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Genetika

Genetika je veda o prenaSanju lastnosti od starSev na potomce (dedovanju) in o pravilih po
katerih se te lastnosti prenasajo iz starSev na potomce.

Smeri genetike



Molekularna genetika — govori o zgradbi nukleinskih kislin (DNK, RNK)

Humana genetika — obaravnava dedovanje pri cloveku, predvsem bolezni

Klasi¢na ali Mendelska genetika — govori o pravilih prenaSanja jastnosti od starSev na
potomce, ki jih je postavil Georg Mendel

Populacijska genetika govori o dedovanju znotraj populacije. Populacija je skupina osebkov
dolocene vrste, na dolocenm kraju, v doloCenem Casu

Vedenjska genetika — govori o tem v kolikSni meri se dedujejo karakterne lastnosti.

Zgodovina genetike

1869 — so v jedru ribjih semencec odkrili snovi, ki so jih niso poznali in ker so se nahajale v
jedru so jih poimenovali nukleinske kisline

1930 — so ugotovili, da poznamo dve vrsti nukleinskih kislin DNK in RNK

1940 — so odkrili, da je monomera nukleinskih kislin nukleotid

1953 — sta dobila Watson in Crick nobelovo nagrado, ker sta odkrila zgradbo DNK (dvojna
vijacnica)

Jedro
Muclear
Envelope
Anato
of th';'i’ Chromatin
Nucleus Nucleolus
Endoplasmic
Reticulum
Figure 1
FPho=phate
Nukleotid .
DNK nukleotid — pentaza: deoksiribiza C5H1004 N prregsness: Hose
RNK nukleotid — pentaza: riboza C5H1005
Fentose
Sugaxr



~ Adenin
~ Guanin

& Timin
¥ Citozin

Dvojna vijaCnica
Sladkor — deoksiriboza

baze:Adenin=Timin; Citozin=Gvanin
Daljsa od RNK

Stalno prisotna v celici

V jedru poteka podvajanje DNK

Celicni cikel )
0 Interfaza (95% Casa) — celica raste, v njej s 4

sintetizirajo novi celicni organeli, dedni
materijal se nakoncu interfaze podvoji
0 Mitoza (5% casa)
¢ DNK-+histoni = kromosom — kadar je mosSno
spiraliziran je najbolj primeren za
opazovanje
¢ Polstarinsko ali semikonzervaivno OVERALL T

; TOPOISOMERASES
podvajanje REPLICATION.

¢ 3 milijarde nukleotidov je v eni celici

Cloveka

na enem zavoju je 10 nukleotidov HELICASE

fosfatne skupine dajejo kisel znacaj

3 zaporedni nukleotidi = kodogen

kodogen da navodilo za sintezo

aminokisline

vec zaporednih kodogenov = gen o

* gen da navodilo (lastnosti) za sintezo POLYMERASE
beljakovine

* gen je nosilec dednih lastnosti

SINGLE-STRAND
BINDING PROTEINS

‘g
: DNA
POLYMERASE

DNA LIGASE, PRIMER

RNK

® enojna vijacnica, enojni heliks e
s . LAGGING STRAND ]__l-.lz‘.l';ll?.\.ltn

¢ monomera RNK je nukleotid WITH OKAZAKI STRAND

. FRACMENTS

¢ sladkor = riboza

* baza: namesto timina je uracil

¢ krajSa od DNK

* sintetizira se po potrebi — ni stalno prisotna, le ko se pojavi potreba po beljakovini

* nahaja se v citoplazmi, na ribosomih (r-RNK), v jedru jedra

[ ]

poznamo vec tipov RNK molekule:



0 m-RNK: sporocilna — prenasa sporocilo od DNK v jedru do ribosomov katera
beljakovina naj se sintetizira

t-RNK: prenaSalna — prenasa aminokisline iz citoplazme do ribosomov

0 1-RNK: ribosomalna — pripne m-RNK in t-RNK na ribosom

o

Kako nastane m-RNK?

