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Fosforylacja moze kontrolowac aktywnos$c¢ biatka, wywotujgc zmiane
konformacyjng
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STRUKTURA DNA
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polinukleotydowych

Struktura DNA umozliwia funkcjonowanie mechanizmu dziedziczenia

STRUKTURA CHROMOSOMOW EUKARIOTYCZNYCH

Eukariotyczny DNA jest upakowany w wiele chromosomow
Chromosomy organizujg i przenoszg informacje genetyczng

Do replikacji i segregacji chromosoméw wymagane sg wyspecjalizowane
sekwencje DNA

Chromosomy interfazowe wystepujg w jadrze w sposdb zorganizowany
DNA w chromosomach jest mocno skondensowany

Podstawowymi jednostkami struktury chromosomu eukariotycznego sg
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duze pierscienie biatkowe
W mitozie chromosomy przechodzg dodatkowy poziom upakowania

REGULACJA STRUKTURY CHROMOSOMOW

Zmiany w strukturze nukleosomu umozliwiajg dostep do DNA
Chromosomy interfazowe zawierajg zaréwno skondensowane, jak
i rozluznione formy chromatyny

Heterochromatyna moze rozprzestrzeniac sie wzdtuz chromosomu,
co wycisza pobliskie geny

Heterochromatyna moze by¢ dziedziczona przez kolejne pokolenia
komorek
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Replikacja i naprawa DNA

REPLIKACJA DNA

Parowanie zasad umozliwia replikacje DNA

Synteza DNA zaczyna sie w miejscu poczatku replikacji

W miejscu poczatku replikacji tworzy sie dwoje widetek replikacyjnych
Polimeraza DNA wykorzystuje wyjsciowe nici DNA jako matryce

w syntezie DNA

Widelki replikacyjne sq asymetryczne

Polimeraza DNA koryguje swoje btedy

Krotkie fragmenty RNA stuzg jako startery do syntezy DNA

Biatka w widetkach replikacyjnych wspoétpracujg, tworzac aparat
replikacyjny

Tetomeraza umozliwia replikacje koncéw chromosomow eukariotycznych
Dtugos¢ telomerdw jest rézna dla réoznych typow komorek i zalezy

od ich wieku

NAPRAWA DNA

W komérkach ciggle dochodzi do uszkodzen DNA

Komorki dysponujg licznymi mechanizmami naprawy DNA

System naprawy zle dopasowanych par zasad usuwa btedy replikacji
DNA, ktére uniknety korekty

Naprawa dwuniciowych peknie¢ DNA wymaga odrebnej strategii
Rekombinacja homologiczna potrafi bezbtednie naprawia¢ dwuniciowe
pekniecia DNA

Problemy z naprawg uszkodzen DNA mogg mie¢ powazne konsekwencje
dla komorki lub organizmu

Zapis doktadnosci replikacji i naprawy DNA jest zachowany

w sekwencjach genomowych
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ROZDZIAL 7
Od DNA do biatek: Jak komorki odczytuja swéj genom?

OD DNA DO RNA

Odcinki sekwencji DNA sg przepisywane na RNA

Podczas transkrypcji powstaje RNA komplementarny wobec jednej

z nici DNA

W komérkach powstajg rozne rodzaje RNA

Sygnaty w DNA pokazujg polimerazie RNA miejsca poczatku i korica
transkrypcji

Inicjacja transkrypcji gendw eukariotycznych jest ztozonym procesem
Eukariotycznej polimerazie RNA niezbednie potrzebne sg liczne biatka
pomocnicze

Czasteczki eukariotycznego mRNA dojrzewaja w jadrze komdérkowym
U eukariontdw geny kodujgce biatka sg przerywane sekwencjami
niekodujgcymi nazywanymi intronami

Introny sg usuwane z czasteczek pre-mRNA w procesie splicingu
Synteza i dojrzewanie RNA zachodzg w przedziatach jadra komdrkowego,
ktére nie sg ograniczone btonami

