Конспект и  практические задания  по теме  сдаются до 8 мая 2020 на адрес электронной почты: elenkaa1990@mail.ru
Требования к выполнению  работы:
Познакомиться с теоретическим материалом  (записать конспект в тетрадь)
Выполнить практическую работу.

Тема: Мутации

Теоретическая часть:
Наследственная информация клетки записана в виде нуклеотидной последовательности ДНК. Существуют механизмы защиты ДНК от внешних воздействий, чтобы избежать нарушения генетической информации, однако подобные нарушения регулярно происходят, их называют мутациями.
Мутации – изменения, возникшие в генетической информации клетки, эти изменения могут иметь разный масштаб и подразделяются на виды.
Типы мутаций
Геномные мутации – изменения, касающиеся числа целых хромосом в геноме.
Хромосомные мутации – изменения, касающиеся участков внутри одной хромосомы.
Генные мутации – изменения, происходящие внутри одного гена.
Геномные мутации 
Геномные мутации - это изменения, которые характеризуются утратой или добавлением одной хромосомы (или нескольких) или же полного гаплоидного набора.
В результате геномных мутаций происходит изменение числа хромосом внутри генома. Это связано с нарушением работы веретена деления, таким образом, гомологичные хромосомы не расходятся к разным полюсам клетки.
В результате одна клетка приобретает в два раза больше хромосом, чем положено
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Гаплоидный набор хромосом остается прежним, изменяется только количество комплектов гомологичных хромосом(2n).
Различают два вида таких мутаций - полиплоидию и гетероплоидию.
Полиплоидия - это изменение количества хромосом, которое кратно гаплоидному набору. Крайне редко встречается у животных. У человека возможны два вида полиплоидии: триплоидия и тетраплоидия. Дети, рождённые с такими мутациями, живут обычно не более месяца, а чаще погибают в стадии эмбрионального развития.
Гетероплоидия (или анеуплоидия) - это изменение количества хромосом, которое некратно галоидному набору. В результате этой мутации на свет появляются особи с аномальным количеством хромосом - полисомики и моносомики. Около 20-30 процентов моносомиков погибают в первые дни внутриутробного развития. Среди родившихся встречаются особи с синдромом Шерешевского-Тернера (это хромосомное нарушение, которое выражается в аномалиях физического развития, в половом инфантилизме и низкорослости. Причиной данного геномного заболевания является моносомия, то есть у больного человека имеется всего одна половая Х-хромосома.). 
Геномные мутации в растительном и животном мире также разнообразны. 
В природе такие мутации нередко закрепляются в потомстве, они встречаются чаще всего у растений, а также у грибов и водорослей
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Такие организмы называются полиплоидными, полиплоидные растения могут содержать от трех до ста гаплоидных наборов. В отличие от большинства мутаций полиплоидность чаще всего приносит пользу организму, полиплоидные особи крупнее обычных. Многие культурные сорта растений являются полиплоидными.
Иногда при делении может происходить не расхождение в мейозе не всех, а только некоторых хромосом, такие мутации называются анеуплоидными. К примеру, для человека характерна мутация трисомия 21: в этом случае не расходится двадцать первая пара хромосом, в результате ребенок получает не две двадцать первые хромосомы, а три. Это приводит к развитию синдрома Дауна, в результате чего ребенок получается умственно и физически неполноценным и стерильным.
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Разновидностью геномных мутаций является также разделение одной хромосомы на две и слияние двух хромосом в одну.
Хромосомные мутации 
Хромосомные мутации - это такие изменения, которые возникают при перестройке структуры хромосом. При этом наблюдается перенос, потеря или удвоение части генетического материала нескольких хромосом или одной, а также изменение ориентации хромосомных сегментов в отдельно взятых хромосомах. В редких случаях возможна Робертсоновская транслокация, то есть объединение хромосом.
Хромосомные мутации подразделяются на виды:
- делеция – выпадение участка хромосомы 
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- дупликация – удвоение какого-то участка хромосом 
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- инверсия – поворот участка хромосомы на 1800, в результате чего в этом участке гены расположены в последовательности, обратной по сравнению с нормой 
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-  транслокация – перемещение, какого либо участка хромосомы в другое место
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При делециях и дупликациях изменяется общее количество генетического материала, степень фенотипического проявления этих мутаций зависит от размеров изменяемых участков, а также от того, насколько важные гены попали в эти участки.
При инверсиях и транслокациях изменение количества генетического материала не происходит, изменяется лишь его расположение. Подобные мутации нужны эволюционно, так как мутанты часто уже не могут скрещиваться с исходными особями.
Генные мутации 
В результате таких мутаций происходят вставки, делеции или замены нескольких или одного нуклеотидов, а также инверсия или дупликация разных частей гена. Эффекты мутаций генного типа разнообразны. Большая часть из них рецессивны, то есть никак не проявляются.
акже мутации делятся на соматические и генеративные.
Соматические мутации - это изменения в любых клетках организма, кроме гамет. Например, при мутации клетки растения, из которой впоследствии должна развиться почка, а затем и побег, все его клетки будут мутантными. Так, на кусте красной смородины может возникнуть ветка с чёрными или белыми ягодами.
Генеративные мутации - это изменения в первичных половых клетках или в гаметах, которые из них образовались. Их свойства передаются следующему поколению.
По характеру воздействия на живой организм мутации бывают:
Летальные - обладатели таких изменений погибают либо в стадии эмбрионального развития, либо через достаточно короткое время после рождения. Это практически все геномные мутации.
Полулетальные (например, гемофилия) - характеризуются резким ухудшением работы каких-либо систем в организме. В большинстве случаев полулетальные мутации тоже вскоре приводят к смерти.
Полезные мутации - это основа эволюции, они приводят к появлению признаков, нужных организму. Закрепляясь, эти признаки могут стать причиной образования нового подвида или вида.
Выделяют следующие типы генных мутаций
1. Выпадение нуклеотида из последовательности: АСССТТА – АССТТА
2. Добавление нового нуклеотида: АСССТТА – АСССGТА
3. Замена одного нуклеотида на другой: АСССТТА – АСАСТТА
Полученная в результате мутации последовательность может по-разному транслироваться на рибосомах. В некоторых случаях изменения в нуклеотидной последовательности не приводят к изменению фенотипа, например:
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Замена в кодоне САА информационной РНК третьего аденина САА на гуанин СAG не приводит к изменению прочтения последовательности.
Кодон САА и кодон САG кодируют одну и ту же аминокислоту – глутамин. Такая мутация не приведет к изменению фенотипа. А вот замена в том же кодоне САА третьего аденина на цитозин САС приведет уже к синтезу не глутамина, а гистидина. В этом случае произойдет изменение первичной последовательности синтезируемого белка. Это может иметь самые разные последствия.   
Добавление или выпадение нуклеотида из последовательности может приводить к сдвигу рамки считывания
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Эта последовательность разделяется на три кодона САА – GGG – CCA, соответствующих глутамину, глицину и пролину. Выпадение первого цитозина САА приведет к изменению рамки считывания, она будет выглядеть как AGG – GGG – CAA и будет соответствовать лизину, глицину и глутамину.
Это очень существенное изменение первичной последовательности белка, которое может не иметь ничего общего с исходным.  
В ряде случаев изменение лишь одного азотистого основания в гене оказывает заметное влияние на фенотип, примером служит серповидноклеточная анемия. 
Серповидноклеточная анемия – заболевание, возникающее при замене одного нуклеотида в гене, кодирующем первичную последовательность гемоглобина.
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Это приводит к тому, что в крови эритроциты деформируются: из округлых становятся серповидными и быстро разрушаются. При этом развивается острая анемия, сопровождающаяся физической слабостью и высокой смертностью.
Влияние мутаций на организм:
По влиянию на организм мутации можно разделить на:
· Вредные
· Полезные
· Нейтральные
Чаще всего мутации нейтральные или вредные, вероятность случайной полезной мутации очень мала. Именно такие случайные полезные мутации являются материалом для естественного отбора и основой эволюционного процесса
[image: C:\Users\Лида\Downloads\909fd860_c391_0134_6eb0_026f34392a47.jpg]эволюция человека
 Проявление мутаций в фенотипе зависит от многих факторов: мутация может произойти вдали от рабочих генов, таким образом, она не будет транслироваться и не проявится в фенотипе, кроме того, мутация может привести к изменению одного кодона на аналогичный, то есть кодирующий ту же самую аминокислоту. Такая мутация тоже, скорее всего, не проявится в фенотипе.
Мутация может изменить ген только в одной из гомологичных хромосом, вероятность того, что мутация произойдет в генах на обеих гомологичных хромосомах, минимальна. Поэтому неизменный белок будет синтезироваться с нормально работающей аллелью, такая мутация будет рецессивной.
Рецессивная мутация – не проявляющаяся на фоне нормально работающей аллели.
Практически все мутации рецессивны, поэтому у них есть шанс проявиться только в гомозиготном состоянии. Шанс попадания в зиготу редких мутантных генов максимально велик у близких родственников. У детей от брака близких родственников хотя бы несколько мутантных аллелей находятся в гомозиготном состоянии, что сопровождается понижением жизнеспособности и низкой плодовитостью.