[N

kW

molekula DNK se razpre za velikost enega gena.

encim RNK-polimeraza prek citoplazme, preko por, prinese k razprti verigi ustrezne
nukleotide (k kodirajoci verigi)

smiselna ali kodirajoca veriga se prepiSe v primarno m-RNK

primarna m-RNK gre do nukleotidov

vse to je prepisovanje ali transkripcija — prepis RNK verige iz enega dela DNK molekule

,f Capping = el
. i}' _Voksendn_a
;::%ppp P polyAdenylation rRNA aminosyre-kjede

Ll
"'p" S—— ’p:}::iﬂ °§°
,9’ spifceosomes
rd P

RNA splicing mRNA
tRNA 4 %“
med aminosoyrer

messenger RNA N
koblet pa

Ribosom

[e)Chamis
-

1

Cell Membrane —

Ribosome Protein _.;’:;'

Na ribosomih poteka prevajanje ali translacija, ko se zapis v obliki nukleotidov prevede v
zapis aminokislin

Pojmi

gen — zakodirano zaporedje nukleotidov, ki predstavljajo zapisana navodila za nastanek
ene beljakovine
genom — vsi geni ene celice (ima 3 milijarde nukleotidov)



genotip — vsi geni (vse lastnosti), ki jih podedujemo (ni nujno da se izrazijo)

fenotip — vse izraZene lastnosti osebka

mutacija — sprememba dednega materiala (genov); mutacije so dedne

modifikacija — sprememba fenotipa (videza) osebka, zaradi vpliva okolja; modifikacije
niso dedne

Dusikove organske baze By Adenin
o . R Guanin
Pirimidinske baze: timin, citozin, uracil o
Purinske baze: gvanin, adenin @ Timin
{ Citozin
Genski kod

Genski kod ali govorica dednosti je univerzalen. To pomeni da je v obliki nukleotidov. Ti
dajejo navodila. Nukleotidi so enota za sporazumevanje v vseh Zivih bitjih

Second letter

u & A G

uuu } UCU ) UAU } UGU } u

[l vuc )™ ucc|s, uacl™ uec I B

UUA}Leu UCA UAA Stop UGA Stop A

UUG UCG | UAG Stop UGG Trp G

CUU’ CCU’ CAU }H. CGU u

5 ¢ Cucl . cccl, ©cAcl™® cao| C
= GUA [ eea [T CAA} A | (CEA N =
2 cuG) CCG | cAG [P caa G 5

(7))

= AUU] ACU ) AAU }A AGU }s U o
A AUC tlle  ACC [~ AAC SN AGe [°°' B T
AUA | AGA [ | AAA AGA } ;| -

AUG Met ACG | AAG [UYS  agG JA9 |G

GUU GCU' GAU GG u

guc|, ~&cc|,  GACIA cac | C

M Gua (Y@ Goa M@ GAA} oy GGA [T A

GUG GCG . GAGJ ™Y GGG G




Degeneriranost genskega koda

codon
Poznamo 64 razlicnih kodogenov (3 zaporedni nukleotidi). Vec [ 1

razli¢nih kodogenov nam da navodilo za isto aminokislino, saj je C

aminokislin le 20 (pribliZno 6 razlicnih za isto Ak). Vec razlicnih

kodogenov = 1 Ak = degeneriranost genskega koda

® Delna degeneracija genskega koda — zadnjo pirimidinsko bazo
zamenja druga pirimidinska baza (navodilo za isto Ak)

* Popolna degeneracija genskega koda — zadnjo pirimidinsko
bazo zamenja purinska (navodilo za isto Ak)

1 codon = 1 amino acid

Kromosomi

* Vsak clovek ima 23 kromosomov
¢ Homologna kromosoma sta tista, ki imata gen
za isto lastnost na istem mestu
¢ Gen lokus je poloZaj gena na kromosomu
¢ Alelni par je par genov za isto lastnost
e Z velikimi ¢rkami zapisujemo dominantno
lastnost (alel)
e 7 malimi ¢rkami zapisujemo recesivno ali
prikrito lastnost (alel)
0 AA dominanten homozigot
O aa recesiven homozigot
0 Aa heterozigot

Klasi¢na ali Mendelska genetika

Georg Mendel je postavil temeljne zakonitosti dedovanja. Pri raziskavah je o
uporabljal grah in Veliki odolin ker rastlina hitro raste, hitro vidi$ izraZeno jﬂ .,;‘i
lastnost.

Pozor: grah - samooploditev, samoopraSitev

Pri prvi odstrani pestic pri drugipa prasnike

Naenkrat je primerjal le eno lastnost, ta pa je bila vedno dominantno
recesivna.

