé

Projekty sekwencjonowania genomow wielu gatunkéw udowodnity,
Ze geny moga mieé rozna strukture.

Lokalizacji *Gen w obrebie intronu innego genu Dwa geny w tym samym
*Region DNA koduje dwa geny locus

Lokalizacji Wzmacniacze i wyciszacze transkrypcji | Wiele powigzan pomiedzy
w znacznej odlegtosci od kodujacej genem a regulatorami.
czesci genu

Lokalizacji Elementy ruchome Gen moze zmieniaé
potozenie

Struktury Reorganizacja DNA powoduje Struktura rézni sie w
powstawanie alternatywnych tkankach danego
produktéw osobnika

Obrébki RNA Jeden transkrypt prowadzi do wielu Wiele produktéw jednego
czasteczek RNA genu

Retrogenow Gen powstaje w wyniku odwrotnej Przeplyw informacji z
transkrypcji z RNA na DNA RNA na DNA
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1. Ewolucja definicji genu: zmiennosé

Wielogenowy odcinek DNA moze byé matryca dla r6znorodnych
transkryptow: czasteczek mRNA.

DN Egzony I Introny
5

A
Gen E :D_ j Gen 4 Sekwencje
, L regula-
I I_3 torowe

Gen 2
Gen 3
i

MRNA: przyktadowe transkrypty
Gen 1

Gen 1
5

1. Ewolucja definicji genu: definicja

Obecnie przyjmuje sie, ze gen to fragment (lub kilka fragmentéw) DNA
kodujacych funkcjonalny produkt (lub kilka produktéw): biatko lub RNA.

Terminacja transkrypcji: region definiowany

Tl el T T i na bazie RNA, wplyw na poliadenylacje,

region bogaty w GC, definiowany na ' i (st lat i
bazie RNA, czesto tworzy struktury R q?zanle eIy aorowyc f
drugorzedowe regulujace transkrypcje, ORF:otwarta ramka
translacje i metabolizm. odczytu

S’H Promotor

\ i Kodon START w mRNA:
Sekwencje Metionina u Eukariota, Met (AUG);

regulatorowe: Formylometionina, fMet (AUG) u
wzmacniacze Prokariota

i wyciszacze Promotor:
pozwala na przytaczanie
czynnikéw transkrypcyjnych
oraz polimerazy RNA

Kodon STOP w mRNA:
UAA, UAG, UGA

Gen obejmuje fragment kodujacy, promotor, miejsca poczatku
i zakonczenia transkrypcji oraz sekwencje regulatorowe.
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1. Ewolucja definicji genu: definicja

Otwarta ramka odczytu (ang. ORF - open reading frame) to ciag
nukleotydoéw kodujacych biatko wraz z kodonem start i stop.

m ORF identyfikuje sie w wyniku . 3' CCAUGGCACUCCGCUACC

Eelwencjonowanicige MR 2.3 CCAUG GCA CUC CGC UAC C(
gdy nie sa znane biatka

kodowane przez dany fragment 3. 3" CCAUGG CAC UCC GCUACC G
DNA. Wéwczas przewiduje sie

sekwencje biatek na

podstawie sekwencji DNA.

m Przyjmuje sie, ze ORF to 4, ACC GUG AGG CGA UGG GGC 3'
najdiuzszy odcinek DNA z 5. A CCG UGA GGC GAU GGG GC 3'
trojka nukleotydéw dla kodonu AC CGU GAG GCG AUG GGG C 3'
start i stop.

m ,.Zidentyfikowano 10 ORF”
oznacza, ze zidentyfikowano
10 obszaréw bedacych
potencjalnymi genami.

VNHW VNG VNyW

Kazdy region DNA moze byé matryca dla
6 typoéw mRNA rézniacych sie
poczatkiem odczytu.

Ramki odczytu r6znych genéw moga sie czasami naktadaé. Sa to tzw.
nakfadajace sie geny.

Geny i genomy

. Ewolucja definicji genu
B Zmiennosé genow
B Definicja wspotczesna genu
i ORF
. Geny u réznych grup
organizmow
B Geny Prokariota
® Geny Eukariota
B Rodziny genow

. Genomy
B Wielkosé genomu
B Genomy u réznych grup
organizmow

. Mobilome - transpozony
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2. Geny u réznych grup organizmow

U wirusow i Prokariota liczba genéw wzrasta wraz z wielkoscia
genomu. Liczba gendw Eukariota jest bardzo zréznicowana.

Organizm

HIV1

Wirus grypy
Mycoplasna genitalium
Escherichia coli
Trichomonas vaginalis
Saccharomyces cerevisiae
Caenorhabditis elegans
Drosophila melanogaster
Pan troglodytes

Homo sapiens
Physcomitrella patens
Arabidopsis thaliana

Triticum aestivum

Liczba genéw

9

11
525

4 300
60 000
6 600
20 000
14 000
21 506
22 287
28 000
25 000
107 891

U Eukariota nie wystepuje
wyrazna zaleznos$é
pomiedzy wielkoscia
genomu a liczba genéw. Nie
zawsze liczba gendéw jest
skorelowana ze stopniem
ztozonosci organizmu.

2. Geny: Prokariota

Geny u Prokariota sa ciagte, tzn. nie zawieraja intronéw. Sekwencje
regulatorowe leza stosunkowo blisko sekwencji kodujacej.

Promotor

N|c sensowna (+)

Transkrypcja: RNA

5’ TTGACA m ' 3'UTR &

START AUG

STOP: UAA,
UAG, UGA

m Oznaczenia zawsze odnosza sie do nici w kierunku 5’ do 3'.
m +1 oznacza poczatek transkrypcji.

m,+” - kazda sekwencja na prawo od poczatku transkrypcji, w kierunku 3’

(ang. downstream).

”

u,,-
upstream).

- kazda sekwencja na lewo od poczatku transkrypcji, w kierunku 5’ (ang.

Geny Prokariota sg czesto zorganizowane w operony:
grupy gendw pod kontrola jednego promotora.

2023-07-25
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2. Geny Prokariota: M. tuberculosis

Mycobacterium tuberculosis jest bakterig tlenowa, ktéra nie tworzy
przetrwalnikoéw, a jej sciana komérkowa zawiera kwasy mykolowe.

M. tuberculosis - pratek gruzlicy:
m nalezy do Actinomycetales;

H jest odporny na dziatanie
czynnikéw srodowiskowych np.
wysuszenie, niska temperatura;

) E>
m wrazliwy na dziatanie promieni M. tuberculosis wolno sig ‘ e “:P

stonecznych, w tym UV; rozmnaza. Podwojenie liczby )
- et bakterii: 12-24 h, dla E. coli: Makrofagi
m posiada bardzo ,,gruba” sciane zainfekowane przez M.

komoérkowa z duza iloscia £ tuberculosis (czerwono
substancji lipidowych, 60% . \‘q i zielono fluoryzujace).
tworza kwasy mykolowe; 7

m Sciana komdérkowa chroni
bakterie przed systemem ‘é}
immunologicznym gospodarza. . M. tuberculosis
w skaningowym mikroskopie

elektronowym.

