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Jak naprawiane sa uszkodzenia w DNA?
Jaki jest mechanizm rekombinacji?

Jak geny sterujg rozwojem?

Jak mutacje wywotuja choroby?

Czy nowotwory majq podtoze genetyczne?
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Systemy naprawy DNA

'naprawa bezposrednia

*naprawa z wycinaniem zasad

'naprawa z wycinaniem nukleotydow
*naprawa niedopasowanych nukleotydow

*naprawa rekombinacyjna

Naprawa DNA



Naprawa DNA

Naprawa bezposrednia
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Naprawa DNA

Naprawa z wycinaniem zasad
eodcigcie zasady purynowej lub pirymidynowe;
*wycigcie deoksyrybozy 1 fosforanu

ezapetienie luki
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Naprawa DNA

Naprawa z wycinaniem nukleotydow
swycigcie fragmentu jednej nici DNA

ezapetnienie luki

Damaged nucleodde
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Naprawa DNA

. , Miimnmh in daughter strand
Naprawa niedopasowanych nukleotydow 5 / y
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Naprawa DNA

t.aczenie nichomologicznych
koncowek DNA

enaprawa pe¢knie¢ obu nici
DNA

ryzyko polaczenia
niewlasciwych czasteczek
DNA

pekniecie dwuniciowe
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Naprawa DNA

Znaczenie naprawy DNA

*Xeroderma pigmentosum
*choroba genetyczna
'nadwrazliwos¢ na UV
eprowadzi do nowotworow

'mutacja w genie kodujacym sktadnik systemu naprawy przez
wycinanie nukleotydow

*inne podobne mutacje zwigkszaja cz¢stoS¢ wystgpowania
nowotworow



Rekombinacja

Rekombinacja homologiczna

sutworzenie heterodupleksu

eprzemieszczanie si¢ rozgatezienia

*roztaczenie rozgatezienia (poziome lub pionowe)
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Rekomblnama
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Bialka odpowiedzialne za rekombinacj¢ T
*RecBCD rozplata DNA 1 przecina jedng ni¢ s RecBcD
*RecA pomaga w inwazji nici DNA g
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Rekombinacja

Rekombinacja umiejscowiona

& : S
P = B e

%, & "

0y

Tyr

R Tyr
—
Tyr —
Tyr '.r..n Tyr
":'3 & o P ‘a now N @ s
3 @ 5 3 @ s 5 ® s

Synapse Cra-DMA Holliday-type
intarmadiate | intermediata

o

3
Tyr
W S 1
S HO
Tyr
Ty

5,
“
s
{_Tyr
P ] QOH
BOB.”
CCTOTTIOTITITTTTTIdT C . Bacterial DNA
| ~ \
W x&:}"

. , 4 e :
::Illill??fllIIIIIIIIIIIIIIIIIIIIIIIIIIIIIIIIIIIIIIIIIF:CTEI.IEHIII: rgl-r @ li‘l’ {l}@

Recombinant Cra-DMA
DMNAs intermediate |l




Genetyczna rqgulama rozwoju

Wild l.}'pe

Model ABC regulacyi |
rozwoju kwiatu :

*kombinacja gendw
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Regulacja rozwoju
przez niesymetryczne
podziaty komorkowe

Genetvczna rqgu1301a rozwoju
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Genetyczna regulacia rozwoju

. . . Mature egg
Regulacja rozwoju przez gradienty - e
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Sktadanie przeciwcial
*jak przeciwciala
rozpoznaja 10!

Genetyka uktadu odpornosciowego
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Choroby genetyczne dziedziczone mendlowsko

Defekty w biatkach enzymatycznych
‘recesywne
eakumulacja substratu lub brak produktu

fenyloketonuria

brak aktywnosci hydroksylazy fenyloalaninowe;
1/15000 urodzen

'nadmiar fenyloalaniny w ustroju popterinate

leczenie przez stosowanie diety

hydroksylaza

: fenyloalaninowa
fenyloalanina »  tyrozyna




Choroby genetyczne dziedziczone mendlowsko

Defekty w biatkach receptorowych .
‘uszkodzenie bialek rozpoznajacych & &
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*uszkodzenie receptora LDL

*niepeina dominacja, heterozygoty
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'nadmiar cholesterolu we krwi
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Choroby genetyczne dziedziczone mendlowsko

Defekty w biatkach transporterowych

*uszkodzenie bialek ¢ wto o A
odpowiedzialnych za transport
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Choroby genetyczne dziedziczone mendlowsko

Defekty w biatkach strukturalnych
*uszkodzenie biatek

odpowiedzialnych za tworzenie . .
struktur biologiczych Normal & e ; o
dystrofia migsniowa %
‘uszkodzenie biatka cytoszkieletu

komorek migsniowych S 7
*1/3000 urodzonych chtopcow e

*powoduje zanik migsni e
DMD L



