Xml MUTACJE, CHOROBY GENETYCZNE —wersja A

Zadanie 1 .(2p.) ’
Ponizej przedstawiono ogélny model mutacji chromosomowych, w ktorym

jedna litera oznacza jeden gen potozony na chromosomie.

Prawidlowy chromosom:
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Wpisz w wolne miejsca nazwy odpowiednich mutacji.

Zadanie 2, . (2 pkt)

Analiza kariotypu pagjenta moze dostarezy¢ réznych informacii, np. o jego pleiiniektérych cho-
robach genetycznych.
" Ponizejprzedstawiono wynik badania kariotypu pewnej osoby.
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| a) Podaj pleé osoby, ktbrej Kariotyp przedstawiono na powyzszym rysunku.
b]Z pm&szychwybkmpdnanazwchombygemtycmj czlowieka, kidra moina wykryc dzigki
analizie kariotypu. Uzasadnij wybor, opisujac zmiang w kariotypie, ktora umodiiwia rozpoznanie

tej choroby.
| A. plasawica Huntingtona B. zespdl Turnera C.zespol Klinefeltera
D. zespét Downa E. anemia sierpowzala

| Zmiana w kariotypie:
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Zadanie %.(2 pkt)

Ponizej przedstawiono fragment rodowodu obrazujacy pojawianie si¢ pewnej choroby.

Ustal i uzasadnij na podstawie schematu, czy choroba ta jest warunkowana przez
mutacje recesywna czy dominujjcy oraz czy gen, W ktérym zaszla mutacja, lezy
w autosomie, czy w chromosomie piciowym.
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Oznaczenia: O - kobieta zdrowa . - kobieta chora

- mezczyzna zdrowy . - mezczyzna chory

.......................................................................................................................................................

| Zadanie 4. (1 pkt)

|

| Potomstwo rozwijajace sie z plemnikow zawierajacych nieprawidlowy zestaw chromosoméw

| ‘pleiowych (patrz zadanie 16) nie bedzie sig rozwijac prawidiowo. Bedzie ono dotkniete silmymi
zaburzeniami roZwojowymi.

| Sposréd ponitszych zdaf zawlerajgcych opis réinych rodzajow chordb zwigzanych z zaburze-

| niami liczhy chmﬁwwyﬁmte,ktbmopﬁmﬁampolyemm,mduﬁmqmizm

| dania 16.

1. Daltonizm - mezezyzna plodmy, nierozrézniajacy koloréw, brak cialka Barra w komorkach

2. ZespOl Turnera- kobietaé) niskim wzrocie, degenerujacych jajnikach, niedorozwdj orga- a
néw plciowych. Brak ciatek Barra w komérkach. '

3. Zespol Klinefeltera - mezezyzna ze stopniowo ulegajacymi degeneracji gonadami, wkazde)
koméree wystepuje ciatko Barra

4. Zespdl nadkobiety - kobieta plodna, brak zaburzefi fizycznych. W komérkach wystepuja po
dwa ciatka Barra.

Dziecko (plemnik A) - ....cccvcvvvveres
Dziecko (plemnik B) - oo



* Informacja do zadan 5 i {
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W tabeli zostal przedstawiony fragment kodu genetycznego.

-

GUU - walina GCU - alanina GAU - asparaginian GGU —glicyna |
GUC - walina GCC - alanina GAC - asparaginian GGC - glicyna
GUA — walina GCA — alanina GAA - glutaminian | GGA —glicyna

Podany fragment nici DNA zawiera informacije potrzebna do syvntezy pewnego laficucha aminokwaséwj

CGGCTACCTCAGCTT

Zadanie 5. (I pkt)

Korzystajac z tabeli kodu genetycznego, zaznacz fragment {ancucha bialka, ktory powstanie

w wyniku ekspresji podanego odcinka DNA.

A. alanina — walina — glicyna — asparaginian — glutaminian
B. glutaminian — alanina — walina — glicyna — asparaginian
C. alanina — asparaginian — glicyna — walina — glutaminian
D. glutaminian — asparaginian — walina — alanina — glicyna

Zadanie 6 . (2 pki)

W wyniku zaistnialej mutacji, polegajacej na delecji jednej pary mxk]co'lydf')\?: z wojka CTA
zawierajacej puryng, doszlo do zmiany w przedstawionym powyzej fragmencie nicl DNA.
a) Zapisz fragment nici DNA powstaly w wyniku zaistnialej mutacji.

b) Okresl, czy przedstawiona mutacja jest typu chromosomowego czy genowego.

