ΒΙΟΛΟΓΙΑ ΚΑΤΕΥΘΥΝΣΗΣ

Γ ΄ ΛΥΚΕΙΟΥ


ΚΕΦΑΛΑΙΟ 6ονΜΕΤΑΛΛΑΞΕΙΣ
ΤΙ ΠΡΕΠΕΙ ΝΑ ΞΕΡΩ
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Τι είναι γονίδιο, τι είναι χρωμόσωμα, τι είναι γενετικό υλικό.
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Τα είδη των χρωμοσωμάτων και τα είδη των γονιδίων.
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Τι είναι γενετικός κώδικας τις ιδιότητές του και τα κωδικόνια έναρξης και λήξης. Τα συνώνυμα κωδικόνια και ότι αυτά διαφέρουν στην τρίτη βάση.
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Την αντιγραφή του  DNA και τους μηχανισμούς επιδιόρθωσης λαθών .
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Την μείωση και τον διαχωρισμό των χρωμοσωμάτων και των χρωματίδων κατ΄ αυτήν.
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Τις έννοιες γονότυπος και φαινότυπος.
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Τους τύπους κληρονομικότητας που συναντάμε στον άνθρωπο.
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Την κυτταρική διαφοροποίηση και τους μηχανισμούς ρύθμισης της γονιδιακής έκφρασης στα ευκαρυωτικά κύτταρα.
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Τι είναι κωδική και τι μεταγραφόμενη (μη κωδική) αλυσίδα στο γονίδιο και σε ποια από αυτές υπάρχουν τα κωδικόνια (πάλι προσοχή στα κωδικόνια έναρξης και λήξης).
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Τις ουσίες που απαιτούνται και τη διαδικασία για το σχηματισμό του καρυότυπου στον άνθρωπο.
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Τις έννοιες αναβολισμός, καταβολισμός και μεταβολισμός.
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Τι είναι ένζυμα και ποιος ο ρόλος τους.
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Τι είναι τριτοταγής δομή στις πρωτεΐνες και τη σχέση της με τη λειτουργικότητα των πρωτεϊνών.

ΚΕΦΑΛΑΙΟ 6ον: ΜΕΤΑΛΛΑΞΕΙΣ. 
ΤΙ ΠΡΕΠΕΙ ΝΑ ΜΑΘΩ

1. Να μάθω καλά τον ορισμό των μεταλλάξεων και να ξέρω ότι είναι αλλαγές του γενετικού υλικού που μπορούν να συμβούν σε οποιονδήποτε και οποιαδήποτε χρονική στιγμή.
2. Να καταλάβω ότι οι μεταλλάξεις δεν είναι υποχρεωτικό να προκαλούν αλλαγές στο φαινότυπο. Αυτό δεν οφείλεται σε ένα αλλά σε πολλούς λόγους και καλό είναι να ξέρω μερικούς από αυτούς.

3. Μεταλλάξεις στο άχρηστο γενετικό υλικό, σε γονίδια που αντιστοιχούν σε οποιοδήποτε είδος RNA εκτός του αγγελιαφόρου, σε γονίδια που δεν εκφράζονται στα κύτταρα στα οποία έγινε η αλλαγή, καθώς και το ότι οι περισσότερες μεταλλάξεις οδηγούν στην δημιουργία υπολειπόμενων γονιδίων είναι μερικοί από αυτούς.

4. Να έχω υπόψη μου ότι η συχνότητα να συμβεί κάποια μετάλλαξη στο άχρηστο γενετικό υλικό είναι πολλαπλάσια της  συχνότητας να συμβεί μετάλλαξη στις περιοχές που αντιστοιχούν στα γονίδια.

5. «Πρέπει ακόμα να καταλάβω ότι οποιαδήποτε αλλαγή στις μη κωδικοποιούσες περιοχές δεν έχει κανένα λόγο μα απορριφθεί σε αντίθεση με τις αλλαγές στις κωδικοποιούσες περιοχές όπου το κάθε καινούργιο γνώρισμα κρίνεται από τη φυσική επιλογή και διατηρείται μόνο αν είναι θετικό».

