11. Хромосомы, гены, аллели.

1. Хромосомы - структуры клеточного ядра, несущие генетический аппарат. Полный набор Х. в клетке, характерный для данного организма - кариотип. В любой клетке тела большинства животных и растений каждая Х. представлена дважды: одна из них получена от отца, другая от матери в процессе оплодотворения. Такие Х. называются гомологичными, набор гомологичных Х. - диплоидный. 

В интерфазе хромосомы деконденсированы, поэтому из не видно – хроматин представлен в диффузной или гетеро- фазе. Х. как плотные тела начинают проявляться в профазе. Общее число хромосом в начале деления – 4n. Деконденсироваться Х. начинают в телофазе.

Строение Х. животных и растов: три основных компонента: 2 теломеры по концам, первичная перетяжка в районе центромеры, плечи. В области центромеры и первичной перетяжки расположен кинетохор – к нему подходят пучки микротрубочек митотического веретена, идущие к центриолям. Ещё есть вторичная перетяжка – ядрышковый организатор (не у всех). Это перетяжечка на плече – на этом участке в интерфазе происходит образование ядрышка.
2. Гены - (от греч. génos - род, происхождение), элементарная единица наследственности, представляющая отрезок молекулы ДНК(у некоторых вирусов - РНК). Каждый Г. определяет строение одного из белков живой клетки и тем самым участвует в формировании признака или свойства организма. Совокупность Г. - генотип - несёт генетическую информацию о всех видовых и индивидуальных особенностях организма. Главная функция Г. - программирование синтеза белков, осуществляющегося при участии клеточных РНК (информационных - и-РНК, рибосомных - р-РНК и транспортных - т-РНК), - определяется химическим строением Г. Г. может изменяться в результате мутаций, которые в общем виде можно определить как нарушение существующей последовательности нуклеотидов в ДНК. Это изменение может быть обусловлено заменой одной пары нуклеотидов другой парой, выпадением нуклеотидов (делеция), удвоением (дупликация) или перемещением участка (транслокация). Спонтанное мутирование Г. определяет генетическую изменчивость организмов и служит материалом для эволюции. Нередко структурные Г. ряда ферментов, связанных общностью биохимических реакций (ферменты одной цепи последовательных реакций), располагаются в хромосоме рядом. Такой блок структурных генов вместе оператором, промотером, терминатором -  управляющими ими и примыкающими к ним в хромосоме, образует единую систему - оперон. С одного оперона может "считываться" одна молекула и-РНК, и тогда функции разделения этой и-РНК на участки, соответствующие отдельным структурным Г. оперона, выполняются в ходе синтеза белка (в процессе трансляции).
3. Аллели: (от греч. allēlōn - друг друга, взаимно) - гены, расположенные в одинаковых участках(локусах) гомологичных хромосом и определяющие направление развития одного и того же признака. Каждый ген может находиться по крайней мере в двух аллельных состояниях (определяемых его структурой), одно из которых обычно обеспечивает максимальное развитие признака - доминантная А., другое приводит к частичной или полной утрате его проявления или к изменению в его проявлении - рецессивная А.. Например, у растений доминантная А. обусловливает появление окрашенных цветков, а рецессивная - неокрашенных; у человека ген, контролирующий цвет глаз, присутствует у кареглазых в виде доминантной А., у голубоглазых - в виде только рецессивных А. В каждой из гомологичных хромосом может располагаться лишь одна А. данного гена. Т. к. у диплоидных организмов (см. Диплоид)имеются по две хромосомы каждого типа (гомологичные хромосомы), то в клетках тела этих организмов присутствуют по две А. каждого гена. При образовании половых клеток в каждую попадает лишь одна А. вместе с одной из хромосом. При оплодотворении - слиянии половых клеток - парность хромосом, а следовательно, и А. восстанавливается. Доминантные и рецессивные А. могут присутствовать в состоянии гомозиготности (ВВ или bb)или гетерозиготности (Bb).
12. Наследование признаков. Кроссинговер.
О Законах Менделя:
1. Открытие дискретного характера наследственности принадлежит Г. Менделю. 