Zadanie 7 ., (2 pki)

Schemat przedstawia dziedziczenie daltonizmu u cziowieka.
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i @ - psobniki posiadajace mutacie

Zdolnos¢ rozrézniania barw zalezy od genu lezacego w chromosomie X.
Zapisz genotypy osob (I —IV) posiadajacych t¢ mutacje oraz uzasadnij, Ze daltonizm jest

cecha recesywna.

.......................................................................................................................................................



...[1_

Zadanie §.(1p.)

W 1937r. na pewnej fermie hodowlanej urodzil sie nietypowy lisek. Jego

rodzice i dziadkowie byli rudymi lisami, on miat srebrna barwe sierscl. W

potomstwie tego srebrnego lisa polowa osobnikéw miata srebrne ubarwienie

siersci, a dalsze krzyzowki wykazaly, ze jest to cecha dominujaca. Wobec

powyizszego nalezy uznad, Ze:

A. Nastgpila mutacja genu na rude zabarwienie siersci w nowy jego allel.

B. Na skutek rekombinacji powstal nowy ukiad alleli umozliwiajac
ujawnienie si¢ tego genu.

C. Gen na srebrne ubarwienie siersci pierwotnie nalezal do frakcji tak
zwanego ,, milczagcego” DNA i teraz si¢ uaktywnil.

D. Wszystkie odpowiedzi okreSlaja mozliwe zdarzenia, ktére doprowadzily
do pojawienia si¢ srebrnego lisa w populacji.

Zadanie ‘9, (I pkt)

Kolchicyna jest alkaloidem wystepujacym W roSlinie zwanej zimowitem jesiennym.
Ten zwiazek chemiczny ma silny wplyw na przebieg podzialu mitotycznego: hamuje
wytwarzanie i funkcjonowanie wrzeciona podzialowego powodujgc, ze chromosomy nie
rozchodza sie do biegunéw komérki. W takim przypadku nie dochodzi réwniez do podziatu
cytoplazmy, czyli cytokinezy.

Podaj nazwe rodzaju mutacji, jaka zajdzie po zadziataniu kolchicyna na dzielace sie,
diploidalne komorki.

Zadanie A0, (2pkt)

Czestymi przyczynami mutacii chromosomowych sa zaburzenia W przebiegu podzialow
komérkowych.

Wyjaénij, na czym moze polegac mutacja spowodowana nieprawidiowym rozchodzeniem si¢
chromosoméw w anafazie I podzialu mejotycznego. Podaj przyklad choroby genetycznej
czlowieka spowodowanej taka mutacja.

................................................................................................................................................................
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Zadanie 11. (0-1p.)
Kariotyp 3n jest:
a) poliploidalny b) monosomiczny ¢) heksapoliploidalny d) aneuploidalny



Zadanie 19 (4 pkt)
Ponizszy schemat ilustruje skutki mutacjl chromosomowej, ktora zaszla w procesie oogenezy
u pewnej kobiety.
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) Wyjasénij, na czym polegala mutacja, ktorej skutki przedstawia schemat i ustal, czy
zaszla w pierwszym, czy w drugim podziale mejotycznym: '

..........................................................................................
.........................................................

b) Ustal uklad chromosoméw plei u dzieci omaczonych numerami 2 i 3 oraz okredl ich
plec:
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Zadanie43. (I pkt)

U czlowieka mutacja w genie Rb zlokalizowanym w chromosomie 13 lub brak fragmentu
chromosomu z tym genem moze byé przyczyna siatkéwczaka — rzadkiego nowotworu
ztosliwego siatkowki oka.

Podaj, czy choroba ta jest sprz¢zona z plciz. OdpowiedZ uzasadnij jednym argumentem.

.......................................................................................................................................................

.......................................................................................................................................................

Zadanie 14, (I pkt)
Nicktore choroby genetyczne u ludzi mozna zdiagnozowaé juz w pierwszych dniach zycia
dziecka.

Podaj przyklad takiej choroby genetycinej czlowieka, ktorej objawy moga by¢
lagodzone drigki zastosowaniu specjalnie dobranej diety, o fle ta choroba zostanie
odpowlednio wezeénie rozpoznana.

.......................................................................................................................................................



Zadanie 15(0-2)

T

Rysunek przédstawia schemat powstawania mutacji genomowej w wyniku nieprawidlowe-
go rozchodzenia sig chromosomoéw w trakcie mejotycznego podziaty komorki. ‘

Wpisz w odpowlednie miejsca na rysunku
narwy mutacji, ktorych przyldadem sg powsta-
le zygoty.