6. Να ξέρω ότι η διάκριση σε γονιδιακές και χρωμοσωμικές γίνεται με βασικό κριτήριο το μέγεθος της αλλαγής.

7. Οι γονιδιακές αφορούν μικρό αριθμό βάσεων και  μπορεί να γίνεται προσθήκη, αφαίρεση ή αντικατάσταση βάσεων, ενώ οι χρωμοσωμικές αφορούν τη δομή ή τον αριθμό  των χρωμοσωμάτων.

8. Να έχω υπόψη μου ότι οι γονιδιακές μεταλλάξεις συμβαίνουν μόνο κατά την αντιγραφή του γενετικού υλικού και να τις συνδυάζω με τα λάθη που παραμένουν αδιόρθωτα.

9. Τα αποτελέσματα μιας μετάλλαξης που δημιουργεί αλλαγές στο φαινότυπο, μπορεί να είναι η αύξηση της γενετικής ποικιλότητας, η πρόκληση  μιας ασθένειας ή ακόμα και η δημιουργία καρκίνου.

10. Η αύξηση της γενετικής ποικιλότητας μπορεί να θεωρηθεί σαν θετικό αποτέλεσμα των μεταλλάξεων αφού έτσι αυξάνεται η δυνατότητα επιλογής του πιο ευνοϊκού χαρακτηριστικού και ευνοείται  η εξελικτική διαδικασία.

11. Να ξέρω ότι οι μεταλλάξεις γίνονται με την ίδια πιθανότητα στα σωματικά και στα γεννητικά κύτταρα, αλλά εμφανίζονται πιο συχνά στα σωματικά αφού αυτά είναι πολύ περισσότερα.

12. Να ξέρω επίσης ότι ενώ οι μεταλλάξεις γίνονται με την ίδια πιθανότητα στα αυτοσωμικά και στα φυλετικά χρωμοσώματα σίγουρα θάναι πιο συχνές στα αυτοσωμικά αφού είναι περισσότερα.

13. Για τον ίδιο λόγο ενώ οι μεταλλάξεις γίνονται με την ίδια πιθανότητα στα αυτοσωμικά και στα φυλοσύνδετα γονίδια, είναι πιο συχνές αυτές στα αυτοσωμικά.

14. Να καταλάβω καλά ότι μεταλλάξεις που γίνονται σε σωματικά κύτταρα εκδηλώνονται στο άτομο που συμβαίνουν κάτω από κάποιες προϋποθέσεις αλλά δεν κληρονομούνται ποτέ, ενώ οι μεταλλάξεις που γίνονται στα γεννητικά κύτταρα δεν εμφανίζονται στο άτομο που συμβαίνουν αλλά θα εμφανιστούν ενδεχόμενα στους απογόνους. Με άλλα λόγια: μόνο οι μεταλλάξεις στα γεννητικά κύτταρα κληρονομούνται.
15. Η αντικατάσταση μιας βάσης από κάποια άλλη μπορεί να έχει ποικίλα αποτελέσματα. Το πιο ανώδυνο είναι η νέα τριπλέτα να είναι συνώνυμη της αρχικής οπότε δεν αλλάζει τίποτα στη σειρά των αμινοξέων άρα και στην πρωτεΐνη.

16. Οι μεταλλάξεις που έχουν σαν αποτέλεσμα τη δημιουργία συνώνυμης τριπλέτας λέγονται σιωπηλές μεταλλάξεις.

17. Αν όμως η νέα τριπλέτα είναι διαφορετική θα έχουμε αλλαγή  ενός αμινοξέος και οι συνέπειες πάλι ποικίλουν ανάλογα με τη θέση του αμινοξέος στη πολυπεπτιδική αλυσίδα και πιο συγκεκριμένα αν αυτό συμμετέχει στην διαμόρφωση της τριτοταγούς δομής της πρωτεΐνης.
18.  Αν πρόκειται για ένζυμο και η αλλαγή γίνει στο ενεργό κέντρο τότε θα μειωθεί ή και μπορεί να εξουδετερωθεί η δραστικότητα του ενζύμου αυτού. Σε άλλες περιπτώσεις, δηλαδή μακριά από το ενεργό κέντρο μπορεί να μη γίνει αλλαγή της δομής και επομένως της λειτουργίας της πρωτεΐνης.

19. Φυσικά πρέπει να έχω υπόψη μου και την περίπτωση όπου από μια μετάλλαξη κωδικόνιο αμινοξέος μπορεί να μετατραπεί σε κωδικόνιο λήξης και να σταματήσει πρόωρα η πρωτεϊνοσύνθεση, ή κωδικόνιο λήξης να μετατραπεί σε κωδικόνιο αμινοξέος και να συνεχίζεται η πρωτεϊνοσύνθεση. Και στη μια και στην άλλη περίπτωση καταστρέφεται η λειτουργικότητα της πρωτεΐνης.

20. Ακόμα σε μια αντικατάσταση μπορεί το κωδικόνιο έναρξης να μετατραπεί σε κωδικόνιο αμινοξέος οπότε δεν θα ξεκινήσει καθόλου η πρωτεϊνοσύνθεση.
21. Να κατανοήσω ότι ενώ σε περίπτωση αντικατάστασης ενδεχόμενα και να μην παρατηρηθεί αλλαγή στο γονιδιακό προϊόν, αυτό είναι αδύνατον στη προσθήκη ή στη έλλειψη βάσεων. Απλά εδώ διακρίνουμε τις υποπεριπτώσεις νάναι προσθήκη ή έλλειψη αριθμού βάσεων πολλαπλάσιου του 3 οπότε προστίθεται ή αφαιρείται αντίστοιχος αριθμός αμινοξέων, ή αριθμός που δεν είναι πολλαπλάσιο του 3 οπότε αλλάζει όλη η σειρά ανάγνωσης και κατά συνέπεια η σειρά των αμινοξέων.
22. Κάθε μετάλλαξη που δεν έχει αρνητικές συνέπειες για το άτομο στο οποίο συμβαίνει χαρακτηρίζεται σαν ουδέτερη.
23. Να καταλάβω καλά ότι σε κάθε διαδικασία αντιγραφής υπάρχει πιθανότητα λάθους που θα οδηγήσει σε μετάλλαξη ακόμα και όταν όλες οι συνθήκες είναι απόλυτα φυσιολογικές. Αυτές τις μεταλλάξεις τις λέμε αυτόματες.

24. Αν τώρα υπάρχουν και επιβαρυντικοί παράγοντες στο περιβάλλον, τότε αυξάνεται η πιθανότητα του λάθους άρα και των μεταλλάξεων. Τέτοιοι παράγοντες λέγονται μεταλλαξογόνοι και μεταξύ αυτών είναι χημικές ουσίες, και διάφοροι τύποι ακτινοβολιών.

25. Επίσης να καταλάβω ότι υπάρχει μια συνεχής διαμάχη ανάμεσα στον οργανισμό και το περιβάλλον, και ο οργανισμός κινητοποιεί ένα πλήθος επιδιορθωτικών μηχανισμών με σκοπό να διορθώσει τα περισσότερα από τα λάθη αυτά.

