Nazwa genetyka pochodzi od greckiego stowa oznaczajgcego narodzenie, pochodzenie. Genetyka jest
to nauka zajmujaca sie badaniem dziedzicznosci i zmiennosci u wszystkich istot zywych. Termin
"genetyka" zostat po raz pierwszy wprowadzony w 1905 roku przez angielskiego biologa Williama
Batesona. Zas za tworce tej nauki uznaje sie Grzegorza Mendla, ktory w 1866 odkryt gtéwne prawa
przekazywania cech dziedziczacych sie.

Podstawowe pojecia dotyczace genetyki:
GEN jest odcinkiem DNA warunkujgcym wystgpienie okreslonej cechy organizmu.
GENOTYP to catos¢ informacji genetycznej danego osobnika zlokalizowana w genach.

FENOTYP to catoksztatt cech osobnika powstajgcy w wyniku oddziatywania genotypu i czynnikow
Srodowiska.

Zastosowanie genetki

e W rolnictwie,

e W hodowli zwierzat,
e W medycynie,

o W przemysle,

Rolnictwo:

e zwiekszanie plonéw,

e zwiekszanie przezywalnosci roslin,

e tworzenie roslin wybujatych (poliploidow),

e tworzenie nowych odmian odpornych na szkodliwe warunki srodowiska,

e hodowanie roslin w kierunku pozgdanym dla cztowieka, np. duze owoce, niskie drzewa,
szybko owocujgce odmiany.

Hodowla

e prowadzenie krzyzédwek rasotwdrczych,
e hodowle uzytkowe,
e tworzenie poliploidow zwiekszajgcych mase miesna.

Medycyna

e prowadzenie poradnictwa prenatalnego,

e genetyka atakujacych cztowieka wirusow i bakterii w celu tworzenia szczepionek oraz
lekow,

e produkowanie hormondw (np. insuliny),

e stosowanie terapii genowej



DNA - kwas dezoksyrybonukleinowy, stanowi no$nik informacji genetycznej organizmow,
przekazywany (dziedziczony) z pokolenia na pokolenie. Czasteczka DNA, czyli kwasu
deoksyrybonukleinowego, jest zbudowana z dwoch nici, ktére sg réwno od siebie odlegte i
wspolnie spiralnie skrecone, dlatego przybiera ksztalt linii srubowej, czyli helisy. Mozna ja
porownac do sznurowej drabinki, ktorej kazdy szczebel buduje para nukleotydéw

Ni¢ weglowodanowa

Komplementarne zasady

Nukleotyd to najmniejsza jednostka budujgca DNA. Kazdy nukleotyd sktada si¢ z cukru
deoksyrybozy, reszty kwasu fosforowego i zasady azotowej. W DNA wystepuja 4 zasady
azotowe: adenina (A), cytozyna (C), guanina (G) i tymina (T). Kazdy nukleotyd zawiera tylko
jedna zasad¢ azotowa, dlatego wyrdzniamy 4 typy nukleotydow: adeninowy, cytozynowy,
guaninowy i tyminowy. Pojedyncza ni¢ DNA sktada si¢ z szeregu nukleotydow taczacych sie¢
ze soba poprzez reszty kwasu fosforowego. Nukleotydy budujace sasiednie nici DNA sg ze
soba potaczone za posrednictwem zasad azotowych. Zasady tacza si¢ wigzaniami
wodorowymi w $cisle okre§lony sposob: adenina zawsze z tyming, a cytozyna zawsze z
guaning. Dzigki temu kolejnos¢ zasad azotowych w jednej nici wyznacza ich ustawienie w
drugiej nici. Takg wiasciwos¢ zasad azotowych nazywa si¢ komplementarnoscia.

reszta jedna z czterech

kwasu zasad azotowych:
fosforowego - adenina (A)
\‘ - guanina (Q)

- cytozyna (C)

0 - tymina (T)
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cukier - deoksyryboza

Schemat budowy nukleotydu DNA




Pary zasad komplementarnych

/ \
adenina — tymina guanina — cytozyna
A-T G-C

Kolejnos¢ ulozenia zasad w pojedynczym lancuchu nukleotydowym jest dowolna ale
tylko okreslona sekwencja zasad niesie za soba konkretng informacje genetyczng.

DNA wystepuje w
- jadrze komorkowym
- w mitochondrium

- w chloroplastach komorek roslinnych

Funkcje DNA

e stluzy przekazywaniu informacji genetycznej (genow) komorka 1 organizmom
potomnym,

e kieruje synteza bialek w organizmie miedzy innymi biatek enzymatycznych a dzigki
temu kieruje wszystkimi procesami zachodzacymi w organizmie (metabolizm).

