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Γιώργος
Από ποιες πολυπεπτιδικές αλυσίδες κατασκευάζονται ;
HbA=α2β2
HbF=α2γ2
HbA2= α2δ2.
Σε ποια ηλικία εμφανίζεται η κάθε μία ; 
έμβρυο HbF ; μετά τη γέννηση κυριότερη ΗbA,HbA2

Γιώργος
IV. α αλυσίδα 
II.   γ αλυσίδα 
III.  β αλυσίδα
I.     δ αλυσίδα

Γιώργος
Εξέταση = Καταλαβαίνουμε ότι το άτομο είναι Φυσιολογικό .
Για να κατασκευαστεί η HbA εκφράζονται τα γονίδια Α που κωδικοποιούν τις α αλυσίδες και τα γονίδια Β που κωδικοποιούν τις β αλυσίδες.
Το γονίδιο Α είναι διπλό , βρίσκεται σε 2 διαφορετικές γενετικές θέσεις ενός ζεύγους χρ.
Το γονίδιο Β βρίσκεται σε 1 γενετική θέση ενός ζεύγους χρ.
4 Α γονίδια και 2 Β γονίδια στα χρωμοσώματα πριν την αντιγραφή του DNA.
Στη μετάφαση έχει προηγηθεί η αντιγραφή και κάθε φυριολογικό μεταφασικό χρωμόσωμα αποτελείται από 2 αδελφές χρωματίδες ενωμένες στο κεντρομερίδιο.
Συνεπώς θα υπάρχουν 8 Α γονίδια και 4 Β γονίδια .



Βιολογία κατεύθυνση                                                                                                                         κεφ.6

Γιώργος

Β ( φυσιολογικό)

Γιώργος
Φορέας

Ββs

GAG---GTG

Γιώργος
10η βδομάδα.

-Εμβρυικά κύτταρα.
- Τι εξετάσεις θα κάνουμε στα εμβρυικά κύτταρα για την διάγνωση της δρεπανοκυτταρικής αναιμίας ;
Δρεπανοκυτταρική αναιμία -γενετική ασθένεια -ανάλυση DNA.



Βιολογία κατεύθυνση                                                                                                                         κεφ.6

Γιώργος
Τι είναι το σύνδρομο Turner ; Είναι μια αριθμητική χρωμοσωμική ανωμαλία ,μονωσία 23.
Που οφείλονται οι αριθμητικές χρωμοσωμικές ανωμαλίες ; Οι αριθμητικές χρωμοσωμικές ανωμαλίες είναι αποτέλεσμα λαθών κατά τη μειωτική διαίρεση.
Συνολικό αριθμό χρωμοσωμάτων ατόμου με σύνδρομο Turner. 45χρ.=44αυτ.+1 Χ φυλετικό.
Φυσιολογικός γαμέτης .
Μη φυσιολογικός γαμέτης.
Δημιουργήθηκε είτε ................................... 
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Γιώργος
Κωδική αλυσίδα , Περιέχει τα κωδικόνια , αφού είναι υπεύθυνο για την παραγωγή ενός πεπτιδίου θα έχει κωδικόνιο έναρξης 5ATG3 , κωδικόνια που κωδικοποιούν αμινοξέα  και ένα κωδικόνιο λήξης.
Έχει 7 κωδικόνια και το πεπτίδιο θα έχει 6 αμινοξέα .
Για να κατασκευάσουμε το mRNA χρειαζόμαστε τη μεταγραφόμενη αλυσίδα 

Γιώργος
m-RNA  5- AUG CCA UGC AAA CCG AAA UGA -3 

Γιώργος
m-RNA  5- AUG CCA UGC UAA CCG AAA UGA -3 

μετάλλαξη ( DNA ) αντικατάστασης βάσης της Α από Τ . Το νέο κωδικόνιο που σχηματίστηκε είναι το ΤΑΑ που είναι κωδικόνιο λήξης.
Το νέο πεπτίδιο θα αποτελείται από 3 αμινοξέα αφού η μετάφραση θα σταματήσει πιο νωρίς.
Στις περισσότερες από αυτές τις περιπτώσεις καταστρέφεται η λειτουργικότητα της πρωτεΐνης.


Γιώργος
Κεφ. 2 Μετάφραση , πολύσωμα .



Βιολογία κατεύθυνση                                                                                                                         κεφ.6



Βιολογία κατεύθυνση                                                                                                                         κεφ.6



Βιολογία κατεύθυνση                                                                                                                         κεφ.6

Γιώργος
Κωδική αλυσίδα ----Θα περιέχει κωδικόνια ---πόσα ; 5 κωδικόνια που κωδικοποιούν 5 αμινοξέα

1α. GAA--TAA Αντικατάσταση βάσης , δημιουργία κωδικονίου λήξης. Κατασκευάζεται μικρότερη πολυπεπτιδική αλυσίδα , τις περισσότερες φορές δεν είναι λειτουργική.

1β. Προσθήκη 3 συνεχόμενων βάσεων που σχημάτισαν κωδικόνιο που κωδικοποιεί αμινοξύ.Η νέα πολυπεπτιδική αλυσίδα έχει 1 επιπλέον αμινοξύ που μπορεί να αλλάξει την στερεοδιάταξη και την λειτουργικότητά της.
2.Ουδέτερες +Σιωπηλές.

Γιώργος
Τη μετάλλαξη την περιγράφουμε στη κωδική αλυσίδα .
Δεν μας δίνει γενετικό κώδικα συνεπώς τα γνωρίζουμε τα κωδικόνια !!
5 κωδικόνια που κωδικοποιούν αμινοξέα.

Γιώργος
Οι περισσότερες από τις μεταλλάξεις θεωρούνται επιβλαβείς, επειδή έχουν σοβαρές επιπτώσεις στον οργανισμό. 
Πολλές όμως δεν είναι επιβλαβείς και χαρακτηρίζονται ως ουδέτερες.
Για παράδειγμα, μεταλλάξεις που οδηγούν σε αλλαγή ενός μόνο αμινοξέος μπορεί να έχουν ελάχιστη επίδραση στη στερεοδιάταξη και στη λειτουργικότητα της πρωτεΐνης. 

Οι αλλαγές που συμβαίνουν σ’ ένα γονίδιο και δεν οδηγούν σε αλλαγή της αλληλουχίας των αμινοξέων της δημιουργούμενης πρωτεΐνης, λόγω εκφυλισμού του γενετικού κώδικα, ονομάζονται σιωπηλές μεταλλάξεις.
 Αλλαγές στην αλληλουχία των βάσεων παρατηρούνται όχι μόνο σε περιοχές του DNA που μεταγράφονται (γονίδια) αλλά και στις υπόλοιπες.

Γιώργος
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Γιώργος
Ποιο δεδομένο θα μας βοηθήσει να βρούμε τα άκρα ; ελεύθερο υδροξύλιο ( 3')
5' ...................................3'
3'....................................5'

Γιώργος
Για να βρούμε το m-RNA χρειάζεται ν' ανακαλύψουμε ποια είναι η μεταγραφόμενη αλυσίδα.
Ποια δεδομένα θα μας βοηθήσουν ; Η Διεύθυνση της μεταγραφής και ο προσανατολισμός αλυσίδων.
Μεταγραφόμενη αλυδίδα η αλυσίδα 1.

m-RNA  5' UAU CUU UGU 3' 
κατασκευάζεται με τη διαδικασία της μεταγραφής όπου η RNA πολυμεράση τοποθετεί συμπληρωματικά ριβονουκλεοτίδια απέναντι από τη μεταγραφόμενη αλυσίδα και τα ενώνει με φ-δ 3-5

Γιώργος
- Προσθήκη 3 διαδοχικών βάσεων . Η νέα πρωτείνη θα έχει 1 επιπλέον αμινοξύ που μπορεί να αλλάξει την λειτουργικότητά της .

-Προσθήκη 1 βάσης. Η νέα πρωτείνη δεν θα έχει πολλές ομοιότητες με την αρχική.
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Γιώργος
Σύνδρομο Τurner ( Μονοσωμία 23 ΧΟ )  ,45χρ= 44αυτοσωμικά + Χ.
Οι αριθμητικές χρωμοσωμικές ανωμαλίες είναι αποτέλεσμα λαθών στη μειωτική διαίρεση .
Ο φυσιολογικός γαμέτης 23=22αυτ.+ Χ 
Μη φυσιολογικός 22χρ.=22 αυτ. και κατασκευάστηκε :
- Είτε με λάθος στη μείωση Ι όπου δεν διαχωρίστηκαν τα ομόλογα   
   χρωμοσώματα του 23ου ζεύγους.
- Είτε με λάθος στη μείωση ΙΙ όπου δεν διαχωρίστηκαν οι αδελφές 
   χρωματίδες  του 23ου χρωμοσώματος.
Η γονιμοποίηση των μη φυσιολογικών γαμετών, που προκύπτουν, με φυσιολογικό γαμέτη έχει ως αποτέλεσμα τη δημιουργία ζυγωτού με «λανθασμένη» ποσότητα γενετικού υλικού, το οποίο δεν αναπτύσσεται φυσιολογικά .


Γιώργος
Αυτή είναι η μοναδική μονοσωμία που έχει βρεθεί στον άνθρωπο. 
Τα άτομα αυτά δεν εμφανίζουν δευτερογενή χαρακτηριστικά του φύλου, παρ’
όλο που έχουν φαινότυπο θηλυκού ατόμου, και είναι στείρα.

Γιώργος
Πριν από την γέννηση - Εξέταση στο έμβρυο , συνεπώς χρειαζόμαστε εμβρυικά κύτταρα .
Πως παίρνουμε εμβρυικά κύτταρα ; Με αμνιοπαρακέντηση 12η-16η βδ ή με λήψη χοριακών λαχνών 9η-12η συλλέγουμε εμβρυικά κύτταρα .
Για τη διάγνωση του συνδρόμου Turner τα καλλιεργούμε για να φτιάξουμε καρυότυπο.
κεφ.1 Μίτωση-Μετάφαση-Υποτονικό διάλυμα- Αντικειμενοφόρο πλάκα + χρώση -Καρυότυπος.
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Γιώργος
Η διάγνωση των γενετικών ασθενειών μας βοηθά:
-Στον όσο το δυνατόν πιο έγκαιρο εντοπισμό γενετικών
ανωμαλιών στα άτομα που εξετάζονται.
-Στον εντοπισμό των φορέων γενετικών ασθενειών.
-Στον προσδιορισμό της πιθανότητας εμφάνισης μιας γενετικής ασθένειας στους απογόνους μιας οικογένειας στην οποία έχει παρουσιαστεί η ασθένεια.

Γιώργος
2. Για τη διάγνωση της δρεπανοκυτταρικής αναιμίας σε ενήλικα άτομα που πάσχουν εφαρμόζουμε τις τεχνικές:
- Τεστ Δρεπάνωσης .
- Ανίχνευση της HbS.
-Εξέταση DNA , ανίχνευση παθολογικών γονιδίων.


Γιώργος
Η β-θαλασσαιμία χαρακτηρίζεται από μεγάλη ετερογένεια, δηλαδή προκαλείται από πολλά διαφορετικά είδη γονιδιακών μεταλλάξεων όπως αντικαταστάσεις, ελλείψεις και προσθήκες βάσεων.
 Τα συμπτώματα της ασθένειας διαφέρουν ως προς τη βαρύτητα μεταξύ διαφόρων ατόμων και σχετίζονται με το είδος της μετάλλαξης που τα προκαλεί.
 Τα συμπτώματα μπορεί να κυμαίνονται από σοβαρή αναιμία (παντελής έλλειψη πολυπε-
πτιδικής αλυσίδας β, συνεπώς και HbA) έως λιγότερο σοβαρή αναιμία (ελάττωση σύνθεσης πολυπεπτιδικής αλυσίδας β, συνεπώς σύνθεση HbΑ σε πολύ μικρή ποσότητα).

Γιώργος
Η φαινυλκετονουρία (PKU = Phenyl Keton Urea) είναι μία ασθένεια η οποία προκαλείται από την έλλειψη του ενζύμου που στα φυσιολογικά άτομα μετατρέπει το αμινοξύ φαινυλαλανίνη σε τυροσίνη , με αποτέλεσμα τη συσσώρευση
φαινυλαλανίνης. 
Στα άτομα που είναι ομόζυγα για το υπολειπόμενο μεταλλαγμένο γονίδιο παρεμποδίζεται η φυσιολογική ανάπτυξη και λειτουργία των κυττάρων του εγκέφαλου, με συνέπεια τη διανοητική καθυστέρηση.
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