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BioAoyia kateUBuvon KeQ.6

OEMA A

2Tnv eIKova 2 Oivovral OU0 pn opoAoya CQUTOOWHIKA XPWHOOWHATA EVOGQ
KUuTTapou, To Ypwpoowpa A kKal 10 Ypwpoocwpa B. Zeg kabBe ypwupoowpa
amelkovifeTal n aAAnhouyia tou DNA tTTou uTrdpxel 0T0 GKpO TOU.

- ..o ACGGAT
Xpupoowpa A TGCCTAF -3’

- ..o ATATCILIN- 3’
Xpwpoowpa B WSWGCTAGAT

Eikdova 2 1\

‘EOTw o711 0 KaBéva amo Ta Xpwuoowpata Tng eiIKOvag 2 guufaivel Bpavon oTa
onueia Tou deiyvouv Ta PEAN. TN OUuvEXEID TrpaygartomolgiTal apoifaia
HETAQTOTION TWY QKpaQiwy OKIQOUEVWY TUNHATWY avapeoa o1o Ypwpoowua A Kal
oTo ¥pwuodowpa B.

Al. Na ypawete 6ha Ta mBava ypwpoowpata Tou Ba TpokUWouv MHETA TNV
guolBaia PeTATOTION, ME TIC avTioToIXeEg arhnhouyieg DNA (povadeg 4). Na
ONUEIWOETE TOUG TrpogavatoAlgpouc oOAhwv  Twv popiwv DNA  Tou
TPOKUTITOUV (Hovadeg 2).

Movadeg 6

Mia amd 11¢ Tapamavw apolIfaiec HETATOTIOEIS YiVETal O {UYWTO, aTd To OToI0
TPOKUTITEl £évag eVAAIKOG AQvBpWITOC PE QUOIOAOYIKO QaIVOTUTIO. ZTOoV avBpwTro
auTtov oupPoAifoupe To Xpwpoowpa A TTou EXEl TNV PHETAAAQEN WG XpPWHOOWHA d
Kal TO Xpwpoowpa B mmou £xe1 Tnv HETGAAGEN WS XpwHoowua B.

A2. Na vypawere oOhloug TOUug TIBavoug YOPETEG auTou Tou  eviAika,
XPNOIMOTIOIWVTAG TOUG OUPBOAIOHOUG TwWV YpWHOOWHATWY, OTTWSG 0ag
Exouv doBEl. Movadeg 4

A3. KdadBe yapéTng TTou TTPOKUTITEI OTO £pwTnua A2 yovipoTiolEiTal HE QUTIOAOYIKO
yapérn. Na egnynoeTe 11 TTOOOOTO Twv amoyovwy Ba £xel Quolohoyikod
@aivoTtutio (povadeg 5) kal T TTOOOOTO Twv amoyovwy Ba £Xel QUOIoAOYIKO
KapudTuTio (povadeg 4).

Movadeg 9

Ad. Na egnynoete 1o €idog N Ta €idN TWV DOHIKWY XPWHOOWHIKWY avwHaAiwy,
Tou oiyoupa Ba £X&l KABE ATTOYOVOG PE PN PUOIOAOYIKO KOPUOTUTIO.
Movadeg 6
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OEMA A

Aivetal THAPa DNA 1o oTToio KWOIKOTIOIEI TO OKTW TTPWTA apivotéa Tou TIPWTOU
DOMIKOU yovIDiou TOU OTTEPOVIOU TNG AQKTOLNG.

AGCTATGACCATGATTACGGATTCACTG alugidaTr
TCGATACTGGTACTAATGCCTAAGTGAC ahuoida 1T

A1. Na evromioete TV Kwdlkh alugida. (PJovada 1) Na onueElwoETE Tov
TpooavaTtoMopo Twv ahudidwyv. (Hovada 1) Na aiTiohoyrioeTe TAV amavTnan

oag. (Jovadeg 4)
Movdadeg 6

A2. Na ypaweTte 1o TUAKA Tou MRNA Tou Ba mTpokOwel amd Tn JETAypagn Tou
Tapamavw TUAPaTtog Tou yovidiou kal va opiogete Ta 5 kal 3' dkpa Tou.
(Hovadeg 2) Na aitiohoyfoeTe TRV aTmavTnon oag. (povadeg 3)

Movadeg 5

A3. Na ypawete To TURpa Tou mMRNA agTto oTroio Ba ocuvdeBei n PiIKpr) pIPOCWHIKA
utTTopdovada Kata Tnv évaptn Tng HETGPpaong.
Movadeg 2

Ad. H guoiohoyik TpwTeivn, TTou TapdyeTal amo Tnv £KQpaon Tou TTpwTou
dopikoU yovidiou Tou oTmegpoviou Tng AakTdlng, amoTeAcital amd 1024
apivotéa. Mia yovidiakny peTaAhatn avmikatagraong piag paong gTo
Tapatmavw TuRpa DNA odnyei otnv mapaywyn plag mpwreivng pe 1022
apivotéa, dnhadn pIKpOTEPNG KATA OUo apivotéa. Na einyfoete PeE 1010
TPpOTIO PUTTOpPEi va gupfel auTtd.

Movdadeg 6

A5, Mia yovidiakn petahhafn mou guveEpRn oTo puBpIaTIKO yovidio Tou oTTEpoviou
TS AakTOZnG odnyEi oTnV TTapaywyn evog Tpototroinpévou mRNA. To mRNA
autd @épel Téooepig emmAéov diadoxikéc PBaoeig petagu Ttou 3°Y kanl 4°
Kwdlkoviou Tou. Na eEnynoeTe Tola Ba eival N CUVETTEIQ OTNV TTApaywyn Twy
evCUPwV TTou PeTaBoAifouv TN AakTdln, OTav To BakTApIO avaTTUOOETAl OF
BpeTrTIKG UAIKO aTroudia AakTolng kal yAukolne.

Movdadeg 6
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OEMA A

Aivetal 10 TapakaTtw TUHAMa dikhwvou popiou DNA, 1o oTroio TEpIEYEl £va
ouvexEg yovidlo.

onpeio 1 onpeio 2

|

TACATATTCAATGTTCTGGCATTGGATTATACC
A'I'GTRTRAGTTATCA.AGACCGTAACCTAATATGG

!

onpeio 1 onpeio 2

AiveTal, €mMioNg, 0 UTTOKIVATAG TOU TTapatmavw yovidiou.

A1.

A2,

5’ -TATAA-3'
3'-ATATT-5"'

Na ypawete 1o mapamavw TUAMa dikAwvou popiou DNA, onueiwvovTag Tov
TpooavaTohopud Twv ahugidwv.

Movadeg 2

Na ypawete To mENA TTou TPoOKUTITEl QTTO T HETAYPA@R TOU TTOpaTTavw
yovidiou, oOngewvovTag Tov TIpooavatoAhiopd Tou (povadec 2). Na
aITIOAOYNOETE TNV ATTAVTNON Odg (Hovadeg 6).

Movadeg 8

To TuApa DNA  peTagU Twv onpeiwv 1 Kal 2, Ta otmmoia uttodelkvoovTal PHE BEAN
mavw oto dikhwvo popio DNA, dimhaoiadetal. To véo TuApa DNA pnkoug 6
CEuywy Paotwv, TTOU TTPOEKUWE atrd Tov dITThagiaopd PeTd amd Bpavan oTa
GKpa TOU, ATTOKOPBETOl KOl EVOWMATWVETOAlI QVECSTPAUHUEVO OTO OnueEio 1 Tou
apy¥ikoU Jopiou, Evw Ta onueia, amd Ta oTToia aTmokOTINKE, ETTavaguvdbiovTal.

A3.

A4,

Na ypawete 10 vEo OikAwvo poOpio DNA Tou Ba TpokUwEel amd Tnv
Tapamavw diadikagia (povadeg 4). Na aimiohoygeTe TNV amavinon aag
(povadeg 4).

Movadeg 8

Mole¢ Ba eival o1 CUVETIEIEG TNG Trapamavw JeTahhaing oto mRNA
(povadeg 3) kal Toleg Ba eival o1 QUVETIEIEG OTO YyoviDIGKO TIpoiov
(povadeg 4);

Movadeg 7
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OEMA A

210 mapaxdTom OLdYoOUUpa ORTELROVICETUL 1 QUOLOAOYLXY
LETUPOAT 0TO TOCOOTE TOV MOAVTERNTIOLROV aAvoidov ToV
awwoogaptvay HbA, HbF zar HbA,; tov avBpopwmov and tnv
eUPouLx nAwnia ®oL HETA TN YEVVNOT TOV.

TTOCOOTO

Al.

A2.
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EMBpUIKN NAKia T nAIKia PJETG TN YEVVIION Xpoévog
Féevvnon
[Toro erdog WOAVTEMTLOLRNG CAVOIOOS OVILOTOLYEL OF

valeprd and tic xapmviee I, II, IIT »nar IV (novadec 2);
Na artohoynoete v andvinon oag (povddeg 6).

Movadec 8
Ta amoterléopata prag eE€taong aipotog o  €vav
evihira €0elEav 6t o awpoogarpives HbA, HbF xau
HbA, elvar og guowohoywrd emimeda. [Ndoca yovidia
glval vrevBuva yia T ovvBeon g HbA o0 éva
ocopatizd xittapo oty petdgoon (novadec 2); Na
artLoloyoete TNV andvinon ooc (povadeg 4).

Movadeg 6

Kep.6


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 .
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A3. Alvetar 10 mapaxdto tpuqua DNA mov mepléyel ta
E ZOOLROVLO MOV XWOLXOTOLOVY TU EMTA TEWMTA apuLvoEéa
¢ guotohoyric f-rohvmemTidtnng ahvoidag tng HbA.
5 .. GTG CAC CTG ACT CCT GAG GAG .. 3
3. CAC GTG GAC TGA GGA CTC CTC .. 5
H meproprotizn evdovouvziedon Ddel avayvwpiler tnv
aiinhlovyia ; ;
5 CTGAG 3
3" GACTC 5
xoL ®oPfer ndOe alvoida petafi tov C %ar tov T (ue
roatevBuvon 37 2 3°). H akinhovyia mov avayvwoeiler n
E Ddel foloxetar oto mopamdve tuqpae DNA. And €va
dtopo  @opEéa  TNG  OPEMAVOXVTTUQLXNG  avalplag
aropovdOnzav tpuipata DNA, mov mepléyouvv 1w
2odxdvia T omola XwdLXOmMOLOUV TU EATA TOMTU
apvoEéa g P-moivmentidvic ailvoidag. Zta TRipaTa
avTd emMOQAOUNE WE TNV TEQLOPLOTLRY EVOOVOURAEA O
Ddel. TIéoa tuqpata DNA ditogopstizold punxovg Oa
npoxvpouv perd TN dpdon tng Ddel (povdda 1); Na
artiohoyfoete TNV andvinoy oac (novdadeg 6).
Movadeg 7

A4.Nao meprypdpete Tig dLadiraoiec O1dyvwong tng dpemavo-
RUTTUOLRNG AVOLRIOS ®ATA TOV WEOYEVVNTLRG EAEYYO T
déxatn efdondda tng ®winong.

Movadeg 4


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.
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I'2. Na gEnyfqoete tovg mbBavoUg unyaviopovs OUU@mVE WE
TOoVg omolovg and dV0 @UOoLoAoYLROUS YOVEIC HUTOQEL VO
vevvnOel mardl ne cvvdpopo Turner.

Movadec 8


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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OEMAT

Alvetal 10 mapardTtw OivAwvo népro DNA, mov vwdLromoLel
Eva METTIOLO TO Omolo AeLtovpyel wc €vivpno. 210 popLo avto
ovppaiver petdhiain meoofhixng towdv (3) dradoyrdyv
vovzrhieotdiwy (5-GAT-37).

X Y
!

ATATGTTGTCCAGATCAGAACCTGAGTTC C“AATAGCCAG
TATACAACAGGTCTAGTCTTGGACTCAAGGTTATCGGTC

I'l. Av 1 mpooOnxzn ovuPel otn Béon X, va eENyNoeTe mOLES
Ba elval ov ovvéneleg: oty dopnr Tov evivpov (povdadeg 5)

®aL 0T AettovpyxdtnTa Tov evivpov. (povddeg 2)
Movadeg 7

I'2. Av n mpooBnxn ovuPel oty Béon Y, va eEnynoete moleg

Ba elvar ov ovvémeleg otn dourj tov evlvpov. (povddeg 5)

H nopamdvo petdhhaln €xelr ehdyiomn emidpaon otn

Aettovpyrdtnta tov eviipov. [Twg yapartnoiletar avtm

N petdrlratn; (novadeg 2) Na gEnyfoete TV ardvino
oac. (novadec 2)

Movadeg 9

I'3. 3g dvo dtopa mov mdaoyouvv amd cuvdpopo Klinefelter
EYLWVE avaAivon g aiinrovyiag twv fdoewv tov DNA
TWV PUAETIXROV YOWRLOCOUAEATOWY TOVS. ZTO TN TO ATONO 1
avdivon €0e1ge tpelg daqgopeTIvég ahinhovyies fdoewy
DNA. Zto d&gvtepo dropo mn avdaivon €6eEe dvo
TAVOUOLOTUNEG ol pia dLa@oeTr) aliniovylia fdoewy
DNA. Na e€Enynoete tovg mibavolig pnyaviopoig
olpgmvae PE TOvg omoiovg yevvhidnzrav ta dtopa avtd
ad UOLOAOYLROUS YOVELG.

Movadeg 9
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OEMA T

Mvaira rwvogopel €va Euforo. ZToV ®UQUOTUTO TOUV EYLVE
og wuttapa tov egufprvov dramotdOnxe Towoplioc 18 znal
guvdpopno Turner.

I'l. Na mepwypdyete 1t Owadraocic RATAOREVNG TOU

XAPVOTUTOV.
Movadec 10
I'2. Na aitiorloynoete 1ov aplpd TovV YoOUOCOUATOV TOU
gnpovov.
Movadeg 9

I'3. Noa aitiohoynoete tov aplbpd towv poplov DNA otov
XAEVOTUVTO TOV epforiov.
Movadeg 6
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Ztnv xwdwxy alvoida A 1o yovidro, mov elvar vrevbuvo yia
™y mapaywyn &vog memtidlov, €yxer v e€ENg aAinhovyia
faoewv:

5... ATG CCA TGC AAA CCG AAA TGA .3

Na vyodyere v arinhovyioc tov mRNA mouv mpoxivmtel
(povadecg 2).

Kamoia ahlhayy mov cvvépn otny mapandvem xmwoLry ahvoida
tov DNA, éyer wc¢ amotéieopa 1o 4° rwdxdvio oTo
netayoagopevo mRNA va €yer tigc Pdoewg UAA xzav o
apbpdc Tov xwdxoviov va mapauével otabepdc. Agov
vodayete to véo mRNA mov mpoxrimtel, va eEnynoete moLa
gelval 1 OUYRERQIUEVY aAhayi wou CUVERTN ROl TL CUVERELES
nroel va €xeL Yo To menTidLo; (Lovddeg 8).

[Nati n rowTteivooivOeEo GTOVEC EVRAQVMTLXROUS 0QYUVIOROUE
glVOL PLU «OLAOVORLRY] dradraoia»; (movadeg 4).


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 .
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OEMA 3o

Ta vyovidwer mov xrwdromowoUv  Tc  aAvoidec  TwV
aoo@aLoLY®yY tTov avlpomov eugaviCovy moihéc netairdgelg,
mov  odnyovv o1 dnuwveyie alpoogalpvorabewwy.  ZT0
vyovidlo mov xrwolxomolel NV alvoida P €youvv Poebdel
mepLoodtepec amd 300 petahldSerc. Alvetar pio petdihagn
010 ®xwOvdvio mov xnwdixomoiel to 6° apvoEV ne P-
rohvmenTLONc ahvaidoc tng apoogapivig A (HbA). Ztnv

xwdwn alvoida tov DNA 1o rwdwwovio GAG €yive GTG.

a. Tv ovvémelec €yxer  avin 1N peETdAAagn  yia  Tnyv
awpoogatpivn A (HbA) xau yia ta gpvBpoxitrapa;

(novadec 12)

p. Tiati ota opdluya dropa pe fp-Bahacoainia epgavitetal
ovyvd avEnon tng awpoocgarpivng F (HbF);

(novadec 7)
Y. Ze mowx Gdtopa m ovvBeon tng awwoogarpivne A, (HbA,)
amoTeELEl dLAYVOOTIRG del®TN;

(novadec 6)
Movadeg 25
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OEMA 4o

ATVETUL TO YEVEAAOYIXO SEVINO HLUC OLROYEVELAC OTNV OTOLM
gngaviCetar n acBévera tng awpoppogLilag A. To dtopo IIT 1
naoyel and awpoppo@ihic A. Oha ta péAn g oLxoyEVELUG
EYouv QUOLOAOYLXO aplOpd ol péyeboc yowpoowpdTmy.

! O

I1

11

Na yodyete tovg mibavoig yovoTumovg SAmv TV PEA®Y TNG
OLAOYEVELOC MOV GUMELXOVILOVTUL OTO MUAQUATAVW YEVEAAOYLRO
dévrpo (povdadec 3) #alr va artLohoyNOeTE TNV axXdAVINOTY Cac.
(novddec 6) IMoro mEdPfinua avipetomxiCovy ta dtond HE
awpoppo@iiic A; (novddec 4) To Levydou IT 2, IT 3 amoxtd
devtepo madl pe awpoppogiiic A zour ouvvdopopo Klinefelter.
Na meprypdpete tn dradiraoic p€ow NS omolog TEOERVYE O
YOVATUTOSC TOV OUYXREXQLUEVOU matdLov. Na pun Anglel vmdoyn
n mepimtwon yovidraxrie uetdrraine. (povddec 6) Ildoa
ovvohrd pdpra DNA mepiéyovial 010 ¥QWUOCOUATE OV
ameLxoviLovTalr OTovV XUQUOTUTO TOU maldltol pe oUvOpOro
Klinefelter; (povadec 2) Na eEnynoete tnv amdvinorn oac.
(novadec 4)

Movadeg 25
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®EMA 3o
Alvetal 1O TOEUXRATO THHRO TS ®WORNAC arvoidac evog
YOVLOTOU TOU XWOLXOTOLED TUHUG HLOLS TEWTETVNC.

5. CTG AAG CGA GAA CCC..%

1. Noa mpoodLoploete TtOoVE TUMOUVEC TV RETAAALAEEmY o
ouvvEfnoayv oTnv apyLry aAiniovyia ®Rol TS ETMLATOOELS
TOVE OT0 vyovwdwaxro mpoidvy o ®dGbe pio and  TIC
TOUQUAATO TEQLATWOELS:

a. 5.CTG AAG CGA TAA CCC..%»
B. 5.CTG CCG AAG CGA GAA CcCC..%»
Movadeg 16

2. 2E MOLEC MEQLATWOOELS OL YOVLOLUKEC NETAAAAEELS dev elval
emipraPeic yia Tov avlpdmivo 0pyYavVIORO;
Movadec 9


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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OEMA 4o

Alvovtal tpla xmOwdvia evdg tuquatog yovidiov amd €va
noprto DNA gvxopuomTi®ol XUTTAQOV MOV RWOLXOTOLOUV TV
oUvleomn evig mEmMTLOLXOU TUAUATOC PLOE TOWTEIVNG, %L 1
dLevBuvon g neETayoa@nc.

Alvoida 1 ... ACA AAG ATA ... ghevOepo vdOEVALO
Alvoida 2 ... TGT TTC TAT ...

<

AgvBuvon petayoogpng

Na oploete ta axpa 3" ®ar 5" tov napamdve ailvoidwy DNA
AOL VO dLTLoloyfoete TV ardvinon oac (Movddeg 5). Na
vyodywete TNV ailiniovylc Twv Pdoewv TOV TRWHULETOC TOV
MRNA mov mpoxrUATEL AMG TN HETAYQUPY], ONUELDVOVTUS T
axpoa 37 nar 57 rol va CLTLOAOYNOETE TNV OXAVINOYN OOC
(Movadeg 7). IMowo évivpwo =ataAver TO pnyaviopd Tng
LETAYOU@NG Xl TOoLd €lval 1 0pdon Tov NeTd TV TEOOdEOT
tov otov vmoxwvnty (Movdadeg 7); T emmtdoelg umopel va
€yeL OTN AELTOVEYLXOTNTA NG TEWTELVNG, W omola O&v
ToomomoLelTal, N meoodnxn TELOV dadoyrdv fdoewyv mov
OeV vWOLXOTOLOUVY ®wdLXOVIO ANENG 1| nirag faong, neta&l Tov
napamdavem xodiroviov (Movadec 6);

Movadeg 25

E]
El
El


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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®EMA 3o

And 6o @guoltohoyxovg yovelg, wg PO TOV aplOpd raL To
néyeboc Twv yowpoowpdrtwy, YEVVRONre maldl pe ouvvdporo
Turner (XO).

1. Noa yodyetre évav and tovg mbavoic unyaviouovg mov
WrRopel va €ENYNHOEL TN YEVVNON TOU OUYXREXQIUEVOU
TaLdLov.

Movadeg 7

2. Tow elvar Ta yapaxtnelotixd tov cvvdpduov Turner;
Movadeg 6

3. Na mepuypdypete 7Tig Owadiracieg mov TWEEMEL VO
axohlovOnBovv yia T Owdyvwon touv cuvvdpdpov Turner
TV amd T yYEvvnon evog matdLov.

Movadeg 12


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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OEMA 3o
H dpemavoxrvrtrapwry avawula, n p-Ochacoaipic zar 1
@PULYUVARETOVOVQ [ ELVaL WEQLKREC ano TLC ouyvda

engavilopeveg yevetwrés aobéveieg tov avlpdmov mov
ogpelhovTal 0 NeTaAhdEeLs.

E 1. e 1 pag fondd n dudyvwon Towv YEVETIROY ao0evELDV;
Movddec 6

E 2. Iloweg teyvirég ndg divouy ™ dvvatdtnTe dLAYVWONS TNG
OQEMUVORVTTUQLYRNC OVOLRIOS O€ evikixa dropa mov
TACYOUV Ao LV TNH;

Movadec 6

E 3. Thwatl ta dtopa mov maoyxovv ond p-Oclacoapla
TaQOVOLALovY HEYAAN ETEQOYEVELXL CVURTOUAEATOV;

Movddec 8

E 4. Twtl ta dtopa wOov AAECYOUVV ONG @ULVUAXETOVOUQ LW
engaviCovy dravonmrn ®vabvotépnon;

Movddec 5


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.


BioAoyia kateUBuvon KeQ.6

Katd tov mpoyevvnTird €Lheyyo o€ »vogopovoa yvvaixra,
dramiotdnxre 6tL to €ufovo  vooel amd TOo CUVOPONO
Cri-du-chat (#Adpo g ydtag) =ar emumhéov @EpEeL
AVUOTOOQN OTO WIXEO Poayliova TOV YoWUOOTHORATOC 3.
a. Na mepiypdypete tigc dradiraoiegs mov axorlovdnOnxrav
yvia T OLayvwon.
Movaodec 8
B. Bdoel mowdv mopatnefoemy €YLVE 1 OLAYVOO;
Movaodeg 3