2. Наследственные единицы передаются из поколения в покол. в неизменном виде. 

3. Признаки организма детерминируются парами наследственных единиц. 

4. При образовании половых клеток (гамет) парные наследственные единицы расходятся, и в каждой гамете бывает представлена лишь одна из них. 

5. В процессе образования гамет наследственные единицы перегруппировываются (рекомбинируются), что приводит к новым сочетаниям признаков у потомства.

Хромосомная теория наследственности:
1. Носителями единиц наслед-ти являются структуры клеточного ядра - хромосомы. 

2. Хромосомы легко могут наблюдаться в делящихся клетках. В клетках тела содержится диплоидный (двойной) набор хромосом - каждая хромосома имеет аналогичную себе сестринскую хромосому (гомологичные хромосомы). В половых клетках содержится гаплоидный (одинарный) набор хромосом. 

3. В клетках тела человека 46 хромосом (23 пары). 

4. Существует 2 типа клеточного деления - митоз и мейоз. Первый характерен для деления соматич. клеток, второй происходит при обр-ии половых клеток (гамет). 

5. При митозе хромосомы удваиваются и затем расходятся по дочерним клеткам. В результате образуются две клетки, абсолютно идентичные родительской. 

6. При мейозе хромосомы удваиваются один раз, но затем следуют два цикла клеточных делений. При первом делении (редукционном) гомологичные хромосомы случайным образом расходятся по разным клеткам. Второе деление мейоза напоминает митоз. В результате мейоза образуется четыре дочерних клетки с гаплоидным набором хромосом. 

7. Процесс рекомбинации хромосом при редукционном делении соответствует рекомбинации менделевских единиц наследственности. 

8. Единицы наследственности называются генами и располагаются линейно в хромосомах. Гены, расположенные в одной хромосоме, называются сцепленными. 

9. Сцепленные гены могут рекомбинировать благодаря процессу кроссинговера, при котором происходит обмен участками между гомологичными хромосомами. 

10. Процессы рекомбинации, происходящие в мейозе, лежат в основе генетической изменчивости и приводят к генетической уникальности индивидов.

Молекулярные основы наследственности:
1. Материальным субстратом наследственности являются молекулы дезоксирибонуклеиновой кислоты (ДНК). 

2. Молекулы ДНК способны к удвоению с большой точностью воспроизведения. 

3. Молекулы ДНК способны образовывать бесконечное разнообразие различных форм. 

4. ДНК представляет собой цепь нуклеотидов, в состав которых входят три компонента - фосфорный, углеводный и азотистое основание (аденин, гуанин, тимин или цитозин). 

5. Молекула ДНК состоит из двух полинуклеотидных цепей, соединенных через азотистые основания, и имеет комплементарное строение: связи между нитями образуются только в парах аденин-тимии (А-Т) и гуанин-цитозин (Г-Ц). 

6. Генетическая информация кодируется последовательностью оснований в цепи ДНК. 

7. Основной фун-ей гена является кодир-е инф-ии для синтеза специфического белка. 

8. АминоК-ты для синтеза белка кодируются триплетами оснований в цепи ДНК (ген. код).

Рекомбинация хромосом в процессе образования половых клеток.
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Рекомбинация хромосом приводит к рекомбинации находящихся в них генов, а следовательно, к возникновению новых сочетаний признаков и увеличению генетического разнообразия.
На рисунке 3.10 схематически изображен процесс образования гамет в двух поколениях (родители и потомок).
Сцепление и кроссинговер.
Если гены разных признаков располагаются в одной хромосоме, их называют сцепленными. Существует механизм, позволяющий этим генам рекомбинировать, если они не слишком близко расположены в хромосоме.
Гены располагаются в хромосомах линейно по всей их длине. В процессе мейоза при конъюгации (сближении) гомологичных хромосом создаются условия для возникновения кроссинговера (перекреста). Этот механизм позволяет гомологичным хромосомам обмениваться участками. Пары генов, далеко расположенные друг от друга, должны рекомбинировать с большей вероятностью, чем близко расположенные гены.
13. Генотип и фенотип. Мутации. 