26. Να ξέρω ότι κάθε ασθένεια που οφείλεται σε μετάλλαξη μπορεί να έχει διάφορες αιτίες όπως αντικατάσταση, προσθήκη και αφαίρεση βάσεων. Αυτό έχει σαν συνέπεια άτομα που πάσχουν από την ίδια ασθένεια να εμφανίζουν μεγάλη ετερογένεια συμπτωμάτων.
27. Επειδή μια μεγάλη κατηγορία ασθενειών είναι οι αιμοσφαιρινοπάθειες να ξέρω τα βασικά για τις αιμοσφαιρίνες όπως: α) τα γονίδια που είναι υπεύθυνα για τη σύνθεσή τους εκφράζονται μόνο στα πρόδρομα ερυθρά αιμοσφαίρια, επομένως είναι μια πρωτεΐνη που τη συναντάμε μόνο στα κύτταρα αυτά, β) κάθε μόριο αποτελείται από 4 πολυπεπτιδικές αλυσίδες (σφαιρίνες) ανά δυο όμοιες, γ) οι φυσιολογικές αιμοσφαιρίνες είναι η F για τα έμβρυα με σύσταση α2γ2, και η Α με την Α2 για τους ενήλικες με σύσταση α2β2 και α2δ2 αντίστοιχα, δ) εκτός από το πρωτεϊνικό τμήμα σε κάθε σφαιρίνη περιέχεται και ένας δακτύλιος μιας οργανικής ένωσης που λέγεται αίμη και περιέχει ένα άτομο Fe.

28. Στην δρεπανοκυτταρική αναιμία, η αιτία είναι η αντικατάσταση της Α από Τ, στο 6ο κωδικόνιο της κωδικής αλυσίδας του γονιδίου της β σφαιρίνης, με αποτέλεσμα την αντικατάσταση του γλουταμινικού οξέος από βαλίνη στην πολυπεπτιδική αλυσίδα. Αυτό οδηγεί σε μεταβολή της στερεοδιάταξης της αιμοσφαιρίνης που προκαλεί αλλαγή στο σχήμα των αιμοσφαιρίων το οποίο σε συνθήκες έλλειψης οξυγόνου γίνεται δρεπανοειδές.

29. Να ξέρω ότι τα δρεπανοκύτταρα αφενός δυσκολεύουν την κυκλοφορία στα τριχοειδή αγγεία πολύτιμων οργάνων όπως πνεύμονες και σπλήνα, αφετέρου καταστρέφονται γρηγορότερα από τα φυσιολογικά ερυθροκύτταρα με αποτέλεσμα την εμφάνιση συμπτωμάτων αναιμίας.

30.  Το μεταλλαγμένο γονίδιο που ευθύνεται για την δρεπανοκυτταρική αναιμία είναι υπολειπόμενο. Συμβολίζεται με βs, και όταν βρίσκεται σε ομόζυγη κατάσταση προκαλεί την σύνθεση της παθολογικής αιμοσφαιρίνης HbS.

31. Να ξέρω για την κληρονομικότητα της δρεπανοκυτταρικής αναιμίας ότι ακολουθεί αυτοσωμικό υπολειπόμενο τύπο, και επομένως πρέπει και οι δυο γονείς να είναι φορείς για να γεννηθεί παιδί που πάσχει.

32. Να ξέρω ακόμα ότι στα πλαίσια του προγεννητικού ελέγχου, τα ετερόζυγα άτομα μπορούν να προσδιοριστούν από την δρεπάνωση που εμφανίζουν τα ερυθροκύτταρά τους σε συνθήκες έλλειψης οξυγόνου. Σε φυσιολογικές συνθήκες τα άτομα αυτά δεν εμφανίζουν συμπτώματα.

33. Να θυμάμαι ότι η δρεπανοκυτταρική αναιμία είναι μια από τις αιμοσφαιρινοπάθειες που οφείλονται σε μεταλλάξεις του γονιδίου που κωδικοποιεί τη σύνθεση της β σφαιρίνης. Έχουν καταγραφεί πάνω από 300 διαφορετικές μεταλλάξεις αυτού του γονιδίου και τα συμπτώματα εξαρτώνται από το αν επηρεάζονται αμινοξέα σημαντικά για την λειτουργικότητα της πρωτεΐνης.

34. Το φυσιολογικό και τα μεταλλαγμένα γονίδια β αφού καταλαμβάνουν τον ίδιο γενετικό τόπο είναι πολλαπλά αλληλόμορφα. Διαφορετικοί τους συνδυασμοί οδηγούν σε ασθένειες μα διαφορετική βαρύτητα.

35. Οι θαλασσαιμίες είναι παθολογικές καταστάσεις που οφείλονται σε ελαττωμένη (ή και καθόλου) σύνθεση των αλυσίδων α ή β, οπότε και διακρίνονται σε α-  θαλασσαιμία και β-θαλασσαιμία.

36. Στη β-θαλασσαιμία διακρίνουμε πάλι μεγάλη ετερογένεια συμπτωμάτων, καθώς προκαλείται από διάφορες μεταλλάξεις( προσθήκες, αφαιρέσεις, αντικαταστάσεις βάσεων), με συμπτώματα που κυμαίνονται από ελαττωμένη σύνθεση της αιμοσφαιρίνης Α (HbA), μέχρι παντελή έλλειψη της HbA.

37. Το γονίδιο το υπεύθυνο για τη β-θαλασσαιμία είναι υπολειπόμενο και η κληρονομικότητα της ακολουθεί αυτοσωμικό υπολειπόμενο τύπο.

38. Τα άτομα που είναι ομόζυγα για τη β-θαλασσαιμία εμφανίζουν σοβαρή αναιμία. Να προσέξω ότι αυτά: α) δεν έχουν καθόλου αιμοσφαιρίνη Α, β) παρά το γεγονός ότι συνθέτουν μεγαλύτερα ποσά από την εμβρυϊκή αιμοσφαιρίνη αυτό δεν έχει αποτέλεσμα γιατί είναι διαφορετική η λειτουργικότητα των δυο αυτών αιμοσφαιρινών και γ) η επιβίωση αυτών των ατόμων στηρίζεται σε συχνές μεταγγίσεις εξαιτίας των οποίων υπερφορτώνεται ο οργανισμός τους με σίδηρο.

39. Να έχω υπόψη μου τον όρο αποσιδήρωση που αναφέρεται στη φαρμακευτική αγωγή για την απομάκρυνση του παραπάνω σιδήρου από τα άτομα αυτά.

40. Τα ετερόζυγα άτομα δεν εμφανίζουν κλινικά συμπτώματα και μπορούν να ανακαλυφθούν με εργαστηριακές εξετάσεις λόγω της αυξημένης ποσότητας της HbΑ2 αιμοσφαιρίνης που εμφανίζουν.

41. Τα ετερόζυγα άτομα δεν εμφανίζονται με την ίδια συχνότητα παγκοσμίως. Να ξέρω ότι αυτό σχετίζεται με την ελονοσία και πιο συγκεκριμένα με το γεγονός ότι τα ερυθροκύτταρα των ατόμων αυτών είναι ανθεκτικά στο πλασμώδιο (μικρόβιο στο οποίο οφείλεται η ελονοσία).

42. Περιοχές όπως οι χώρες της Μεσογείου, της Δυτικής και Ανατολικής Αφρικής και της Ν.Α Ασίας που υπέστησαν την μάστιγα της ελονοσίας εμφανίζουν όχι μόνο μεγαλύτερη συχνότητα φορέων αλλά και πασχόντων αφού λογικά θα υπάρχουν συχνότεροι γάμοι ανάμεσα σε ετερόζυγα άτομα.

43. Επειδή η β-θαλασσαιμία είναι πολύ επώδυνη ασθένεια επιβάλλεται ο έλεγχος των γονέων για να διαπιστωθεί αν είναι φορείς της ασθένειας αυτής.

44. Για την α- θαλασσαιμία να ξέρω ότι είναι αποτέλεσμα έλλειψης ολόκληρου του γονιδίου που κωδικοποιεί την α αλυσίδα.

45. Να ξέρω ακόμα ότι υπάρχουν 4 συνολικά γονίδια για την α αλυσίδα, έτσι υπάρχει μεγάλη ετερογένεια συμπτωμάτων αφού μπορεί να λείπει 1, 2, 3 ή και τα 4 γονίδια. Όσο περισσότερα γονίδια λείπουν τόσο βαρύτερα είναι τα συμπτώματα.

46. Ακόμα να έχω υπόψη μου ότι η α-θαλασσαιμία είναι πιο βαριά από την β-θαλασσαιμία γιατί η α σφαιρίνη είναι συστατικό όλων των αιμοσφαιρινών.

47. Να ξέρω ότι όταν λέω μεταβολική οδός, σημαίνει μια σειρά από αντιδράσεις, που ξεκινούν από καθορισμένα αντιδρώντα για να καταλήξουν σε συγκεκριμένα προϊόντα, και ότι σε κάθε στάδιο είναι απαραίτητη η παρουσία ενός ενζύμου.

48. Αφού κάθε ένζυμο είναι το αποτέλεσμα έκφρασης ενός γονιδίου, κάθε αντίδραση μεταβολισμού ελέγχεται  από ένα γονίδιο και κάθε μετάλλαξη μπορεί να οδηγήσει σε διακοπή αυτής της αντίδρασης και σε εκδήλωση κάποιας ασθένειας.
49. Να ξέρω ότι φαινυλκετονουρία και αλφισμός είναι γενετικές ασθένειες που ακολουθούν αυτοσωμικό υπολειπόμενο τύπο κληρονομικότητας, και ότι και οι δυο σχετίζονται με μεταλλάξεις που συμβαίνουν σε γονίδια που ελέγχουν ένζυμα της ίδιας μεταβολικής πορείας που ξεκινά από ένα συστατικό της διατροφής για να καταλήξει στο σχηματισμό μελανίνης.

50. Ειδικότερα για την φαινυλκετονουρία να ξέρω ότι είναι αποτέλεσμα εκείνης της μετάλλαξης που προκαλεί έλλειψη του ενζύμου που μετατρέπει την φαινυλαλανίνη σε τυροσίνη.

51. Η φαινυλκετονουρία εκδηλώνεται σε άτομα που είναι ομόζυγα στο μεταλλαγμένο γονίδιο. Αυτά παρουσιάζουν συσσώρευση φαινυλαλανίνης με αποτέλεσμα να παρεμποδίζεται η φυσιολογική ανάπτυξη και η λειτουργία των κυττάρων του εγκεφάλου με αποτέλεσμα την διανοητική καθυστέρηση.

52. Να καταλάβω ότι η φαινυλκετονουρία, όπως άλλωστε και κάθε γενετική ασθένεια, μέχρι σήμερα δεν θεραπεύεται. Μπορεί όμως τα συμπτώματα να αποφευχθούν αν η νόσος διαγνωστεί σε νεογνική ηλικία και ακολουθηθεί μια διατροφή φτωχή σε φαινυλαλανίνη.

53. Στον αλφισμό δεν σχηματίζεται η μελανίνη που είναι χρωστική , αλλά αυτό μπορεί να γίνεται σε διαφορετικό ποσοστό κάθε φορά, με αποτέλεσμα να έχουμε ετερογένεια συμπτωμάτων.

54. Να ξέρω ότι η μελανίνη είναι μια χρωστική που υπάρχει στο δέρμα, τα μαλλιά και την ίριδα των ματιών. Έτσι τα συμπτώματα σε πλήρη έλλειψή της είναι άσπρο δέρμα, άσπρα μαλλιά και κόκκινα μάτια..

55. Οι χρωμοσωμικές ανωμαλίες είναι μεγαλύτερης έκτασης αλλαγές στο γενετικό υλικό από τις γονιδιακές μεταλλάξεις, και προκαλούν αλλαγές στον αριθμό (αριθμητικές) ή την μορφή (δομικές), των χρωμοσωμάτων.

56. Οι χρωμοσωμικές ανωμαλίες διαφέρουν από τις γονιδιακές όχι μόνο στην έκταση της αλλαγής αλλά και στο ότι: α) εκδηλώνονται σχεδόν πάντοτε στο φαινότυπο και β) μπορούν να παρατηρηθούν με τη βοήθεια κατάλληλου μικροσκοπίου (καρυότυπος).
57. Η αιτία για αριθμητικές χρωμοσωμικές ανωμαλίες είναι ότι στον ένα (τουλάχιστον) από τους δυο γονείς του ατόμου που πάσχει, δεν έγινε σωστός διαχωρισμός των χρωμοσωμάτων κατά την μείωση, με αποτέλεσμα ο γαμέτης που πήρε μέρος στην γονιμοποίηση να μην έχει 23 χρωμοσώματα, αλλά λιγότερα ή περισσότερα.

58. Να ξέρω ότι οι αριθμητικές χρωμοσωμικές ανωμαλίες αφορούν και τα αυτοσωμικά και τα φυλετικά χρωμοσώματα.

59. Για να χαρακτηριστεί ένα άτομο ανευπλοειδές, πρέπει να έχει σε έλλειψη ή σε περίσσεια ένα μικρό αριθμό χρωμοσωμάτων, άρα ο συνολικός αριθμός χρωμοσωμάτων θα είναι μικρότερος του 44 ή μεγαλύτερος του 48.
60. Να καταλάβω καλά ότι: μονοσωμία είναι όταν ένα χρωμόσωμα υπάρχει μια φορά αντί για δυο(συνολικός αριθμός 45) και τρισωμία όταν ένα χρωμόσωμα υπάρχει τρεις φορές αντί για δυο (συνολικός αριθμός 47).

61. Να ξέρω ότι κάθε μονοσωμία έχει θανατηφόρο αποτέλεσμα, επειδή χρωμοσώματα και γονίδια χρειάζονται σε διπλή δόση για να επιβιώσει ένα άτομο. (εξαιρείται η μονοσωμία στο Χ χρωμόσωμα).

62. Μια πολύ κοινή περίπτωση τρισωμίας που αφορά αρσενικά και θηλυκά άτομα είναι η τρισωμία 21 ή αλλιώς σύνδρομο Down.

63. Για να γεννηθεί άτομο με τρισωμία 21 πρέπει ο ένας από τους δυο γαμέτες (συνηθέστερα το ωάριο) να έχει 2 φορές το 21ο χρωμόσωμα, αντί για μια φορά που είναι το φυσιολογικό.

64. Να ξέρω ότι έχει διαπιστωθεί ότι υπάρχει σχέση της ηλικίας της γυναίκας και της πιθανότητας να σχηματίσει μη φυσιολογικό ωάριο, άρα να γεννήσει παιδί με τρισωμία 21. Έτσι μια γυναίκα πάνω από 40 ετών έχει πολύ μεγαλύτερη πιθανότητα από μια γυναίκα 20 ετών.
65. Να ξέρω ότι τα παιδιά που πάσχουν από σύνδρομο Down, εμφανίζουν καθυστερημένη ανάπτυξη, δυσμορφίες στο πρόσωπο (μογγολοειδή χαρακτηριστικά), και διανοητική καθυστέρηση.

66. Να ξέρω ότι υπάρχουν και άλλες τρισωμίες όπως η 13 και 18 και ότι τα συμπτώματα μιας τρισωμίας είναι τόσο πιο βαριά όσο πιο μεγάλο είναι το χρωμόσωμα ή όσο πιο πολλά γονίδια περιέχει.

67. Επίσης να καταλάβω ότι δεν γεννιούνται παιδιά με τρισωμία π.χ στο 2ο χρωμόσωμα, δεν είναι γιατί αυτό δεν συμβαίνει, αλλά γιατί μια τέτοια τρισωμία δεν είναι βιώσιμη.

68. Μια αριθμητική χρωμοσωμική ανωμαλία που αφορά μόνο τα αρσενικά άτομα, είναι το σύνδρομο Klinefellter. Τα άτομα αυτά έχουν το φυλετικό χρωμόσωμα Χ δυο φορές (ΧΧΥ) και 47 συνολικά χρωμοσώματα.

69. Για να γεννηθεί ένα αγόρι με σύνδρομο Klinefellter μπορεί να ευθύνεται είτε ο πατέρας το σπερματοζωάριο του οποίου είχε και Χ και Υ χρωμόσωμα από λάθος στην 1η μειωτική διαίρεση, είτε η μητέρα το ωάριο της οποίας είχε δυο Χ χρωμοσώματα από λάθος είτε στην 1η είτε στην 2η μειωτική.