Bakterie M. tuberculosis sa trudno wykrywalne za pomoca barwienia Gram,
gdyz duza ilos§¢é kwaséw mykolowych (lipidy) uniemozliwia barwienie.

2. Geny Prokariota: M. tuberculosis

M. tuberculosis jest czynnikiem etiologicznym gruzlicy ptuc.
Zakazenie przebiega droga kropelkowa.

m Po dostaniu sie do ptuc,
bakterie infekuja makrofagi, -
ktére wykorzystywane sa do -
transportu do gtebiej
potozonych tkanek.

m Powstaje swoisty ,,agregat”
makrofagoéw: ziarniniak
(ang. granuloma).

m Odpowiedz immunologiczna
moze zahamowaé rozwaj
bakterii.

m U czesci chorych (10%)
ziarniniak ulega nekrozie
prowadzac do gwattownego [
namnozenia bakterii i =
choroby - gruzlicy ptuc.

Lymphocytes

Pojawienie sie choroby w znacznym stopniu zalezy od czynnikow
srodowiskowych.

Kornelia Polok
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2. Geny Prokariota: M. tuberculosis

Gruzlica jest powaznga choroba w krajach rozwijajacych sie.
Przyczynita sie ona do smieci 1,3 mln oséb w 2017 r.

m Gruzlica jest jedna
Z najwczesniej
udokumentowanych choréb
czlowieka. Jej slady znaleziono
w kosciach sprzed 4 000 lat.

m W Europie gruzlica
rozprzestrzenita sie w XVI i XVII
W. wraz z rozwojem miast.

m Najwieksza zachorowalnosé

miata miejsce w | potowie XIX w.

Po6zniejsza poprawa warunkow

sanitarnych ograniczyta

rozprzestrzenianie sie choroby. Najwiecej przypadkow gruzlicy
wystepuje w potudniowej Afryce.
Europa Zachodnia i USA notuja tylko
pojedyncze przypadki.

m Uwaza sie, ze gruzlica rozwinela
sie jako choroba odzwierzeca po
udomowieniu bydia.

Zte warunki higieniczne i brak opieki medycznej sa przyczyna wysokiej

zachorowalnosci w krajach rozwijajacych sie.
WHO 2017

2. Geny Prokariota: M. tuberculosis

Podstawowymi lekami w leczeniu gruzlicy sa antybiotyki sprzed ~60
lat: ryfampicyna i izoniazyd oraz streptomycyna i pirazynamid.

MDR-TB: gruzlica oporna na
leczenie wiekszoscia znanych
antybiotykéw (lekooporna).

Gruzlica lekooporna u 0s6b wczesniej
leczonych.

Opornosé na antybiotyki stwierdza
sie u 19% nowych przypadkéw i 43%
przypadkéw wczesniej leczonych.

Gruzlica lekooporna: nowe przypadki.

W 2017 r. okoto 50% przypadkdéw gruzlicy lekoopornej byto spowodowane
szczepami opornymi na wszystkie podstawowe leki przeciwpratkowe.

WHO 2017

Kornelia Polok



Biologia i Genetyka. Materiaty dla 2023-07-25
studentéw Kosmetologii.

2. Geny Prokariota: M. tuberculosis, rpoB

Gen rpoB koduje podjednostke B polimerazy RNA u bakterii. Homolog
tego genu wystepuje w chloroplastach i odpowiada za biogeneze.

Szczepy wrazliwe Szczepy oporne

obszar rifA: 75 bp obszar rifA: 75 bp

5’ !- rpoB: 3534 bp X 5.[ . rpoB: 3534 bp X
3

507 58 507 583

Mutacje w pozycjach:

Podjednostka B. a?nyf;— «Ser 531 = Leu (42%)
polimerazy RNA: . r?a «His 526 = Tyr (33%)
1178 aminokwasow y . ' «Asp 516 = Val (7.5%)

*GIn 513 = Pro (5%)

Ryf- Ryfampicyna Ryf- Ryfampicyna
ampi- blokuje ampi- nie blokuje
. cyna polimeraze RNA ¢yna  polimerazy RNA
Mutacje w genie rpoB Mycobacterium tuberculosis odpowiedzialne sa za
opornosé na ryfampicyne.

2. Geny Prokariota: M. tuberculosis, KatG

Gen KatG koduje katalaze-peroksydaze u Mycobacterium
tuberculosis. Mutacje w tym genie powoduja opornosé na izoniazyd.

1 s % s 500 625 M
S0 T A TN T A T Rt N o P A v A W S

O cotalaeperovidise N ascorbateperovidae Iy

Gen KatG i sekwencja aminokwasow

B Gen KatG koduje dwie domeny biatkowe, ktére
powstaly w wyniku duplikaciji.
m Funkcja domeny na koncu C jest nieznana. Struktura przestrzenna

W regionie tym wystepuja liczne mutacje. katalazy-peroksydazy

m Miejsce przylaczenia hemu znajduje sie w Zerszeze NS IRY,

domenie N-koncowej.

64% wszystkich przypadkéw opornosci szczepow M. tuberculosis
na izoniazyd jest spowodowana mutacja w KatG w pozycji 315.
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2. Geny: Eukariota

Geny Eukariota sa zbudowane z odcinkéw kodujacych sekwencje
aminokwasowa: egzonoéw oraz fragmentoéw niekodujacych: introndw.

Sekwencja Promotor, najczesciej tancuch
regulatorowa: z sekwencjg TATA poliadenylowy
wzmachiacz, w pozycji -30. ORF

wyciszacz,

ni¢ sensowna (+)
m Promotory Eukariota sa bardziej zr6znicowane niz u Prokariota.

m Sekwencje regulatorowe sa w znacznej odlegtosci od genu. Moga
byé zlokalizowane:
=downstream: ,,+”, na prawo od +1, w kierunku 3’;

supstream: ,,-”, na lewo od +1, w kierunku 5’;

=W intronie.

Geny Eukariota moga zawieraé wiele intronéw. Introny sa transkrybowane
do pre-mRNA i wycinane. Niektére introny moga peknié funkcje regulacyjne. @

2. Geny Eukariota: introny i egzony

Gen dystrofii miesniowej Duchenne (DMD) jest jednym
z najwiekszych gendw Eukariota.

Chromosom X Xp21
Egzony

diliN I mMILE]) P

e VL ERRR NN RN RELEARR RN R RN

2,5 Mbp (0,8% genomu), 79 egzondéw = 14 kbp

MRNA

Mutacje w genie DMD ’
powoduja zanik _ :

dystrofiny, w efekcie Dystrofina I rr
miesnie zanikaja

i dochodzi do
ogo6lnego niedowitadu.

427 kD, 4 domeny

Kornelia Polok
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2. Geny Eukariota: introny i egzony

Introny sa czesto dluzsze od egzondw. Moga stanowié nawet 80-90%
dhugosci genu.

. 7,5 kbp; 8 egzondw : 1,9 kb,
Owoalbumina ERTEIN ; i
i E@Emaﬂi introny: 75%
. 10 kbp; 16 egzonoéw: 2,5 kbp
DEINIEEEE o oo
u kur

Dehydrogenaza acylo-CoA u myszy 31 kbp;
LR ] 6 egzondéw: 2 kbp,

1 Q\;E,J Em fﬂ_ﬂr—:ﬂ:; introny: 94%

Pro-a-2 kolagen u zaby

35 kbp;
= 50 egzondw: 5 kbp;

I L A T A 1O O T U

2. Geny: Eukariota, rodziny genow

Bazy danych mozna wykorzystaé do poszukiwania ortologéw
i paralogéw dla danego genu.

m Dwa biatka podobne do PGIP P-#00: rinceionPotin Orthology Dtabase
znaleziono u A. thaliana (lewa i
kolumna). !

m Cztery prawe kolumny
pokazuja ortologi PGIP
zidentyfikowane w 4
rodzinach genowych:

= Ortho MCL 187, ) )
P-PE.LHEH Protein Orthology Database Baza P- POd .

= Parad72, - : :
S ——— Wyniki poszukiwania
= Jaccard cluster, Search by gene/protein name or description ortologéw dla genu

= Naive Ensemble cluster Nens I.

m Liczby w kotach wskazuja
liczbe zidentyfikowanych
biatek u kazdego organizmu
modelowego, np. 571
u A. thaliana, 38 u Danio rerio
(3-cia kolumna od prawej).

Kornelia Polok

e kodujacego PGIP

(polygalacturonase
inhibiting protein) u
maliny. PGIP
odpowiada za
odpornosé na
choroby bakteryjne i
grzybowe.
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2. Geny Eukariota: rodziny genéw

Rodzina gendéw globinowych u kregowcow obejmuje globularne
biatka zawierajace hem i uczestniczace w przenoszeniu tlenu.

HBA1 a-globina Egzony Introny
HBAZ  (erytrocyty)

(chr.16)

B-globina

HBB
(erytrocyty) Struktura ogélna genéw globinowych.

(chr. 11)

MB mioglobina

(chr. 22) (miesnie szkieletowe,
miesien sercowy)

CYGB cytoglobina
(chr. 17) (wiele tkanek)

neuroglobina

eE (tkanka nerwowa)

(chr. 14)

Rodzina genéw globinowych u cztowieka
i ich powiazania ewolucyjne.

Struktura przestrzenna
mioglobiny.

Wszystkie geny globinowe maja co najmniej 3 egzony rozdzielone
2 intronami o réznej dhugosci. Wszystkie globiny skladaja sie z 8 a-helis.

2. Geny Eukariota: rodziny genéw

U kregowcow szczekoustych (Gnathostomata) erytrocyty wytwarzaja
rozne formy hemoglobin w poszczegoélnych stadiach rozwojowych.

Chromosom 16:

Klaster a-globinowy Hemoglobiny produkowane przez erytrocyty

czlowieka na r6znych etapach rozwojowych.
aya o2
\p(;\v \|I a2 ol 0 ] y i Osobnik
, Globiny | Embrion Ptod )
3 dorosty
Y _-_

Gen z intronami

30 kbp

Chromosom 11:
klaster B-globinowy

€ Gy Ay B,
] I CFEN R = | Pseudogen

65 kbp . ang. , Spacer”

U cztowieka geny hemoglobin tworzga klastery na chromosomie 16 i 11.
Geny a-globin i B-globin sa paralogami, gdyz powstaly przez duplikacje.

Kornelia Polok
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2. Geny Eukariota: rodziny genéw

Struktura genéw globinowych oraz ich wzoér ekspresji jest podobny
u wszystkich kregowcow.

LN

2

EEOEEEOEED
H EEEN

Afrotheria

] Marsupial

T1 monotreme

ak nly

Poréwnanie genéw a-globin i ich Poréwnanie gen6w B-globin i ich
ekspresji u kregowcow. ekspresji u kregowcow.
Hardison 2012

2. Geny Eukariota: rodziny genéw

Geny globinowe wyewoluowaly od jednego przodka poprzez serie
duplikacji, transpozycji i mutacji punktowych.

Oddzielne
P introny By B klastery dla a
Egzony Duplikacja = - . i B globin:
e W Ptaki i ssaki.
Ol Ol

B
o‘'N- N

Rozdzielenie

genéw a i B ’
Geny dla ai B globin sg sprzezone:
& - -ﬁ. ptazy: Xenopus.
Duplikacja
i réznicowanie ’Pierwotna globina: mioglobina, pojedynczy gen
mm @ 9lobinowy u bezzuchwowcdw: minoga i sluzicy.
Fuzja
egzonéw ’ Przodek globin: leghemoglobina:
m-armmr Diatko w brodawkach korzeniowych roslin straczkowych.

0  Miliony lat

Kornelia Polok
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Geny i genomy

. Ewolucja definicji genu
B Zmiennosé genow

B Definicja wspotczesna genu
i ORF

. Geny u réznych grup
organizmow
B Geny Prokariota
B Geny Eukariota
B Rodziny genow

. Genomy
B Wielkosé genomu

B Genomy u réznych grup
organizmow

. Mobilome - transpozony

3. Genom

Genom: materiat genetyczny zawarty w podstawowym zestawie
chromosomoéw (x). Obejmuje on sekwencje kodujace i niekodujace.

m1920: termin genom zostat GENE + VERBREITUNG UND URSACHE DER
wprowadzony przez PARTHENOGENESIS

niemieckiego botanika Hansa CHROMO § eyt mws

Winklera.

B Termin poczatkowo odnosit SOME b

sie do haploidalnego, n Dr. HANS WINKLER
zestawu chromosomoéw jako R
.materialnej podstawy

istnienia gatunku”.

m Obecnie genom odnosi sie do
zestawu podstawowego
(monoploidalnego), x.

m Od lat 1960 genom utozsamia
sie zaréwno z genami jak i
sekwencjami niekodujacymi.

W biologii molekularnej genom to materiat genetyczny komorki (jadro +
organella). Definicja ta nie uwzglednia ploidalnosci, co skutkuje
poréwnywaniem organizmow o réznej liczbie kopii informacji genetycznej.

Kornelia Polok
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3. Genom: wielkosé genomu

Wielkosé genomu to zawartosé DNA w pojedynczym genomie. Podaje
sie ja jako catkowita liczbe par zasad* (bp) lub w pikogramach.