Dojrzate czasteczki eukariotycznego mRNA sg eksportowane z jadra
komoérkowego

Czasteczki mRNA ostatecznie ulegajq degradacji w cytoplazmie

OD RNA DO BIALKA

Informacja w sekwencji mRNA jest zakodowana w postaci zestawow
tréjek nukleotydéw

Czasteczki tRNA dopasowujg aminokwasy do kodonéw mRNA

Swoiste enzymy taczg czgsteczki tRNA z wiasciwymi aminokwasami
Informacja zawarta w mRNA jest odczytywana w rybosomach
Rybosom jest rybozymem

Specjalne kodony mRNA informujg rybosom o tym, gdzie zaczac¢ i gdzie
skonczy¢ synteze biatka

Biatka powstajq na polirybosomach

Inhibitory syntezy biatka u prokariontow sg stosowane jako antybiotyki
Kontrolowany rozktad biatek pomaga w regulacji ilosci kazdego biatka
w komoérce

Droga od DNA do biatka obejmuje wiele etapow

RNA I POCZATKI ZYCIA

Zycie wymaga autokatalizy

RNA moze przechowywac informacje oraz katalizowac reakcje chemiczne
RNA jest uwazany za starszy ewolucyjnie niz DNA
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ROZDZIAL 8
Kontrola ekspresji genow

PRZEGLAD EKSPRESIJI GENOW

Rézne typy komorek organizmu wielokomérkowego zawierajg

ten sam DNA

Rézne typy komorek produkujg odmienne zestawy biatek
Komérka moze zmienia¢ ekspresje swoich gendw w odpowiedzi

na sygnaty zewnetrzne

Ekspresja gendw moze by¢ regulowana na réznych etapach Sciezki
prowadzacej od DNA przez RNA do biatka

JAK REGULOWANA JEST TRANSKRYPCIA

Regulatory transkrypcji wigza sie z regulatorowymi sekwencjami DNA
Przetgczniki transkrypcji pozwalajg komdérkom reagowac na zmiany
$rodowiskowe

Represory wytaczajq geny, a aktywatory je wiaczajq

Operon Lac jest kontrolowany przez aktywator i represor
Eukariotyczne regulatory transkrypcji kontrolujg ekspresje gendéw

na odlegtosc

Eukariotyczne regulatory transkrypcji wspomagaja inicjacje transkrypciji,
rekrutujac biatka modyfikujgce chromatyne

Organizacja chromosoméw w wypetlone domeny pozwala kontrolowad
sekwencje wzmacniajace

POWSTAWANIE WYSPECJALIZOWANYCH TYPOW KOMOREK

Geny eukariotyczne sg kontrolowane przez kombinacje regulatoréw
transkrypcji

Jedno biatko moze koordynowac ekspresje réznych gendéw

Kontrola kombinatoryczna prowadzi do powstawania réznych typéw
komorek

Pojedynczy regulator transkrypcji moze doprowadzi¢ do powstania
catego narzadu

Regulatory transkrypcji mogg by¢ wykorzystywane do ukierunkowanego
doswiadczalnie wytwarzania specyficznych typéw komorek w hodowli
Komérki zréznicowane zachowuja swojg tozsamosé

KONTROLA POTRANSKRYPCYINA

Czasteczki mRNA zawierajg sekwencje, ktdre kontrolujg ich translacje
Regulatorowe RNA kontrolujg ekspresje tysiecy genow

Czasteczki mikroRNA kierujg docelowe mRNA do degradacji

Mate interferujgce RNA chronig komérki przed infekcjami
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Bakterie wykorzystujg mate niekodujace RNA do obrony przed wirusami
Tysigce réznych czasteczek dtugich niekodujgcych RNA takze mogg
regulowac aktywnos$c¢ gendéw ssakow
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ROZDZIAL 9
Ewolucja genoéw i genomow

ZRODLA ZMIENNOSCI GENETYCZNE]J

W organizmach rozmnazajacych sie ptciowo tylko zmiany w komorkach
linii rozrodczej sq przekazywane potomstwu

Mutacje punktowe sg spowodowane usterkami w normalnych
mechanizmach kopiowania i naprawy DNA