Jak nazywa si¢ zespdl wad genetycznych, kto-
ry rozwinie si¢ u osobnika powstalego w wyni
ku rozwoju zygoty z trzema chromosomami 217
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£ Zzadanie 6. (2 pkt)

Rozmnazanie pleiowe zapewnia nie tylko
trwanie gatunku, ale tez warunkuje wyslepo-
wanie zrmiennodel windd osobnikdw dzigka trzy-
stopniowej rekombinagji genetyczne] zachodzs-
cej g:&c;as powstawania gamel

ny )z ich opisami (z

nazwy typéw rekombinacji (z kolum-
kolumny IT).

L Typrek

| 11. Opis rekombinacii |

| A Podczas enafazy |

| mejory chromasomy
homolegiczne razchodzy
sig losowo do
presciwlsgiveh beguntw
kamdris, W wyniku lego
powstazg jadrs zawiersigoe
zZardwno chromossmy
pierwaotnle malcnyme,
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B. Podczas anafary [l
melozy do przeciwisglych
biegundw komdrki
rozciodzs sig losowo
chromatydy, kidre
z=wisraig nows kombinagje
ganow po crossing-over lub
malg wyistiowy ukiad allali
ojeowskich albo
materymveh

3 Chromosomows

C. Podczas profazy i
mejozy w wyniku crossing-
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wynenisjg fragmenty

t pochodzaniu ojcowsiim
i matervmym
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9%,  Zadanie 17. (2 pkt)

Choroba zwana zespolem Leigha (Smieriel-
nachoroba wieku dzieciecego) jest uwarunko-
wana mutacja punktowa w pozycji 8943 genu
ATP-syntazy. Nosicielkg nieprawidlowej wersji
genu jest matke i po niej dzedziczy ja jej potom-

stwo. Nie wystepuja przypadki dziedziczenia
tej wersji genu
nie wystepowaly przypadki zespolu Leigha.
Jaki to typ dziedziczenia? Czy dziedzicze-
nie tej cechy jest zgodne z prawami Mendia?
Odpowied? uzasadnij. QJ;EJ N>

ojeu, nawet jesl wjegorodzi- ot}n! )
<

—~

o —



M

Zadanie 1%. (2 pkt) - _ |
Zdarza sic. ze proces mejozy przebicga niewlasciwie i nie dochodzi do prawidlowego
rozdzielenia chromosoméw migdzy powstajace komoérki. Jest to zjawisko nondysjunkcji.
Gamety powstale w ten sposob tworza zarodki. ktorych wigkszoéé obumiera lub rozwijajq sig
z nich organizmy z okreélonymi schorzeniami.
a) Wsrod wymienionych nizej rodzajow mutacji (A - C) zaznacz ten, ktéry powstanie
w wyniku nondysjunkcji.
A. Mutacja genowa.
B. Mutacja struktury chromosomow.
C. Mutacja liczby chromosomow.
b) Wiréd wymienionych niiej choréb czlowieka (A - D) zaznacz te, ktéra jest wyn ikiem
opisanego zjawiska.
A. Mukowiscydoza.
B. Zespol Downa.

C. Choroba Parkinsona.
D. Plasawica Huntingtona.

Zadanle 1 3. (3 pkt)

Mutacje mogg powstawaé zaréwno w komérkach rozrodezych (komérkach linii plci.mj],jak
i somatycznych. Przekazywane potomstwu s tylko mutacje, ktbre zachodzg wkomérkach linil
plciowej, i tylko te mutacje majq znaczenie w procesie ewolucji.

Czy powyisze zdanla s3 prawdziwe zarowno dia rodlin, Jak | zwierzat? Uzasadnl] krotko swojq LA
odpowledz.

ZadanieZ0. (I pkf)

U kobiet uszkodzenie genu BRCA1 czgsto konczy si¢ zachorowaniem na raka piersi.
Wyjasnij, jakie znaczenie dla profilaktyki raka piersi maja badania genetyczne
wykrywajace u kobiet uszkodzenie tego genu.

.......................................................................................................................................................

Zadanie 21 (3 pkt)
W kazdym chromosomie kolejnosé uloze-
nia genéw jest stala. Zmiany zachodzace w ukla-

dzie genéw w chromosomach nosza nazwe

mutacji strukturalnych.
jac ze schematy chromosomu stan- .
dardowego (wktorym za pomoca liter zilustro- _ Zadanie 22 (1 pkt)
wano ulozenie gendw), przedstaw ten chromo- 'Hemofilia to przyklad choroby genetycz-
o= som po zajéciu i duplikacji oraz delegji. Podaj, nej sprzezong) z plcia, wywolanej mutacjg re-
15 ) meyn mz e 1 Iq‘i Y :- o T T | " -

i Podsj, skutkiem jakiej mutacii, genowe] czy

Chromosom standardowy: KWIATUSZEK] chromoasomowej, jest hemofilia.

Chromosom po duplikacji:

Chromosomm po delegji:




