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1. Genetyka klasyczna

1.1.

Podstawowe pojecia

Dziedziczenie - przekazywanie cech potomstwu przez rodzicéw.

Gen - podstawowa jednostka dziedzicznosci warunkujgca okreslong ceche.
Wystepuje w dwoch odmianach - allelach lub w kilku odmianach jako allele
wielokrotne. U osobnikéw diploidalnych (2n) wystepuja zawsze dwa allele
danego genu: jeden odziedziczony po matce, drugi po ojcu; oba zajmujg to samo
miejsce - locus w chromosomach homologicznych (Rysunek 1). R6zne allele
powodujg odmienne wyksztatcenie danej cechy, np. gen warunkujacy barwe
oczu moze wystepowaé w postaci allelu barwy brgzowej lub allelu barwy
niebieskiej. W przypadku dwdch alleli danego genu jeden z nich jest dominujacy
(oznacza sie go wielka litera, np. A), a drugi — recesywny (0znacza sie go mata
litera, np. a). Do ujawnienia sie cechy dominujacej, warunkowanej przez allel
dominujacy, wystarczy jeden allel dominujacy (AA lub Aa). Cecha recesywna,
warunkowana przez allel recesywny, ujawnia sie tylko w obecnos$ci dwéch
alleli recesywnych (aa).

Homozygota - osobnik posiadajgcy dwa identyczne allele danego genu

w okreslonym locus (AA lub aa);

Heterozygota - osobnik posiadajgcy dwa rozne allele danego genuw
okreslonym locus (Aa) (Rysunek 1).

Genotyp - zespot wszystkich genow odpowiedzialny za fenotyp danego
osobnika.

Fenotyp - zestaw wszystkich ujawnionych cech danego osobnika (np. kolor
oczu, kolor wtosow, kolor skéry, ksztatt nosa, wzrost, grupa krwi lub choroba).
Kwadrat Punnetta (szachownica Punnetta) - schemat stuzacy do
przewidywania genotypu (sktadu alleli) potomstwa. Wzdtuz lewego boku
kwadratu wpisuje sie wszystkie mozliwe gamety od jednego z rodzicow, a wzdtuz
gornego boku - wszystkie gamety od drugiego rodzica (Rysunek 2). Poszczegdélne
komoérki diagramu odpowiadajg potomstwu powstatemu w wyniku wszystkich

mozliwych potgczen gamet meskich i zenskich.
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o Krzyzéwka testowa (wsteczna) — polega na krzyzowaniu osobnika o nieznanym
genotypie z homozygota recesywna; pozwala okresli¢ czy krzyzowany osobnik
0 nieznanym genotypie byt homozygota dominujgca czy heterozygota
(Rysunek 2). Jezeli osobnik rodzicielski jest homozygotg dominujaca to
u wszystkich osobnikéw potomnych fenotypowo ujawnia sie cecha dominujgca,
natomiast jesli jest heterozygotg — u potowy osobnikéw potomnych ujawnia sie

cecha dominujgca, a u potowy cecha recesywna.

allel A allel a

homozygota heterozygota homozygota
dominujgca recesywna

Rysunek 1. Chromosomy homologiczne majg takg sama dtugosé, pozycje centromeru
i zawierajg geny warunkujace te same cechy. Allel dominujacy (np. A) warunkuje ceche,
ktdéra ujawnia sie zarowno u homozygoty dominujacej, jak i heterozygoty. Allel

recesywny (np. a) warunkuje ceche, ktdra ujawnia sie jedynie u homozygoty recesywne;.
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Rysunek 2. Przyktad zapisu krzyzéwek genetycznych w kwadratach Punnetta.

1.2. Podstawowe reguty dziedziczenia

| prawo Mendla (prawo czystosci gamet) méwi o tym, ze allele tego samego genu
wykluczajg sie wzajemnie w gametach, co oznacza, ze kazda gameta wytwarzana przez

organizm posiada tylko jeden allel z danej pary alleli genu (Rysunek 3).
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Rysunek 3. Dziedziczenie barwy kwiatéw u grochu zwyczajnego.
P — osobniki rodzicielskie (tac. Parentes - rodzice); F1 — pierwsze pokolenie potomne
(tac. Filiae — synowski); F2- drugie pokolenie potomne; A — kwiaty fioletowe; a — kwiaty

biate; stosunek genotypow: 1:2:1 (AA:Aa:aa); stosunek fenotypow: 3:1 (fioletowe:biate).

Il prawo Mendla (prawo niezaleznej segregacji cech) méwi o tym, ze allele r6znych
genow segreguja niezaleznie od siebie podczas powstawania gamet i tworzg wszystkie

mozliwe kombinacje z jednakowym prawdopodobienstwem (Rysunek 4).
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Rysunek 4. Dziedziczenie barwy i ksztattu nasion u grochu zwyczajnego.
A - nasiona z6tte; a — nasiona zielone; B — nasiona o gtadkiej powierzchni; b — nasiona o
pomarszczonej powierzchni; stosunek fenotypow: 9:3:3:1 (z6tte, gtadkie: zétte,

pomarszczone: zielone, gtadkie: zielone, pomarszczone).



Chromosomowa teoria dziedzicznosci (teoria Morgana) moéwi o tym, ze:
* geny znajduja sie w chromosomach; sg utozone liniowo i kazdy z nich ma scisle
okreslone miejsce (locus),
* geny zlokalizowane na dwéch ré6znych chromosomach dziedziczg sie
niezaleznie (zgodnie z prawem Mendla) (Rysunek 5A), natomiast geny
usytuowane w tym samym chromosomie i potozone blisko siebie sa

sprzezone i dziedzicza sie razem (niezgodnie z Il prawem Mendla) (Rysunek 5B).

Podczas mejozy moze dochodzi¢ do wymiany fragmentdéw chromatyd niesiostrzanych
miedzy chromosomami homologicznymi (crossing — over). Gdy geny leza blizej siebie,
crossing-over zachodzi rzadziej; gdy geny leza od siebie dalej sg mniej sprzezone

i crossing-over pomiedzy nimi zachodzi czesciej. Czestotliwos¢ crossing-over
przedstawia sie w jednostkach mapowych (j.m.). Jednostka mapowa to procent (%)

osobnikéw zrekombinowanych w ogolnej ilosci osobnikéw danego pokolenia.

A. B.

Allele gendw lezgcych na réznych chromosomach Allele gendw lezgcych na tym samym chromosomie
dziedzicza sie niezaleznie dziedziczg sie razem - sg sprzezone

AL S
P

powstaja cztery klasy gamet powstajg dwie klasy gamet
(zgodnie z prawem Mendla) (niezgodnie z prawem Mendla)
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Rysunek 5. Powstawanie gamet i przekazywanie do nich genéw zlokalizowanych na
réoznych chromosomach (zgodnie z prawem Mendla) (A) oraz na jednym chromosomie

(niezgodnie z prawem Mendla) (B).



1.3. Dziedziczenie cech jednogenowych

1.3.1.Dziedziczenie grup krwi w uktadzie ABO

U cztowieka wystepuja cztery gtowne grupy krwi (Rysunek 6):

grupa A — na powierzchni erytrocytéw obecny antygen A,

grupa B - na powierzchni erytrocytéw obecny antygen B,

grupa AB - na powierzchni erytrocytéw obecne antygeny Ai B,

grupa 0 — na powierzchni erytrocytéw obecny antygen H, brak antygenéw A i B.

antygen A antygen B antygen A antygen B antygen H

e ie lot" I

Grupa A Grupa B Grupa AB Grupa O

Rysunek 6. Rodzaje antygendw na powierzchni erytrocytow w zaleznosci od grupy krwi

w uktadzie ABO.

Synteza antygenow uktadu ABO zalezy od wspotdziatania dwdch niezaleznych gendéw:
Hh oraz ABO.
Gen Hh (Tabela 1) ma dwa allele:
e allel H-koduje enzym —transferaze H odpowiedzialng za przytaczenie cukru
fukozy do galaktozy w tancuchu prekursorowym z wytworzeniem antygenu H;
jest on prekursorem dla antygenow A i B.
o allel h -koduje niefunkcjonalna transferaze H (brak antygenu H) (skutek

mutacji punktowej).



Tabela 1. Genotypy warunkujace obecnos¢ lub brak antygenu H.

genotyp fenotyp
HH lub Hh antygen H
hh* brak antygenu H

*Osoby o genotypie hh posiadajg bardzo rzadka grupe krwi Bombay (pseudo 0). Ich

erytrocyty nie majg na powierzchni antygenéw A i B.

Gen ABO (Tabela 2) ma trzy allele:

e |*-koduje enzym transferaze A odpowiedzialng za dotgczenie
N-acetylogalaktozaminy do antygenu H z wytworzeniem antygenu A,

e |B-koduje enzym transferaze B odpowiedzialng za dotgczenie galaktozy do
antygenu H z wytworzeniem antygenu B,

e 1°(i))—koduje niefunkcjonalna transferaze 0 (pozbawiona jest domeny
katalitycznej na skutek mutacji punktowej - delecji) — brak antygenow A i B;
obecny antygen 0 tozsamy z antygenem H.

Allele I"i IB sg dominujace wzgledem allelu I° i rGwnorzedne wzgledem siebie

(kodominacja); zawsze dziedziczone sg tylko dwa allele: jeden po ojcu, drugi po matce.

Tabela 2. Genotypy warunkujace obecnos¢ lub brak antygenéw A i B.

genotyp fenotyp (grupa krwi)

[*1Alub 141° A

[B18 lub IBI° B

|#1® AB

1°re 0




Na rysunku 7 przedstawiono mozliwe genotypy i fenotypy u potomstwa matki z grupa

krwi Ai ojca z grupa krwi B.

matka ojciec
fenotyp: grupa krwi A grupa krwi B
genotyp: 1410 180
(heterozygota) (heterozygota)
gamety:
ol a [ o
d
1B L 1218 B0
19 | 1219 190
dzieci:
genotyp: 1A B 180 1A 10 1910
fenotyp:  grupa krwi grupa krwi grupa krwi grupa krwi
AB B A 0
1 : 1 : 1 : 1

Rysunek 7. Mozliwe genotypy i fenotypy u potomstwa matki z grupa krwi A i ojca z grupa
krwi B.

Organizm produkuje przeciwciata wobec tych antygendéw z grupy ABO, ktérych sam nie
posiada (Rysunek 8):
e osoba z grupa krwi A posiadajgca antygen A na powierzchni erytrocytéow
wytwarza przeciwciata anty-B;
e osoba z grupa krwi B posiadajgca antygen B na powierzchni erytrocytéw
wytwarza przeciwciata anty-A;
e osoba z grupa krwi 0, nie majgca ani antygenu A, ani antygenu B na powierzchni
erytrocytéw, posiada w krwiobiegu przeciwciata anty-A i anty-B;

e o0soba z grupa krwi AB nie tworzy zadnych przeciwciat.
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Grupa 0
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Rysunek 8. Rodzaje antygendw na powierzchni erytrocytdéw oraz przeciwciat w osoczu

w zaleznosci od grupy krwi w uktadzie ABO.

Przeciwciata skierowane przeciwko antygenom uktadu ABO nalezg do przeciwciat

»haturalnych”, czyli powstajgcych bez kontaktu z antygenem A i B. Najczesciej nalezg

one do klasy IgM i nie przechodza przez tozysko, stad niezwykle rzadko dochodzi do

konfliktu serologicznego w grupach gtéwnych miedzy matkg a dzieckiem.

1.3.2.Dziedziczenie grup krwi w uktadzie Rh

Czynnik Rh (antygen D) wystepuje na powierzchni erytrocytow u okoto 85% ludzi. Jest on

kodowany przez allel Rh+ genu RHD (allel dominujacy D); brak antygenu D jest

wynikiem delecji genu RHD i jest oznaczany jako Rh- (allel recesywny d) (Tabela 3).

Tabela 3. Genotypy warunkujgce obecnosc¢ lub brak czynnika Rh (antygenu D).

genotyp fenotyp (grupa krwi)
Rh+Rh+ (DD) Rh+
Rh+Rh- (Dd) Rh+
Rh-Rh- (dd) Rh-
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Dzieci, ktérych matka jest homozygotg Rh-Rh- (nie ma antygenu D), a ojciec jest
homozygotg Rh+Rh+ odziedziczg grupe krwi Rh+ (bedg heterozygotami Rh+Rh-), czyli

bedg miaty na powierzchni erytrocytow antygen D (Rysunek 9).

matka ojciec
fenotyp: Rh- Rh+
genotyp: Rh- Rh- Rh+ Rh+
(homozygota (homozygota
e recesywna) dominujgca)
9 Rh- Rh-
d
Rh+ | Rh+Rh- | Rh+Rh-
Rh+ | Rh+Rh- | Rh+Rh-
dzieci:
stosunek fenotypow: 4 : 0

fenotyp:  wszystkie dzieci pod wzgledem genetycznym
beda heterozygotami (Rh+Rh-) o fenotypie
Rh dodatnim

Rysunek 9. Mozliwe genotypy i fenotypy u potomstwa matki z grupa krwi Rh-i ojca z

grupa krwi Rh+.

1.3.3.Konflikt serologiczny

Konflikt serologiczny to reakcja uktadu odpornosciowego matki, polegajgca na
produkcji przeciwciat przeciwko obcym dla niej antygenom krwinkowym ptodu, jesli
przeciwciata majg zdolnos¢ przenikania przez tozysko. Reakcja matczynych przeciwciat

z krwinkami ptodu/noworodka prowadzi do hemolizy erytrocytow.
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Konflikt serologiczny w uktadzie ABO:
e najczesciej dochodzi do niego, gdy matka ma grupe krwi 0, a dziecko dziedziczy
po ojcu grupe krwi A lub B;
e wystepuje w 15% cigz; matagodny przebieg, nie wymaga leczenia w trakcie cigzy
i objawia sie chorobg hemolityczng u noworodka (najczesciej zéttaczka i/lub
niedokrwistos$g);

e moze wystapi¢ w kazdej cigzy, takze pierwsze;j.

Konflikt serologiczny w uktadzie Rh
e moze do niego dojs¢ w momencie kontaktu krwi dziecka o grupie Rh+ (dziecko
dziedziczy czynnik Rh po ojcu) z krwig matki o grupie Rh- (Tabela 4), co zwykle
ma miejsce dopiero podczas porodu,
e zdecydowana wiekszos$¢ kobiet (85%) ma grupe krwi Rh+,
e po zetknieciu sie krwi matki Rh —z krwig dziecka Rh+ organizm kobiety zaczyna
wytwarzaé przeciwciata grozne dla rozwijajgcego sie ptodu, w efekcie moze dojsé

do obrzeku ptodu, do anemii lub ciezkiej zéttaczki hemolitycznej u noworodkéw.

Tabela 4. Mozliwosci wystgpienia konfliktu serologicznego w uktadzie Rh.

Matka Dziecko Konflikt serologiczny
Rh+ Rh+ brak konfliktu

Rh+ Rh+ brak konfliktu

Rh- Rh+ mozliwy

Rh- Rh- brak konfliktu

W przypadku, gdy noworodek ma grupe krwi Rh+, w ciggu 72 h od porodu matce z grupa
krwi Rh—- podaje sie immunoglobuline anty-D, ktéra ma za zadanie zniszczy¢ krwinki
ptodu z czynnikiem Rh, ktore przedostaty sie do krgzenia matki, zanim zostang one
rozpoznane przez jej uktad immunologiczny i zanim zostanie wytworzony mechanizm

pamieci immunologicznej; zapobiega to problemom w kolejnej ciazy.
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1.4. Dziedziczenie cech wielogenowych (poligenicznych)

Wiekszos¢ cech cztowieka jest determinowana przez zespét réznych gendw; geny te

wspotdziatajg ze sobg, a efektem wspotpracy jest natezenie danej cechy.

Cechy wielogenowe dzieli sie na:
e jakosciowe, np. barwa oczu i skéry, barwa i struktura wtoséw, ksztatt uszu,
prawo- i leworecznosg,
e ilosciowe, np. wzrost, masa ciata, inteligencja, stezenie cholesterolu we krwi,
cisnienie tetnicze krwi, liczba erytrocytow).

Na wiele tych cech ma wptyw srodowisko.

Jedna z cech zaleznych od wielu genéw oraz od czynnikéw srodowiska jest barwa
skory cztowieka. Zgodnie z przyjetym modelem dziedziczenia jest ona uwarunkowana
trzema réznymi genami: A, B i C. Im wiecej alleli dominujacych wystepuje w genotypie,
tym barwa skéry jest ciemniejsza. Osoba o genotypie potréjnej homozygoty dominujacej
AABBCC ma bardzo ciemna barwe skory, z kolei osoba o genotypie potréjne;j
homozygoty recesywnej aabbcc ma bardzo jasna skdre, a osoby o genotypie

heterozygotycznym (np. AaBbCc) majg posrednig barwe skory (Rysunek 10).

Przyktady dziedziczenia cech wielogenowych przedstawione sg w Tabeli 5.
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P < 1l

aabbcc AABBCC

F1 X

AaBbCc AaBbCc

F2
?d ABC‘ ABc | AbC ‘ Abc | aBC ‘ aBc | abC | abc

s |5 [5 ol | 3
ABc _ 3 3 3 2
AbC 3 3 3 2
Abc 3 2 3 2 2 1
aBC 3 3 3 2
aBc 3 2 3 2 2 1
abC 3 3 2 3 2 2 1
abc |3 2 2 1 2 1 1 0

Stosunek fenotypow:

s 2 o

1: 6: 15 : 20 : 15 : 6 : 1

5 20/64
~0
o
> 15/64
(@]
c
Q£
~Q
~u
(@]
& 6/64
Q
3]
= 1/64

0 1 2 3 4 5 6
Barwa skory

Rysunek 10. Dziedziczenie barwy skory u cztowieka. (A) Mozliwe genotypy i fenotypy u
potomstwa rodzicow potréjnie homozygotycznych (jeden rodzic jest homozygota
dominujacg AABBCC, drugi rodzic jest homozygota recesywng aabbcc). (B) Rozktad
zmiennosci barwy skoéry u cztowieka z zatozeniem determinacji trzygenowe;j. Cyfry od 0
do 6 oznaczajg natezenie barwy skory, gdzie 0 to bardzo jasna, a 6 — bardzo ciemna
skéra.
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Tabela 5. Dziedziczenie wybranych cech wielogenowych cztowieka.

Cecha dominujaca

Cecharecesywna

witosy ciemne

witosy jasne

wtosy krecone

wtosy proste

karnacja ciemna

karnacja jasna

oczy ciemne

oczy jasne

oczy duze

oczy mate

ksztatt oczu owalny

ksztatt oczu okragty

rzesy dtugie

rzesy kroétkie

nos waski

nos szeroki

uszy odstajace

uszy nieodstajgce

wolne ptatki uszu

przyrosniete ptatki uszu

obecnos¢ doteczkdéw w policzkach

brak doteczkéw w policzkach

obecnos¢ piegow

brak piegow

owalny ksztatt twarzy

czworokatny ksztatt twarzy

praworecznosc¢

leworecznosé
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Przyktady zadan genetycznych

Zadanie 1

Matka o grupie krwi AB i ojciec o grupie krwi B wychowujg dziewczynke z grupa krwi A

oraz chtopca z grupa krwi 0. Ktére z dzieci prawdopodobnie nie jest ich potomkiem?

matka ojciec
fenotyp:  grupa krwi AB grupa krwi B
genotyp: |7 B 1818 1ub 158
| przypadek Il przypadek
p: (_[_)IAIB 3 188 p: (_BIAIB 3 181°
F1: F1:
d (-B |A IB d‘ ? IA |B
S 1715 | (BB B 15| (BB
[l 1505 | 188 1719 | 181
dzieci: dzieci:
genotyp: 1012 BB i [C [ O R A T
fenotyp: AB B AB A B

Odpowiedz: Dzieci tej pary moga odziedziczy¢ grupe krwi A, B lub AB, dlatego

prawdopodobnie chtopiec z grupg krwi 0 nie jest ich potomkiem.
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Zadanie 2

Kobieta o oczach brgzowych i mezczyzna o oczach niebieskich spodziewajg sie
potomka. Jakie oczy bedzie miato ich dziecko? Zapisz odpowiednig(-e) krzyzowke(-i)

genetyczna(-e).

A - oczy brazowe
a- oczy niebieskie

matka ojciec
fenotyp:  oczy brazowe oczy niebieskie
genotyp: AAlub Aa aa
| przypadek Il przypadek
P: QAA J aa P: O Aa T aa
F1: 9 F1:
A A ? A a
d d
a Aa Aa a Aa aa
a Aa Aa a Aa aa
dzieci: dzieci:
genotyp: Aa genotyp: Aalub aa
fenotyp: 100% oczy brazowe fenotyp:  50% oczy brazowe

50% oczy niebieskie
Odpowiedz: W | przypadku, gdy brazowooka matka jest homozygota dominujgca (AA)

dzieci beda miaty oczy brgzowe (100%). W Il przypadku, gdy matka jest heterozygota

(Aa), dzieci moga miec¢ oczy brgzowe (50%) lub niebieskie (50%).
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