Практическая часть:
Ответьте на вопросы:
1. Где чаще всего встречаются геномные мутации?
2. Что такое полиплоидные организмы?
3. На какие виды подразделяются хромосомные мутации?
4. Какие типы генных мутаций выделяют?
5. К чему приводит замена одного нуклеотида в гене, кодирующем первичную последовательность гемоглобина?
6. Как генные мутации влияют на организм?
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Решите тест:
1.Мутацией является
а) синдром Дауна 
б) искривление ствола сосны растущей в трещине скалы 
в) брахидактилия 
г) возникновение белых глаз у дрозофилы
2. При скрещивании особей с генотипами Аа и Аа (при условии полного доминирования) наблюдается расщепление в потомстве по фенотипу в соотношении
а) 1:1          б) 3:1          в) 9:3:3:1     г) 1:2:1
3. Хромосомный набор половых клеток мужчин содержит:
а) Одну Х – хромосому и одну У – хромосому
б) 22 аутосомы и одну Х или У хромосому
в) 44 аутосомы и ХУ – хромосомы
г) 44 аутосомы, одну Х или У – хромосомы
4. Мутации могут быть обусловлены
а) новым сочетанием хромосом в результате слияния гамет
б) перекрестом хромосом в ходе мейоза
в) новыми сочетаниями генов в результате оплодотворения
г) изменениями генов и хромосом
5. Потеря участка хромосомы называется…
а) Делеция           б) Дупликация           в) Инверсия                г) Транслокация
6. Синдром Шерешевского-Тернера может возникнуть в результате…
а) Полиплоидии      б) Полисомии         в) Трисомии                 г) Моносомии
7. Особи, в потомстве которых обнаруживается расщепление признака, называются
а) гибридными    б) гомозиготными;     в) гетерозиготными     г) гемизиготными
8. В ядре яйцеклетки человека содержится 23 хромосомы, а в ядре мужской клетки:
а) 24    б) 23      в) 46     г) 32
9. Хромосомный набор половых клеток женщин содержит:
а) две ХХ – хромосомы 
б) 22 аутосомы и одну Х – хромосому
в) 44 аутосомы и одну Х – хромосому 
г) 44 аутосомы и две Х – хромосомы
10. Может ли дочь заболеть гемофилией, если её отец гемофилик:
а) может, т.к. ген гемофилии расположен в У- хромосоме
б) может, если мать является носителем гена гемофилии
в) не может, т.к. она гетерозиготна по Х-хромосоме
г) не может, если мать носительница гена гемофилии



image5.jpeg
ABCDE FGH ABCBCDE FGH| ABCDE FGH ABCBCDE FGH
dID<ID — DI D| (IlDID — (I TD<TD




image6.jpeg
ABCDE FGH E FGH| ABCDE FGH E FGH
--——-. -.—>-.




image7.jpeg
ABCDE FGH ADE FBCGH ABCDE FGH ADE FBCGH
I>-aD — DdID| - — D-CID




image8.jpeg
CAA CAA —> rnyTamuH

CAG

Hyzamun l CAC —> rucTmavH




image9.jpeg
CAA -GGG - CCA - A rnyTamuH — rMULMH — NPONUH
AAG - GGC - CAA TN3UH — MMULWH — FyTamMuH




image10.jpeg
Ceprosnansii
‘3puTpOUNT

HopmanbHeiit Mk
JpuTpoLT apATPOLMTE!
\

Hopuanshsie
ApATPOUNTH





image11.jpeg
5505 K




image1.jpeg
FannouaHbii reHoTUn:
n2¢ (y NOnoBbiX KNEToK)

AvnnouaHein reHoTun:
2n2c (y coMaTUueckuX KNeTok)

MonunnonaHsle reHoTUnbI:
3n2¢ 4n2c ... 100n2C (y FEHOMHBIX MyTaHTOB)




image2.jpeg




image3.jpeg




image4.jpeg
ABCDE FGH ABCE FGH| ABCDE FGH ABCE FGH
dIDID — dID<ID| d<ID — dID<ID