RNA, czyli kwas rybonukleinowy jest polimerem utworzonym przez potaczone ze soba
monomery zwane nukleotydami. Cho¢ RNA budowa przypomina kwas DNA, to jednak
istniejg pomigdzy tymi dwiema czgsteczkami zasadnicze rdznice. W przeciwienstwie do
DNA, ktory jest dwuniciowy, RNA tworzy tylko jedna ni¢ (méwimy, ze RNA jest
jednoniciowy). Ponadto kwas ten jest nietrwaly, poddany na dziatanie endonukleaz, pod
ktérych wplywem ulega rozpadowi.

W sktad kazdego nukleotydu w RNA podobnie jak w DNA wchodzi nukleozyd oraz
reszta kwasu fosforowego. Nukleozyd zbudowany jest z cukru polgczonego z zasada
azotowg wigzaniem N-glikozydowym. Cukrem w RNA jest ryboza, ktory rozni si¢ od
obecnej w DNA deoksyrybozy dodatkowym atomem tlenu przy jednym z atomow wegla.
RNA ma takze inny zastaw zasad azotowych. Sa to adenina, cytozyna, guanina i uracyl,
ktory wystepuje zamiast tyminy (uracyl tworzy komplementarng parg z adening).




reszta jedna z czterech

kwasu zasad azotowych:
fosforowego - adenina (A)
\ - guanina (G)
- cytozyna (C)
- uracyl (U)
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Czasteczka RNA jest znacznie mniejsza od DNA (liczy do kilku tysigcy nukleotydow,
podczas gdy DNA sktada si¢ nawet z miliona) i ma odmienng strukture¢ przestrzenna.
RNA nie tworzy podwojnej helisy, ale poniewaz posiada odcinki zwierajace
komplementarne sekwencje, dlatego mozliwe jest wytworzenie wigzan wodorowych
migdzy odpowiednim zasadami (A-U, C-G). W ten sposob tworza si¢ charakterystyczne
zgiecia RNA (ramiona zakonczone niesparowang petla), ktore przypominaja ksztalttem
szpilke do wtosow. Tak, wigc RNA moze przybiera¢ rozne formy przestrzenne.

W komorce wystepuja trzy podstawowe rodzaje RNA:

* mRNA (matrycowy, informacyjny) — stuzy jako matryca przekazujaca bezposrednio
informacja z DNA na biatko

* rRNA (rybosomalny RNA) — wchodzi w sktad rybosoméow

* tRNA (transportujacy) — w trakcie biosyntezy biatka przenosi odpowiednie aminokwasy
1 wstawi je w wlasciwym miejscu rybosomu



REPLIAKCJA DNA

Replikacja jest to proces powielania DNA, w wyniku ktorego z jednej czasteczki DNA
powstaja dwie identyczne kopie. W czasie replikacji dochodzi do rozplecenia podwojnej
helisy i dobudowania do kazdej starej nici (stuzacej jako matryca) nowej nici
komplementarnej. Taki sposob replikacji, w ktorym kazde dwie nowo powstate czasteczki
DNA sktadaja si¢ w polowie ze starej nici, a w potowie z nowej, nazywamy replikacja
semikonserwatywna.

Replikacja jest procesem endoergicznym, czyli takim ktory wymaga doptywu energii
niezbednej do wytworzenia wigzania fosfodiestrowego pomiedzy reszta kwasu fosforowego,
a grupa OH cukru deoksyrybozy. DNA zbudowane jest z nukleotydow zawierajacych
monofosforany, jednak substratami do jego syntezy sa trifosforany. Tak wiec energia
niezbedna do syntezy tancucha polinukleotydowego pochodzi z hydrolizy, czyli rozerwania

dwoch wigzan wysokoenergetycznych.
W procesie replikacji wyr6zniamy trzy zasadnicze etapy:

1. Inicjacja - replikacja rozpoczyna si¢ w $cisle okreslonych miejscach zwanych
miejscami inicjacji replikacji (MIR) lub po angielsku origin. W miejscach tych enzym
helikaza hydrolizuje wigzania wodorowe pomi¢dzy zasadami azotowymi, co skutkuje
lokalnym rozpleceniem podwdjnej nici DNA, ktoéra tworzy tzw. oczko replikacyjne.
Powstate widetki replikacyjne przesuwaja si¢ zazwyczaj w dwie strony (w kierunku
konca 3’ 15’).

Enzym polimeraza, ktéry jest odpowiedzialny za przylaczenie kolejnych nukleotydow
nie potrafi wstawi¢ pierwszego nukleotydu, a jedynie dobudowa¢ nukleotydy do juz
istniejacych. Dlatego za rozpoczgcie syntezy nowej nici odpowiada enzym prymaza,
ktéra na obu rozplecionych niciach syntezuje tzw. startery (primer), czyli krotkie
odcinki skladajace si¢ z okoto 10 nukleotydéw. To witasnie do nich polimeraza
dotacza kolejne nukleotydy.

2. Elongacja - polega na wydtuzaniu si¢ nowej nici poprzez dobudowywanie do starej
nici komplementarnych nukleotydow przez polimeraze. Poniewaz enzym ten potrafi
poruszac si¢ po starej nici tylko w jedng strong (z kierunku 5° w kierunku 3’) synteza
tylko jednej nici, zwanej nicig wiodgca, moze przebiega¢ w sposob ciggly. Druga nic,
zwana nicig opozniong jest syntezowana etapami, w postaci krotkich fragmentow
zwanych fragmentami Okazaki.

3. Terminacja - w czasie ostatniego etapu replikacji helikaza usuwa startery, a
polimeraza wstawia w ich miejsca brakujace sekwencje nukleotydéw. Za potaczenie
tych dobudowywanych fragmentéw odpowiada enzym ligaza. Aby zapobiec utracie
koncowych odcinkéow nici DNA, czyli tzw. telomerdw sa one wielokrotnie powielane
przez polimeraze lub replikowane przez telomerazg.



Replikacja jest procesem bardzo wiernym, poniewaz polimeraza naprawia pojawiajace
si¢ jej trakcie btedy. Enzym ten bowiem oprdcz zdolnosci syntezy DNA potrafi
rozpoznac 1 usung¢ niepoprawnie wstawione nukleotydy.

polimeraza DNA

topoizomeraza
ni¢ wiodaca

ni¢ op6zniona biatko wigzace

jednoniciowe DNA

fragnient
okazaki

Znaczenie replikacji:

e warunkuje statosci sktadu informacji genetyczne;j
e umozliwia prawidtowy wzrost, i rozwoj organizmu
e umozliwia podziat komorki (rozmnazanie)

TRANSKRYPCJA

Transkrypcja polega na przepisywaniu informacji genetycznej z DNA na RNA. W procesie
tym powstaje czasteczka RNA komplementarna do jednej z nici DNA. Niezbedne do tej
syntezy sg trifosforany nukleozydow. Transkrypcja jest kontrolowana przez enzym -
polimeraza RNA. Transkrypcja nalezy do przemian anabolicznych, gdyz jest to proces
syntezy, a energia potrzebna do jego przebiegu jest dostarczana w postaci trifosforanow
nukleozydow.

Miejscem zachodzenia transkrypcji w komorce eukariotycznej jest jadro komodrkowe,
mitochondria i plastydy (wszystkie te organella posiadajag wtasne DNA). U bakterii i wirusow
proces ten odbywa si¢ w cytoplazmie.

Przed transkrypcja podwdjna helisa DNA musi rozluzni¢ si¢ w poblizu genu, ktory ma
zosta¢ przepisany na RNA. Region rozluznionego DNA jest nazywany oczkiem
transkrypcyjnym.



Etapy transkrypcji:

e Inicjacja — przylgczenie si¢ polimerazy do promotora;

e Elongacja - wydtuzenie nici RNA. Zachodzi w bablach transkrypcyjnych, ktore
poruszajg si¢ wzdtuz matrycy DNA. Substratami sg trifosfonukleotydy, od ktoérych
odtaczane sg dwie grupy fosforanowe dostarczajac w ten sposob energii potrzebnej do
wytworzenia potaczenia migdzy nukleotydami;

e Terminacja — zachodzi, gdy polimeraza RNA dotrze do sekwencji konczacej zwanej
terminatorem.

Enzym polimeraza RNA rozpoznaje specjalng sekwencje nukleotydow w DNA. Jest to
promotor. Po rozpoznaniu enzym przytacza si¢ do promotora. Lokalne wigzania wodorowe
miedzy dwiema ni¢mi komplementarnymi w DNA zostajg rozerwane i1 rozdzielajg si¢ na
pewnym odcinku. Polimeraza RNA przesuwa si¢ wzdtuz jednej z nici DNA, jest to tzw. ni¢
matrycowa. Przesuwajac si¢ odczytuje kolejne zasady azotowe i syntezuje zgodnie, z zasada
komplementarno$ci, ni¢ RNA. Druga ni¢ DNA nie ulega transkrypcji. Podczas odczytywania
kolejnych zasad azotowych i syntezy komplementarnej nici RNA polimeraza wykorzystuje
trifosforany nukleozydéw. Zawieraja one zasady azotowe komplementarne do
odczytywanych przez polimeraz¢ w DNA. Jesli polimeraza odczytuje cytozyn¢ na nici
matrycowej wykorzystuje do syntezy nici RNA GTP, gdy na jej drodze stanie tymina — ATP,
gdy adenina UTP (Pamigtaj! RNA zamiast tyminy posiada uracyl!!!), gdy odczytuje guaning
wykorzystuje CTP. Powstajgca ni¢ RNA ulega w ten sposob wydtuzeniu, podczas tego
procesu jest uwalniana energia, dzigki czemu pokryte zostaja wydatki energetyczne niezbgdne
do transkrypcji.

Koniec transkrypcji ma miejsce wtedy, gdy polimeraza RNA trafi na specjalng sekwencje
nukleotydow, tzw. sekwencj¢ terminalng. Dochodzi wtedy do oddzielenia polimerazy od
DNA, odlacza si¢ juz gotowa czasteczka RNA, ktora jest produktem tego procesu, a wigc
transkryptem. Odtworzone zostaja rowniez wigzania wodorowe pomi¢dzy niémi DNA.
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TRANSLACJA

Proces translacji, najprosciej mowiac, na tlumaczeniu kolejnosci nukleotydéw w
RNA na kolejno$¢ aminokwasow w powstajacym bialku. Jest to synteza tancucha
polipeptydowego z aminokwasow, ktore sg transportowane i dostarczane przez tRNA,
zgodnie z kolejnoscig zapisang w mRNA. W odszyfrowywaniu tej kolejnosci uczestnicza
rybosomy.

Translacja nalezy do proceséw anabolicznych. Do produkcji bialek jest niezbedna energia
pochodzaca z hydrolizy ATP lub GTP. Translacja zachodzi w cytoplazmie, mitochondrium i
plastydach komoérkach eukariotycznych oraz w cytoplazmie komorek prokariotycznych. W
cytoplazmie komoérek eukariotycznych jest ona czasowo i przestrzennie oddzielona od
transkrypcji, natomiast w pozostatych miejscach, a wigc w mitochodrium i plastydach oba
procesy zachodzg jednocze$nie. W komorkach prokariotycznych translacja i transkrypcja
réwniez nie s3 w zaden sposob rozdzielone. Powstate podczas transkrypcji, w komorkach
eukariotycznych, RNA ulega obrébce posttranskrypcyjnej, ktéra polega migdzy innymi na
wycinaniu intronow. Zatem transkrypty sg jedynie prekursorami tych wlasciwych czasteczek
uczestniczacych w translacji. W komorkach prokariotycznych, mitochondriach 1 plastydach
DNA jest niepodzielone, tzn. nie wystepuja introny i1 egzony, dlatego czasteczki RNA sg
odczytywane przez rybosomy podczas trwania translacji. mRNA w komorkach
eukariotycznych zawiera informacje na temat budowy tylko jednego biatka, natomiast mMRNA
komorek prokariotycznych zawiera informacje na temat wielu biatek.

Zanim rozpocznie si¢ proces translacji, aminokwasy bioragce udzial w budowie nowego
biatka musza ulec aktywacji. Aktywowanie aminokwaséw polega na polaczeniu ich z
odpowiednimi czasteczkami tRNA.

Poczatek translacji to rozpoznanie przez mala podjednostke rybosomy specjalnej
sekwencji nukleotydow na koncu 5’ nici mRNA. Sekwencja ta nazywana jest liderowa,
inaczej liderem. Mata podjednostka rybosomy przytacza si¢ do sekwencji literowej. Pomigdzy
dwiema podjednostkami umieszczana jest ni¢ mRNA. Rybosom przesuwa si¢ wzdluz nici
mRNA odczytujac kolejne trojki nukleotydow nazywane trojkami lub kodonami. Kazdy
kodon odpowiada $cisle okreslonemu aminokwasowi, ktory jest dostarczany przez czasteczke
tRNA.

Translacja sktada si¢ z trzech etapow: inicjacji, elongacji 1 terminacji. Pierwszy kodon,
tzw. kodon startowy, to trojka AUG. Antykodon, ktoéry jest komplementarny do trojki
nukleotydow AUG posiada tRNA laczace si¢ z aminokwasem metioning. Metionina zaczyna
translacje¢ kazdego tancucha polipeptydowego. Nie kazde biatko zaczyna si¢ od metioniny.
Ten aminokwas moze zosta¢ usuni¢ty z miejsca startowego w wyniku obrdbki
posttranslacyjnej.
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