Mutacje mogaq réwniez zmienié regulacje ekspresji genu

Rodziny pokrewnych gendéw powstajg w wyniku duplikacji DNA
Duplikacje i dywergencja wytworzyty rodzine genéw globin

Duplikacje catych genoméw uksztattowaty historie ewolucyjng wielu
gatunkéw

Nowe geny mogq by¢ utworzone przez tasowanie egzonéw

Ruchome elementy genetyczne miaty wielki wptyw na ewolucje genoméw
Geny mogg by¢ wymieniane miedzy organizmami w wyniku
horyzontalnego transferu gendéw

REKONSTRUKCIA RODOWEGO DRZEWA ZYCIA

Zmiany genetyczne, ktdre zapewniajg przewage selekcyjng,
prawdopodobnie zostang zachowane

Genomy blisko spokrewnionych gatunkéw sg podobne zaréwno
pod wzgledem organizacji, jak i sekwencji

Funkcjonalnie wazne rejony genomu to wyspy konserwowanych
sekwencji DNA

Analizy poréwnawcze genomoéw wskazujg na to, ze genomy kregowcow
szybko zyskujq i tracg DNA

Konserwacja sekwencji pozwala sledzi¢ nawet najbardziej odlegle
pokrewienstwo ewolucyjne

RUCHOME ELEMENTY GENETYCZNE I WIRUSY

Ruchome elementy genetyczne kodujg sktadniki, ktérych potrzebujq
do przemieszczania sie

Genom cztowieka zawiera dwie gtéwne rodziny sekwencji
transpozycyjnych

Wirusy mogq przemieszczac sie pomiedzy komorkami i organizmami
Koronawirusy takie jak SARS-CoV-2 do kopiowania swojego genomu
RNA uzywajq specjalnej replikazy

Retrowirusy odwracajg normalny przeptyw informacji genetycznej

319

319

321

322

325

326

327

329

330

331

332

333

334

335

336

337

337

338

339

341

341

342

343

345
346

346
348



BADANIE GENOMU CZLOWIEKA

Sekwencje nukleotydowe ludzkich genomdw pokazujg, jak
rozmieszczone sg nasze geny

Réznice w regulacji gendw pomagajg w wyjasnieniu, dlaczego zwierzeta
o podobnych genomach bywajg tak rézne

Genom wymartych neandertalczykéw wiele mowi o tym, co czyni nas
ludzmi

Zmiennos$¢ genomow przyczynia sie do naszej indywidualnosci,

ale w jaki sposdb?
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ROZDZIAL 10
Analizowanie struktury i funkcji genow

IZOLOWANIE I KLONOWANIE CZASTECZEK DNA

Enzymy restrykcyjne rozcinajg czasteczki DNA w swoistych miejscach
Elektroforeza zelowa umozliwia rozdziat fragmentéw DNA rdznigcych sie
dtugoscig

Klonowanie DNA rozpoczyna sie od uzyskania rekombinowanego DNA
Rekombinowany DNA moze by¢ kopiowany w komorkach bakteryjnych
Caty genom moze by¢ zawarty w bibliotece DNA

Hybrydyzacja jest czutg metodg wykrywania swoistych sekwencji
nukleotydowych

Metoda PCR moze byc¢ stosowana do wytwarzania okreslonych
fragmentéw DNA w probdwce

Metoda PCR moze by¢ wykorzystana w diagnostyce i medycynie sgdowej

SEKWENCIJONOWANIE DNA

Sekwencjonowanie metodg dideoksy polega na analizie tancuchdéw DNA,
ktérych synteza zatrzymywana jest w kazdej pozycji

Techniki sekwencjonowania nastepnej generacji umozliwiajg szybsze

i tansze sekwencjonowanie genomow

Analizy poréwnawcze genomoéw umozliwiajg identyfikacje gendéw

i okreslenie ich funkcji

ODKRYWANIE FUNKCJI GENOW

Analiza mRNA pozwala uchwyci¢ ekspresje genéw

Hybrydyzacja in situ moze ujawnic¢, kiedy i gdzie zachodzi ekspresja
okreslonego genu

Profilowanie rybosomoéw ujawnia, ktdre mRNA w komodrce ulegajg
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