Monohibridno dominantno-recesivno krizanje



Grah

¢ Dedno Cist = oba alela sta enaka (AA ali aa)

e KrizZanec ali hibrid (Aa)

e StarSevska ali parentalna generacija se
oznacuje s P

* Potomci 1. generacije paz F1; F= filialna
generacija potomcev

Monohibridno intermediarno kriZzanje

Veliki odolin

e Soizraznost ali kodominanka alelov — oba
alela se izrazita enako mocno, noben alel ne
prevlada nad drugim

rr RR
White Red

Rr rr

Incomplete Dominance Follows Mendel's Laws

15 Pink 1% White
)

Parental
generation

Fj generation % Self

'

@ @ Cametes

fa

E, generation

Sperm 0

Punnett square

Mendel’s Explanation of Experiment 1
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Dihibridno dominantno-recesivno krizanje

Pri tem kriZanju primerjamo 2 lastnosti. Aleli so lahko dominntni ali recesivni

Zrno graha

1. Barva graha
a. Zelena — dominantna Z
b. Rumena — recesivna r
2. Oblika lupine
a. Gladka — dominantna G
b. Nagubana — recesivna n
Krizali bomo dedno cist zelen in gladek grah z dednocistim rumenim nagubanim grahom.

Rekombinacijski kvadrant

7G Zn rG m
7G 727GG 77Gn 7rGG ZrGn
Zn 77Gn Z.7nn ZrGn Zrmn
rG 72rGG ZrGn GG rGn
m ZrGn Zrnn rrGn -
Potomci:
® Genotipi: ZZGG, ZZGn, ZZnn, ZrGG, ZrGn, Zrnn, GG, rrGn, rrnn
¢ Fenotipi: 9:3:3:1

0 zelen gladek 9

0 zelen naguban 3
0 rumen gladek 3
0 rumen naguban 1

LR
I

AT T T

i )
. bl
T e

Spolno vezano dedovanje

IEE -
f= 1 W N'CITI--'I'.N"I'TI"II:I

Y

CHE T
ey —

||
¢ 46 kromosomov — 23 parov - g! i
e 22 avtosomnih parov, 1 spolni par kromosomov (Z: xx; m: s 3 10 11 12
xy) zadnji kromosom doloca spol i85 ss o
e hemofilija & 0 Ez E«‘
- E -4 1 [

¢ slepota za zeleno in rdeco barvo =
® to sta recesivni bolezni

LFE]
.
wooar
-
o
-
o

==
o5
-

&g
Poligensko dedovanje ‘ E

Za izoblikovanje ene lastnosti je potrebnih ve¢ genov.
Naprimer za barvo koZe so potrebni trije geni
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Mejoza:
1. mejoza 1l

a. profazal
b. metafazal
c. anafazal

d. telofazal
2. interfaza
3. mejoza 2

a. profaza2
b. metafaza?2
c. anafaza2
d. telofaza2

Genomske mutacije

Karyotype from a female with Patau syndrome (47 ,XX,+13)

1. Poliploidija — veCje Stevilo kromosomov povsod; naprimer t,

# # 18

2. Trisomija — na enem mestu se pojavijo trije kromosomi; nap TORt{an!
21 ali Downov sindrom oz. Mongoloidnost 1: "’ k] i“ ‘

a. Vzrok: nosecnost v kasnejsSih letih ali okuzba z virus s s
nosecnosti ~E 87 Y 4f TILY,
3. Sindromi — ve¢ bolezenskih znakov — skupek VI I NI
a. Klinefelterjev sindrom . I
b. Turnerjev sindrom pid 30 g% 3t 3 U

c. Super Zenska wRy "o
19 20 21 22 ;X ¥

Kromosomske mutacije

Tkiva

Celica je osnovna gradbena in dejavna enota vsakega organizma. Celice se razlikujejo ker
opravljajo razlicne naloge. Vsaka celica je specializirana za opravljanje doloCene naloge.

Celice se povezujejo v tkiva, tkiva v organe, organi v organske sisteme in organski sistemi v
organizme.

Krovno tkivo

Pomen

e ZaScita zunanjega dela telesa:
0 Pred vdorom bakterij
0 ZadrZuje vlago
0 Pred vdorom vode

e ZaSCita notranjih organov

12



Zgradba

Celice so tesno skupaj
¢ Enoplastni epitel(=povrhnjica) stene kapilar tam kjer je izmenjava snovi
* Vecplastni epitel
¢ OmigetalCen epitel; naprimer v sapniku strupene snovi porivajo ven
e Zleze z zunanjim izlo¢anjem ali eksokrine Zleze
0 Zleze znojnice
0 Zleze lojnice

Vezivno tkivo

Celice se slabo stikajo ali pa se sploh ne. Med celicami je prostor imenovan medceli¢nina ali
matriks. Vezivna tkiva povezujejo dele v telesu in jim dajejo oporo