Генотип - совокупность всех генов, локализованных в хромосомах данного организма. В более широком смысле Г. - совокупность всех наследственных факторов организма - как ядерных (геном), так и неядерных, внехромосомных (т. е. цитоплазматических и пластидных наследственных факторов). Взаимодействие Г. с комплексом факторов внутренней и внешней среды организма обусловливает фенотипическое проявление признаков. В общем виде правильнее говорить, что Г. определяет наследование не конкретных признаков, а норму реакции организма а все возможные условия среды. На разных этапах развития особи в активном состоянии находятся то одни, то др. гены; поэтому Г. в онтогенезе функционирует как изменчивая динамическая система.

Фенотип: особенности строения и жизнедеятельности организма, обусловленные взаимодействием его генотипа с условиями среды. На уровне первичных продуктов действия генов связь между генотипом организма и его Ф. вполне однозначна: каждой последовательности нуклеотидов в молекуле ДНК соответствует одна вполне определённая последовательность нуклеотидов в молекуле РНК и соответственно одна определённая последовательность аминокислот в полипептидной цепи. Однако и на этом уровне последовательность нуклеотидов в ДНК, т. е. её первичная структура, однозначно определяет только строение синтезируемых на её основе РНК и белков, но не время их синтеза или количество этих продуктов. Время же активации отдельных генов и интенсивность их "считывания" зависят как от предшествовавшей работы др. генов, так и от комплекса внутриклеточных факторов и факторов внешней среды. На вышестоящих уровнях биологической организации, т. е. на уровне клеток, тканей, органов, систем органов и организма в целом, взаимоотношения между генотипом и Ф. ещё сложнее. В этих случаях каждый признак - результат взаимодействия продуктов многих генов, которое, в свою очередь, зависит от конкретных условий среды.

Мутации: внезапно возникающие естественные (спонтанные) или вызываемые искусственно (индуцированные) стойкие изменения наследственных структур живой материи, ответственных за хранение и передачу генетической информации. Способность мутировать - универсальное свойство всех форм жизни от вирусов и микроорганизмов до высших растений, животных и человека; оно лежит в основе наследственной изменчивости в живой природе. М., возникающие в половых клетках или спорах (генеративные М.), передаются по наследству; М., возникающие в клетках, не участвующих в половом размножении (соматические мутации), приводят к генетическому мозаицизму: часть организма состоит из мутантных клеток, другая - из немутантных. В этих случаях М. могут наследоваться только при вегетативном размножении с участием мутантных соматических частей организма (почек, черенков, клубней и т. п.).

Типы мутаций. По характеру изменения генетического аппарата М. делят на геномные, хромосомные и генные, или точковые. Геномные М. заключаются в изменении числа хромосом в клетках организма. К ним относятся: полиплоидия - увеличение числа наборов хромосом, когда вместо обычных для диплоидных организмов 2 наборов хромосом их может быть 3, 4 и т. д.; гаплоидия - вместо 2 наборов хромосом имеется лишь один; анеуплоидия - одна или несколько пар гомологических хромосом отсутствуют (нуллисомия) или представлены не парой, а лишь одной хромосомой (моносомия) либо, напротив, 3 или более гомологичными партнёрами (трисомия, тетрасомия и т. д.). К хромосомным М., или хромосомным перестройкам, относятся: инверсии - участок хромосомы перевёрнут на 180°, так что содержащиеся в нём гены расположены в обратном порядке по сравнению с нормальным; транслокации - обмен участками двух или более негомологичных хромосом; делеции - выпадение значительного участка хромосомы; нехватки (малые делеции) - выпадение небольшого участка хромосомы; дупликации - удвоение участка хромосомы; фрагментации - разрыв хромосомы на 2 части или более. Генные М. представляют собой стойкие изменения химического строения отдельных генов и, как правило, не отражаются на наблюдаемой в микроскоп морфологии хромосом. Известны также М. генов, локализованных не только в хромосомах, но и в некоторых самовоспроизводящихся органеллах цитоплазмы (например, в митохондриях, пластидах).