Pary zasad (przedrostki): Konwersja par zasad na dlugosé DNA:
m103bp: Kilo (kbp) m1 kbp: 0,34 x 10 m = 0,34 pm

m 106 bp: mega (Mbp) m 1 Mbp: 0,34 x 102 m = 0,34 mm
m10° bp: giga (Gbp) m1 Gbp: 0,34 m = 34 cm

Wielkosci genomoéw Dtugosci genomow bakterii mieszcza

najczesciej podaje sie w Mbp. sie w zakresie mm, natomiast
Eukariota w zakresie cm i metrow.

Konwersja par zasad na mase:
" 4 m 1 kbp: 1018 g= 10 pg (attogram)
‘\.;5_‘ case - 1 Mbp: 1015 g = 102 pg (femtogram)
- . m1 Gbp: 102 g = 1 pg (pikogram)
3200 Mbp - 1(1)(;I—OBGB Genomy bakteryjne waza femtogramy,
=3.2 Gbp i a genomy Eukariota - pikogramy.
*w niektérych zrodtach spotyka sie , liczba nukleotydéw”

Wielkosé genomu mierzy sie w pikogramach. 1 pikogram to 978
Mbp (= 1 Gbp), np. 3,2 pg = 3,2 X 978 Mbp = 3 129,6 Mbp.

3. Genom: wielkosé genomu

Zawartosé DNA w jadrach okresla sie mierzac ilosé barwnika, ktora
zwigzata sie z DNA i poréwnujac otrzymana wielkosé ze wzorcem.

W reakcji Feulgena ilosé
barwnika, a tym samym ilosé
zaabsorbowanego swiatta
(zabarwienie) jest proporcjonalna
do zawartosci DNA. Jadra sa
heterogenne i konieczny jest
pomiar wielu punktéw. Metoda
pomiaru DNA to cytometria.

Pomiar jest wykonywany automatycznie. Jadra sa
obrysowywane i mierzy sie wiele punktow.
Otrzymane wartosci sg analizowane statystycznie.
Wynik jest podawany w pikogramach.

W cytometrii przeptywowej z DNA wiaza sie fluorochromy. Mierzona jest
emitowana przez nie ilos¢é swiatta. Proces pozwala na pomiar tysiecy jader
w krotkim czasie.

2023-07-25
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3. Genom: wielkosé genomu

Zawartosé DNA w pikogramach w haploidalnych (n) jadrach
okreslana jest mianem wartosci C (ang. C-value).

Wartoséé C zawsze odnosi Sie Plant DNA C-values Database
3 A (release 6.0, December 2012)
do komf)rek hapIOIdaInyCh' MD Bennett and 1J Leitch
W komoérkach somatycznych News
ZaWartOéé DNA WynOSi 2C Release of new data for over 1400 species not praviously listed. /o det:
Warto$é C stuzy do okreslania e Eiter i : SISRETE higalCovalues
wielkosci genomu i mozna ja

odczytaé w bazach danych.

1 4

an organism is referred to as its C-value, imespective of the
ase currentl ins dala for ies i combines:
L ues Database
phyte DNA C-values
04)

Baza genomow roslinnych.
S (http://data.kew.org/cvalues/)
Uzywanie ,,C-value” i wielkosé
genomu zamiennie jest bledem, gdyz
wartosé C moze obejmowacé wiecej
/f&f//é//j’c’/f//’/’ niz jeden genom (np. u poliploidéw),
b natomiast wielko§é genomu zawsze
odnosi sie do jednego genomu

Baza genomoéw zwierzecych. (monoploidalnego, Xx).
(http://www.genomesize.com/)

3. Genom: wielkosé genomu, cztowiek

Genom cztowieka ma 3,2 x 10° par zasad co odpowiada dtugosci
1,09 m oraz masie 3,27 pg.
Ptazy  Ryby

m Genom cztowieka
(3,2 Gbp. jest o 11%
mniejszy niz genom
szympansa (3,6 Gbp.). Ssaki Ptaki Gady

B Genom cztowieka
jest wiekszy od
genomow swini, psa i
kota o 3-5%.

m Genomy wiekszosci
ssakéw maja okoto 3
Gbp. Sa wieksze od
genomow ptakow i
gaddow, ale mniejsze
od genomow plazéw.

Miliardy par zasad

Poréwnanie wielkosci genomu cztowieka z genomami kregowcow.
Liczbe par zasad obliczono na podstawie sredniej wartosci C podanej w
bazie AGSD (2021).

W diploidalnych komérkach cztowieka zawarte sa dwa genomy o tacznej
liczbie par zasad, 6,4 x 10° dtugosci 2,18 m oraz masie 6,54 pg (2C). @

Kornelia Polok 15
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3. Genom: wielkosé genomu, cztowiek

Chromosomy czitowieka rézniq sie wielkoscia mierzona liczba par

zasad, najwiekszy jest chromosom 1, najmniejszy - 21.

Miliony par zasad

1 2

3

4 5 6 7 8 ) o) AliL

13

14

15

HERN7E 1 SRR RS 2SN 2 X SRS

Wielkosé chromosomoéw cztowieka z milionach par zasad (Mbp.). Na gérze podano liczbe
nukleotydéw w milionach par zasad dla kazdego chromosomu.

Czlowiek posiada srednio 3 x 1012 diploidalnych, jadrowych komoérek, zatem
kazda osoba ma przecietnie 19,2 x 102! nukleotydow.

Piovesan et al. 2019

3. Genom: gestosé genow

Gestos¢ genow okresla liczbe gendéw przypadajaca na milion par
zasad (Mbp).

Wielkosé Liczba Gestosé
Gatunek , .
genomu [Mbp] genoéw genoéw
9 642

Wirus grypy

Carsonella ruddii
Mycoplasma genitalium

Escherichia coli

Amoeba dubia (Polychaos dubium)
Saccharomyces cerevisiae
Physcomitrella patens
Arabidopsis thaliana

Triticum aestivum

Caenorhabditis elegans
Drosophila melanogaster

Danio rerio
Mus musculus
Pan troglodytes
Homo sapiens

Kornelia Polok

0,014
0,160
0,580
4,600

670 000,000
12,000
510,000
140,000

17 000,000
100,000
140,000

1 600,000
2 800,000
3 000,000
3 200,000

182
525
4 300
?

6 600
28 000
25 000

107 891
20 000
14 000
26 000
20 000
21 506
22 287

2023-07-25
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3. Genomy: Prokariota

Organizacja genomu Prokariota jest konserwatywna. Rozmieszczenie
genow jest rownomierne. Sq one zgrupowane w operony.

oriC
m Geny sa zlokalizowane na obu (start replikacja)
niciach. super-operony
m Na nici wiodacej jest wiecej
gendw niz na nici opdznionej.
H Sasiadujace operony peknia
podobne funkcje i sa
jednoczesnie transkrybowane.
Tworza one super-operony.
m Replichory: replikujace
potowy, ktére powstaja
w wyniku podzialu genomu
przez miejsca poczatku (oriC)
i konca (dif) replikacji.

Replichora 2
T eJoyoijday

- dif, terminus
m Replichory sa symetryczne: (terminacja
ori/dif = 180°. replikaciji) nié op6zniona

ni¢ wiodaca

Lokalizacja gen6w kodujacych biatka odzwierciedla kolejnosé ich
aktywacji podczas procesoéw metabolicznych.

3. Genomy: Prokariota

Geny kodujace biatka stanowia 87,8% genomu E. coli, geny dla RNA -
0,8%, sekwencje powtarzalne - 0,7%, regulatorowe - 10,6%.

Genom Escherichia coli R

m Rozklad gendw jest
réwnomierny.

m Geny wystepuja na obu niciach
DNA. Nié wiodaca jest pokazana
jako pomaranczowy okrag, a nié
opoézniona - zotty. Wiecej gendw
jest na nici wiodacej.

m Niebieskie strzalki pokazuja
lokalizacje i kierunek
transkrypcji genéw dla tRNA, a
czerwone dla genéw rRNA.

m W genomie wystepuja elementy
insercyjne i sekwencje
powtarzalne.

Odchylenie G/C polega na wystepowaniu wiekszej liczby G (26% u E. coli)
niz C (24% u E. coli) na nici komplementarnej. Jest to cecha wielu bakterii.
Blattner et al. 1997

Kornelia Polok 17
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3. Genomy: Prokariota

Geny kodujace biatka stanowia 89,1% genomu M. tuberculosis, geny
dla RNA - 1,0%, sekwencje powtarzalne — 0,09%.

Cechy genomu M. tuberculosis Zawartosé : Geny dla

AL
oy,
gy /7

Yy

m Liczba genéw na nici wiodacej
i op6znionej podobna, co moze byé
zwiazane z wolnym wzrostem.

m Duza liczba gendw dla
oksydoreduktaz i oksygenaz
zwiazana z fosforylacja = 4 —
w warunkach tlenowych. i i sroiosls

m Wysoka zawartosé par GC (65%)
i preferencja dla aminokwaséw
majacych GC w kodonach: Ala, Gly,
Pro, Arg, Trp.

m Obecnosé genéw dla biatek i€ UM
zapasowych umozliwia przezycie T
w ubogim srodowisku.

4385518 bp

opdézniona

Genom M. tuberculosis wyrd6znia 250 gendw zwiazanych z synteza lipidow
(50 u E. coli), w tym kwaséw mykolowych - unikalnego sktadnika sciany

komoérkowej M. tuberculosis.
Han et al. 2015

3. Genomy: Prokariota

Kretek, Borrelia burgdorferi jest czynnikiem etiologicznym boreliozy
(choroby z Lyme) u cztowieka.

Objawy boreliozy: B. burgdorferi jest
zréznicowanym
gatunkiem. Tylko trzy
i genogatunki
m objawy grypopodobne; (identyfikowane
H nawracajace zapalenie stawow metodami
(do 2 lat), duze stawy; genetycznymi) wywotuja
m tagodne podraznienie opon borelioze.
mozgowo-rdzeniowych (bol
glowy); . At :
] . , i Rumien wedrujacy:
m zanikowe zapalenie skory (wiele ‘ charakterystyczny
lat po zakazeniu); ° objaw boreliozy
m neuroborelioza u 15% wystepuje

nieleczonych osé6b. w okoto 70%
przypadkow.

Erumien wedrujacy (2-3 tygodnie
od zakazenia);

Borrelia sp. wystepuje powszechnie w klimacie umiarkowanym. U cztowieka
rozprzestrzenia sie w wielu narzadach i tkankach: w skérze, sercu, stawach,
uktadzie nerwowym. Moze rezydowaé w ciele zakazonego latami.

Kornelia Polok 18
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3. Genomy: Prokariota

Genom B. burgdorferi sktada sie z liniowego chromosomu oraz
kilkunastu (~21) liniowych i kolistych plazmidoéwv.

m Wielkosé genomu: 1 280
kB, 1338 gendw.

m Gléwny, liniowy
chromosom: 908 kb, 71%
genomu, 865 gendw (65%),
w tym 36 gendéw dla RNA.

B Chromosomy réznia sie

Chomosomal Common Right End Extension

Faglon insercja: 17 bp

N40 Chromosome

B31 Ip21
29 9%
297 Chromosome

99.0%

delecja: 1053 bp,
297 Ip28-1

insercja: 17 bp

- o B31 Chromosome
pomiedzy szczepami

jedynie w zmiennym = B311p28-1
regionie, przy czym réznice =

nie przekraczaja 2%. Moze
to swiadczyé o niedawnej
ewolucji.

JD1 Chromosome
- N40 '92?'?;?;
Poréwnanie chromos_omu trzech szczep6w z
referencyjnym B31. Z6kte fragmenty sa identyczne.
Chromosom liniowy B. burgdorferi jest konserwatywny:
u wszystkich szczepdéw ma podobne rozmiary a geny
rozmieszczone sa kolinearnie, tzn. zachowana jest ich

kolejnosé.
Casjens et al. 2012; Jabbarii et al. 2018

3. Genomy: Eukariota

Geny Eukariota wystepuja w regionach bogatych w geny, ktore sa
przedzielone regionami ubogimi w geny.

Region bogaty

Region ubogi w geny

w geny

Subregion bogaty
w geny
10

Subregion bogaty
w geny

Region
\Qpiedzygenowy

N GE
—— A

N N
)HTHIIHII-? | l'l‘\l 11
Transpozony Egzony Retrotranspozon SSR

DNA

W poblizu gendw zlokalizowane sa transpozony DNA,
a w regionach miedzygenowych wystepuja retrotranspozony.

Kornelia Polok
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3. Genomy: Eukariota

Genomy eukariotyczne sa konserwatywne, wykazuja kolinearnosé
i syntenie.

o Gen A i B wystepuja
kelsame chi ,razem”, zawszena Chl Ch2 Chl Ch2
olory jednym chromosomie,

oznaczaja | podobnie geny DE. |
segmenty, D
w ktérych | . { E
geny | . E
utozonesy | A
w tej samej 9 C
kolejnosci. | | Dj B
= E F
= . !
L

Gatunek A Gatunek B

Gatunek A Gatunek B 3 .
Syntenia to wystepowanie tych

Kolinearno$é (réwnolegto$é) to samych genéw, np. A i B na
zachowanie podobnego ukiadu genéw na jednym chromosomie u réznych
chromosomach (kolejnosci). Chromosom gatunkow. Nie musi to byé ten
jednego gatunku moze byé€ kolinearny z sam chromosom.

np. dwoma chromosomami innego gat.

3. Genomy: Eukariota

U ssakow wystepuje kolinearnosé, ktora obejmuje cale chromosomy
lub ich fragmenty.

! ! i Sus scrofa  Homo sapiens Bos taurus
Bloki kolinearne

mBlok 5, 6, 7 cztowieka:
=u bydta delecja bloku 7;

=u $wini translokacja
bloku 5.

m Blok 5, 8 u czlowieka:
inwersja u swini.
m Blok 3 u czlowieka: inwersja
u swini.
mBlok 1, 2 cztowieka: Kolory i cyfry oznaczaja

inwersja i duplikacja bloku bloki genow z syntenia.
2 u bydia. Odwrd6cona cyfra to

_ inwersja. Brak cyfry to
m Blok 1, 4 u czlowieka: sekwencja specyficzna

inwersja u bydta. dla gatunku. chr. 17

Cl)romosom 17 cztowieka, 12 swini i 19 bydta domowego sa kolinearne.
Swinia i czlowiek maja te same bloki genéw. U bydia jest duzy udziat
sekwencji specyficznych.
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3. Genomy: Eukariota, cztowiek

Szacuje sie, ze u cztowieka liczba genow kodujacych biatka wynosi
okoto 22 000, jednakze liczba ta wydaje sie zawyzona.

Liczba genéw u cziowieka

m Poczatkowo liczbe genéw
kodujacych biatka okreslono na
24 000.

m W genomie referencyjnym z 2013 r. @ 6792’-4%5

.

oszacowano, ze liczba genéw
kodujacych biatka wynosi
20 442.

m Najnowsze wydanie genomu
referencyjnego z 2020 r. szacuje, ze
genom czlowieka zawiera
20 364 gendw kodujacych biatka, w
tym immunoglobuliny.

m Geny kodujace biatka stanowia
33,4% sekwencji kodujacych. Na
poziomie mMRNA - stanowia one az
56,2% transkryptow.

Pseudogeny
15009 (24,7%) | kodujace biatka

Geny

_ © 20 364 (33,4%)

| Liczba genéw oraz
potencjalnych
sekwencji kodujacych
w genomie cztowieka
(GenCode 2021).

IncRNA
17 944 (29,5%)

antysensowne
18881

incana 22" | Transkeypty

ey

Liczba réznych transkryptow w genomie cztowieka
(GenCode 2021).

Geny kodujace biatka stanowiag okoto 3% genomu cztowieka.

3. Genomy: Eukariota, cztowiek

Istnieje korelacja miedzy dtlugoscia genu, transkryptu i wielkoscia

biatka, a takze korelacja miedzy liczba intr

Dlugosé gendéw czitowieka

m Najdluzsze geny u czlowieka
sa na ogot zwiagzane z funkcja
moézgu, zwlaszcza neuronéw
oraz miesni (30-100 kbp).

m Krotsze geny (<30 kbp) na ogot
koduja biatka zwiazane z skéra
i systemem immunologicznym.

Log(Protein Size (aa))

m Geny zwiazane z odpowiedzia

ow i liczba wariantow.

&l Zaleznos¢ miedzy diugoscia
pierwotnego transkryptu a
diugoscia biatka. Wartosci
podane w skali
logarytmicznej. Zgodnie z
oczekiwaniami, dluzszym
biatkom odpowiadajg dtuzsze
transkrypty.

6 8 10
Log(Transcript Length (bp))

Domena tytyny (konektyny) kodowanej

2023-07-25

odpornosciowa nieswoista
oraz szlakiem cytokin sa
krotsze (mediana: 2 890 bp)
niz geny zwiazane z
odpowiedza swoista (mediana:
3 112 bp).

przez gen TTN (2g31.2). Jest to
najwigksze biatko u cztowieka o dtugosci
1 um. Biatko sktada sie z 244 domen.
Wystepuje w migsniach poprzecznie
prazkowanych taczac filamenty
miozynowe z linig Z. Mutacje w genie sg
przyczyna kardiomiopatii oraz dystrofii
migsniowych.

Najdiluzsze transkrypty wystepuja w naczyniach krwionosnych, neuronach,
w moézgu. Najkrotsze transkrypty wystepuja w trzustce, skoérze, zoladku.

Lopes et al. 2021
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3. Genomy: Eukariota, cztowiek

Rodzina gendw: grupa genéw o podobnej budowie i wspolnym
pochodzeniu, czesto o podobnej funkcji.

CharakteryStyka
genow
2+
Kalmodulina 3 2,14, 19 Szlak sy_gnal_owy Ca?*, identyczne
sekwencje biatkowe

1,2,7, 10, 15,

Dehydrogenaza
7 4
alkoholowa

Biatka transmembranowe, szlak Notch
zwigzany z r6znicowaniem,
konserwatywny u Metazoa

Hydroliza skrobi, obecna w $linie
ssakéw, w tym cztowieka, blok 265
kbp.

Tworzy mikrofilamenty, uczestniczy w
skurczu miesni, ruchu komorek.

Blok 365 kbp, przeksztatca alkohole w
aldehydy i ketony, wystepuje w
watrobie i zotadku.

Sprzezenie gendw nalezacych do rodzinny swiadczy o niedawnej ewolucji.
Rodziny rozproszone pomiedzy r6zne chromosomy sa starsze ewolucyjnie. @

Geny i genomy

. Ewolucja definicji genu
B Zmiennosé genow
B Definicja wspotczesna genu
i ORF
. Geny u réznych grup
organizmow
B Geny Prokariota
® Geny Eukariota
B Rodziny genow

. Genomy
B Wielkosé genomu
B Genomy u réznych grup
organizmow

. Mobilome - transpozony

2023-07-25
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4. Mobilome - transpozony

Transpozony (elementy ruchome) to fragmenty DNA, ktére moga
przemieszczaé sie w genomie, czesto tworzac nowe kopie.

‘:'-.._.’skaczace geny " u‘,h .\&‘ QV?;‘ e
Al 1410

Mozaikowos$¢ jako skutek
dziatania transpozonéw u
kukurydzy.

“They can appear at new
locations and disappear from
previously determined locations”™

Barbara McClintock, 1956 -
Mozaikowos$¢ jako efekt

wyciecia transpozonu
u wyzlinu.

Hemofilia B u cztowieka jest wynikiem insercji transpozonu A/u do genu
kodujacego czynnik IX, natomiast insercja transpozonu mariner do CNPB
jest odpowiedzialna za prawidtowa regulacje translacji w neuronach.

4. Mobilome - transpozony

Transpozony wystepuja u wszystkich organizmow, wszystkie tworza
krotkie powtdrzenia w miejscu insercji.

Saccharomyces cerevisiae
Caenorhabditis elegans
Drosophila melanogaster
Arabidopsis thaliana
Lotus japonicus

Hordeum vulgare

Zea mays

Triticum urartu (2n)

Mus musculus

Homo sapiens

w genomie watrobowcow (Pellia).

W duzych genomach roslin i zwierzat transpozony moga stanowié do 60%
genomu. Sa one odpowiedzialne za wzrost rozmiaréw genomu.

Kornelia Polok
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4. Mobilome - transpozony

Wiecej niz potowa ludzkiego DNA (55-60%) zawiera transpozony.
Naleza one do prawie wszystkich rodzin transpozonéw Eukariota.

Wystepowanie transpozonéw w
genomie czitowieka

B L/INE - 21% genomu:
= [ INE-1: najliczniejsze, > 500 000
kopii;
= L INE-2: prekursory miRNA
B S/NE - 14% genomu:

* Alu. pojawity sie w okresie radiacji

naczelnych; SINE (Alu)

11%
* SVA - typowe dla hominidow,
2 800 kopii w genomie.

ELTR - 9%, gtdéwnie sekwencje ERV.

u Transpo_zony DNA, 5%_? kilka rodzin: t1ypy elementéw ruchomych w genomie cztowieka
MITE, piggyBac, Merlin, Mutator. na podstawie Repbase.

Podobnie jak u wiekszosci Eukariota, genom ludzki odzwierciedla
ewolucyjna historie aktywnosci transpozonow.

4. Mobilome - transpozony

Ze wzgledu na sposob przemieszczania wyrdznia sie
retrotranspozony (LTR klasa 1) i transpozony DNA (klasa 2).

Tran ozon
— R s e—— E I
N = IS E IS
Donorowe DNA Donorowe DNA
Transkrypcja B TE IS ]
= TE

Donorowe DNA
TE ] RNA

Odwrotna . DNA (i
transkrypcja

Wyciecie

(——
[
Donorowe DNA

ermediates)

5 TE
TE | M=

s Docel@wy DNA i

Inserc;a' Insercja
TE N = IS
me— T

,Copy and paste”: transpozon jest ,»Cut and paste”: transpozon jest
kopiowany i wklejany w nowe miejscefj wycinany i wklejany w nowe miejsce

Kornelia Polok
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4. Mobilome - transpozony

Szybki rozwdj mézgu cztowieka, ktory rozpoczat sie 3 min lat temu
byt skorelowany z remobilizacja retrotranspozonu A/u.

m Liczba elementéw A/u z mutacja
jest >5 razy wieksza (~5000) niz

elementéw bez mutacji (~650), co DTl = L
@ [ 8| AJACA,|  Rightmonomer  {Poly(A)| TSD

swiadczy o niedawnej aktywnosci.
m Najwyzsza aktywnosé Alu

monomer

Transpozon Alu o dlugosci 300 bp. Monomery
zawierajg gen 7SL RNA, promotor polimerazy RNA

Wystqpll_a 1,5 min lat temu, a VY'QC IIl. Wykorzystuja odwrotna transkryptaze i
w okresie gwattownego rozwoju endonukleaze z elementéw L1 (LINE) do mobilizacji.

mozgu.

m U czlowieka jest 12 nowych
elementéw A/u, podczas gdy u
szympansa tylko 5.

m W intronach genu mikrocefaliny

jest 1000 elementéw Alu, co
stanowi 57% dtugosci genu.

Struktura przestrzenna
mikrocefaliny kodowanej
przez gen MCPH1 na chr.
8. Odpowiada ona za
rozw6j mézgu w okresie
ptodowym. Pierwotna
forma genu skorelowana
jest z rozwojem jezykow
tonalnych.

Remobilizacja transpozonu A/u podczas ewolucji mézgu cztowieka byta
wywolana stresem zwigzanym z fluktuacjami klimatu 1,5-1 min lat temu.

Britten 2010.

4. Mobilome - transpozony

Transpozony wptywaja pozytywnie i negatywnie na przystosowanie
osobnika. Jest rownowaga miedzy inaktywacja i mobilizacja.

Transpozony

m Dostarczaja elementéw niezbednych do
tworzenia i re-modelowania sieci
regulatorowych.

H S3 istotne w wielu procesach bedacych
podstawa ciazy, pluripotencji, rozwoju
kory nowej, ukladu immunologicznego.

H Sa pierwszymi elementami reagujacymi
na stresy biotyczne i abiotyczne.

m Wspotdziataja z licznymi czynnikami
transkrypcyjnymi.

m Odpowiadaja na sygnaly i sa zdolne do
skoordynowanej regulacji ekspresji
genow.

Regulatars Source of genetic

of genie variation:
expression mutations, genome

and signal
4 rearrangements
pathw:ys/ = g
/Responslble for

\ immune response

Historycznie, transpozony byty zapomniane i ignorowane w badaniach

genomow. Ich postrzeganie ewoluowato od ,,$§mieciowego DNA” do
elementdéw o istotnej roli ewolucyjnej i regulacyjnej.

¢
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Zagadnienia: 1

1. Ewolucja definicji genu

»

YVV VY VVVYYVYV

Czy twierdzenie , jeden gen — jedno biatko” jest aktualne obecnie?
Odpowiedz uzasadnij.

Czy w jednym locus mogq znajdowac¢ sie dwa geny? Uzasadnij.
Czy istnieja geny, ktére zmieniajg swoja lokalizacje?

Przedstaw na schemacie wielogenowy odcinek DNA, ktéry moze
byé matryca dla r6znych transkryptéw.

Uzasadnij poglad, ze gen moze byé grupa fragmentéw DNA
kodujacych rézne produkty.

Przedstaw na schemacie 0g6Ing strukture genu.

Co to sq kodony STOP i START?

Jaka funkcje petnig regiony 5’UTR i 3'UTR.

Jakie elementy wchodza w sktad genu?

Podaj wspétczesna definicje genu.

Co to jest ORF.

lle ORF mozna uzyskaé na bazie jednego regionu DNA?

Podaj wszystkie ORF regionu DNA:
5'GGTACCGTCATTCGATCCGGC3'.

Zagadnienia 2-3

2. Geny Prokariota

»

>

>

Podaj trzy charakterystyczne cechy genéw Prokariota.

Zaznacz na schemacie genu Prokariota o dtugosci 1000
nukleotydéw (1000 bp) miejsce -60 oraz +100.

Gdzie najczesciej zlokalizowany jest promotor Prokariota? podaj
pozycje charakterystycznych miejsc.

Z czym zwigzana jest sekwencja TATAAT u Prokariota?

3. Geny Prokariota: M. tuberculosis

Dlaczego M. tuberculosis trudno wykryé za pomoca rutynowego
barwienia Gram?

Co jest cecha charakterystyczng sciany komérkowej M.
tuberculosis?

Podaj etapy rozwoju gruzlicy ptuc.

Czy zakazenie M. tuberculosis zawsze prowadzi do gruzlicy
ptuc? Odpowiedz uzasadnij.

W jakich czesciach swiata obecnie najczesciej wystepuje gruzlica
i co jest tego przyczyna?

Biorac pod uwage historie ludzkosci, co doprowadzito do
rozprzestrzeniania sie gruzlicy? Kiedy miata miejsce najwigksza
zachorowalnosé€i co jg ograniczyto?

Co oznacza skrét MDR-TB?

U kogo najczesciej pojawia sie gruzlica lekooporna?

Na jakie leki jest najczesciej oporny pratek gruzlicy?
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Zagadnienia 4-6

4. Geny Prokariota: M. tuberculosis, rpoB
» Najaki lek oporne sg szczepy M. tuberculosis z mutacjami w genie

rpoB?

» Co koduje gen rpoB u M. tuberculosis?
» Czy gen rpoB wystepuje tylko u M. tuberculosis? Uzasadnij.
5. Geny Prokariota: M. tuberculosis, KatG

Na jaki lek oporne sg szczepy M. tuberculosis z mutacjami w genie
KatG?

Co koduje gen KatG u M. tuberculosis?

Podaj cechy charakterystyczne katalazy-peroksydazy kodowanej
przez gen KatG M. tuberculosis?

Czy gen KatG wystepuje tylko u M. tuberculosis?

6. Geny Eukariota

»

Co jest najbardziej charakterystyczng cechg genéw Eukariota?
Gdzie moga by¢ zlokalizowane sekwencje regulatorowe
Eukariota?

Co jest cecha charakterystyczng genu DMD u Eukariota? Co ten
gen koduje?

Podaj przyktady genéw, w ktérych egzony stanowig mniej niz 30%
sekwencji kodujacej genu.

Zagadnienia 7

7. Geny Eukariota: rodziny genéw

Zdefiniuj rodzing genéw i podaj u jakich grup organizmoéw
wystepujarodziny genoéw?

W jaki spos6b powstajg rodziny genéw?

Wyjasnij réznice pomiedzy ortologiem i paralogiem.

Czy geny Ai A, ktére powstaly w wyniku duplikacji sq paralogami
czy ortologami?

Jezeli badamy gen A, Al i A2 u blisko spokrewnionych gatunkéw i
geny te powstaty w wyniku ré6znicowania sie genu przodka to czy
sa to paralogi czy ortologi?

Jakie geny wchodza w skfad rodziny genéw globinowych?

U jakiej grupy organizméw wystepuje rodzina genéw
globinowych?

Jaka jest og6lna budowa genéw globinowych?

Gdzie zlokalizowane s a-globiny i B-globiny u cztowieka? Czy sa
to paralogi czy ortologi?

Jaki gen jest wspdlnym przodkiem wszystkich genéw
globinowych?

Jaka globina pojawita sie pierwsza w ewolucji kregowcow i u kogo
ona wystepuje?

U jakich grup kregowcéw wystepuja oddzielne klastery a- i B-
globin?

Podaj schemat budowy jednostki genéw rDNA u Eukariota.
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Zagadnienia 8-9

8. Co to jest genom?

>

>

Podaj definicje genomu.
Dlaczego okreslenie, ze genom to caly materiat genetyczny
komérki jest nieprecyzyjne?

9. Wielkosé genomu: definicja

»

Co rozumiemy pod pojeciem ,wielkosé genomu”?

W jakich jednostkach podajemy wielko$é genomu?

Co oznaczajq przedrostki: kilo, mega i giga? Podaj w postaci
potegi liczby 10.

Jaka czes¢é grama stanowi pikogram?

Co jest wigksze zaktadajac, ze 1bp = 1 B: genom czlowieka czy
dysk o pojemnosci 1 TB?

W jaki sposéb mierzy sie ile graméw DNA jest w jadrze
komérkowym?

Co to jest cytometria?

Co to jest wartosé C (C-value)?

Dlaczego nie powinno sie uzywaé zamiennie poje¢ , wartosé C”
(C-value) oraz wielko$é genomu?

Prosze podaé¢ wielko$é genomu cztowieka?

Jak wielkosé genomu cztowieka ma sie do innych grup
organizmow?

Prosze zdefiniowaé gestosé genow.

Zagadnienia 10-11

10.Genomy Prokariota

»

Co to jest replichora?

Jak sg rozmieszczone geny Prokariota?

Czy geny Prokariota zlokalizowane sg na obu niciach kolistej
czasteczki DNA? Uzasadnij odpowiedz.

Na ktérej nici czasteczki DNA Prokariota jest wiecej gen6w?
Jaki procent stanowig geny w genomach bakterii? Podaj wartosé
przyblizonag?

Co jest najbardziej charakterystyczng cecha genomu
Mycobacterium tuberculosis?

Co wywotuje borelioze u cztowieka?

Jakie sg objawy zakazenia Borrelia burgdorferi?

Jak zbudowany jest genom B. burgdorferi?

11.Genomy Eukariota

Jak rozmieszczone sg geny u Eukariota?

Zdefiniuj regiony bogate w geny i ubogie w geny?

Jak rozmieszczone sa transpozony wzgledem genéw Eukariota?
Wyjasnij pojecia: kolinearnosé, syntenia?

Na czym polega podobienstwo genomdéw cztowieka, swini i
bydta?

Jak dtugos$é gendw koreluje z dlugosciagich produktow?

Z jakimi funkcjami zwigzane sg najdtuzsze geny cztowieka?
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Zagadnienia 12

12.Mobilome - transpozony

»

Podaj definicje transpozon6w.
Czy pojecia transpozony i elementy ruchome oznaczaja to samo?

Podaj przyktad choroby cztowieka wywotanej insercja
transpozonu.

Prosze wymieni€ typy transpozonéw u cztowieka oraz podaé ich
udziatw genomie ludzkim.

Ktéra klasa transpozonéw przewaza w genomie cztowieka?

Jak dzielimy transpozony?

Jak przemieszczaja sie retrotranspozony?

Jak przemieszczaja sie transpozony DNA?

Biorac pod uwage mechanizm przemieszczania sie, ktéra grupa
transpozono6w bardziej przyczynia sie do zwigkszenia rozmiaréw
genomu? Uzasadnij odpowiedz.

Ktory typ transpozonu przemieszcza sie jednoczesnie
pozostawiajac kopie w pierwotnym miejscu?

Czego dotyczg pojecia: , copy and paste” oraz ,cut and paste” w
przypadku transpozonéw?

Prosze podaé dowody wskazujgce na role elementéw Alu w
rozwoju mézgu cztowieka.

Centre for Evolution, Genomics
and Biomathematics, e-Gene

e-Gene

polokkornelia@gmail.com

https://mvww.matgen.pl
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