Matriks

¢ Kolagenska vlakna — dajejo ¢vrtost, trdnost tkivu
Elastenska vlakna — dajejo prozZnost tkivu
01 To so beljakovine

- [ v

|VE2(\/NO TKIVO .. e e o S e e

2= ‘(ﬁw &ﬂ» v&eﬂww M /L,/iv Tebote Mhivo ~ Kire = lorme
T Akve L‘b/l,a\f, “fx’y%o(, ﬂwj}ﬂb) ’

Cvrsto vezivno tkivo- vezi
Kostno tkivo

Rahla tkiva — sluz, Zol¢no tkivo
Mascobno tkivo

Ce celice uidejo genskemu nadzoru, ki kontrolira rast celic, nastanejo tumorji
e Nerakavi ali benigni
¢ Rakavi ali maligni

KozZa
KoZa je organski sistem
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Pore of

sweat gland duct Hair shaft

Epidermis

Dermis

Sweat gland
Subcutaneous

Layer
{Hypodermis)

Pomen

= = ] stratum Comeum

Nerve fibres
SF ;= Stratum germinativum
2 |z [} T Basementmembrane

= —— Nerve fib
-_ ‘:\ erve fibres

Blood vessels

e Zascita

0]
(0]
0]

Pred sevanjem
Pred izgubo ali vdorom vode
Pred vdorom strupenih snovi, bakterij virusov

* Iz holesterola v koZi nastaja vitamin D pod vplivom UV Zarkov (za rast in razvoj kosti in
zob). Vitamin D pomaga pri vsrkavanju kalcija iz hrane v ¢revesju in ga nalaga na kosti —

pospesSuje mineralizacijo
¢ Funkcija termoregulacije — uravnavanja telesne temperature
¢ IzloZalna naloga

¢ Koza deluje kot ¢utilo

/lLtf AR T *\/W/VU\)‘QQW/?L\_
LOi’N% ?om?m /a plasT
e | SeE L e 5 )
V| v :
(L)_ (3 \‘\) ! b
H elanoc. ( C); \\ / l//l’gj/}/; 2[57
/o %aroo(hq T s¢ £ (/
' //‘/ ,»w.,”r' L o] F’(‘* C\( uf%( LIA LJ ;
Ko\_ﬁb@\\ ?
jLEzA [

ELASTY

=

':XLASNA (
"~ CEBULICA

msice my@‘cvo [he

Keratin — neprepusten za vodo
Zarodne celice — se neprestano delijo, nadomeScajo poroZenelo plast
Melanocite — beljakovina melanin; temno barvilo daje koZi ten; zascita pred UV Zarki

UV (A) -

staranje, gubanje koZe

) ZNOIN (Y Mm&/m

@o%ryf

UV (B) —rakave tvorbe - malagni melanom (najbolj nevarna)

Iz Zlez znojnic so se skozi evolucijo razvile mlecne Zleze
Zleze znojnice — izlocajo znoj , hladijo, izloCa se voda — termoregulacijska funkcija
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KoZne €utnice so Ziv€ni koncici:
1. Termoreceptorji (toplota)

2. Mehanoreceptorji (tip, pritisk)

3. Receptorji za bolec¢ino

Ziveni koncici so obdani s tkivom, le receptorji za bolecino so goli Zivcni koncici.
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V podkoZju je mascobno tkivo (je termoregulator, daje energijo , varuje pred poSkodbami...)
V podkoZju so tudi levkociti (s fagocitozo uni¢ijo mikro organizme, ki s poSkodbami lahko
vdrejo noter)

Difuzija je prehajanje snovi od tam kjer jih je vec, tja kjer jih je manj.

Kozne bolezni

KozZni rak

Luskovica (poroZenela koZa se nalaga)
Atletsko stopalo (nastanejo glivice)
Izpuscaji, ekscemi

Prebavila in prebavljanje pri €loveku

Prebava je razgradnja hrane iz vecjih molekul v manjSe molekule. Prebava velikih organskih
molekul se konca v tankem ¢revesu z razgradnjo do monomer.

Deli prebavil

1. Ustna votlina:

a. kemijska razgradnja: slina ima encime za razgradnjo ogljikovih hidratov , ki se

imenujejo karbohidraze in encim Amilazo, ki razgraja Skrob
b. mehanska razgradnja
i. zobje : mlecni 20, stalni 32
v ingils
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3. Poziralnik
a. Vzdolzne in krozne miSice R
b. Peristaltika je izmenicno krcenje kroZnih in vzdolZnih miSic,
potiskajo hrano navzdol o
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