70. Τα άτομα που πάσχουν από σύνδρομο Klinefellter έχουν εξωτερικά γνωρίσματα αρσενικού ατόμου, αλλά είναι στείρα. Αξιοσημείωτο είναι ορισμένα ιδιαίτερα  χαρακτηριστικά αυτών των ατόμων εμφανίζονται μετά την εφηβεία.

71. Αριθμητική χρωμοσωμική ανωμαλία που αφορά μόνο το θηλυκό είναι το σύνδρομο Turner. Τα άτομα έχουν μια φορά το φυλετικό χρωμόσωμα Χ και 45 χρωμοσώματα.

72. Η γέννηση ενός κοριτσιού με σύνδρομο Turner μπορεί να οφείλεται σε σπερματοζωάριο ή σε ωάριο που δεν έχει φυλετικό χρωμόσωμα.

73. Τα κορίτσια που πάσχουν από σύνδρομο Turner έχουν φαινότυπο θηλυκού ατόμου, είναι στείρα και δεν εμφανίζουν δευτερογενή χαρακτηριστικά του φύλου.

74. Παρά το γεγονός ότι άτομα με σύνδρομο Klinefellter και Turner είναι στείρα, αξίζει μια υποθετική διασταύρωση μεταξύ τους από την οποία φαίνεται ότι δυο μη φυσιολογικά άτομα μπορεί να δώσουν φυσιολογικούς απογόνους.

75. Να καταλάβω ότι οι αριθμητικές ανωμαλίες έχουν αποκλειστικά σχέση με τη μείωση, δεν αφορούν (φαινοτυπικά) τα άτομα στα οποία γίνεται το λάθος αλλά τους απογόνους των ατόμων αυτών.

76. Σε αντίθεση με τις αριθμητικές, οι δομικές χρωμοσωμικές ανωμαλίες μπορεί να συμβούν οποιαδήποτε στιγμή του κυτταρικού κύκλου και είναι αποτέλεσμα διαφόρων μηχανισμών.

77. Ένας τέτοιος μηχανισμός είναι η θραύση ενός τμήματος του χρωμοσώματος και η λαθεμένη επανένωσή του με αποτέλεσμα μια έλλειψη, αναστροφή, διπλασιασμό η μετατόπιση.

78. Αν καταλάβω καλά τι είναι κάθε μια από τις προηγούμενες περιπτώσεις, θα διαπιστώσω ότι υπάρχουν δομικές χρωμοσωμικές ανωμαλίες που οδηγούν σε αλλαγή της ποσότητας του γενετικού υλικού και δομικές χρωμοσωμικές ανωμαλίες που οδηγούν απλά σε αναδιάταξη του γενετικού υλικού.

79. Οι δομικές χρωμοσωμικές ανωμαλίες που οδηγούν σε αλλαγές της ποσότητας εμφανίζονται σε ένα απλό καρυότυπο, οι υπόλοιπες ανιχνεύονται μόνο με ειδικούς τρόπους όπως χρώση με ειδικές χρωστικές (Giemsa).

80. Να ξέρω που οφείλεται το σύνδρομο φωνή της γάτας, γιατί λέγεται έτσι και τι εμφανίζουν τα άτομα που πάσχουν από το σύνδρομο αυτό.

81. Η αναστροφή μπορεί να έχει σαν αποτέλεσμα την αλλαγή της σειράς των γονιδίων στο χρωμόσωμα. Συνήθως δεν θα εμφανιστεί στο φαινότυπο του ατόμου, αλλά πιθανά στους απογόνους του αφού δεν θα μπορούν να συνδυαστούν τα αλληλόμορφα γονίδια σε κείνο το τμήμα.
82. Επίσης και στη αμοιβαία μετατόπιση δεν εμφανίζεται πρόβλημα στο άτομο που συμβαίνει, υπάρχει όμως κίνδυνος να αποκτήσουν παιδιά με χρωμοσωμικές ανωμαλίες, επειδή στο ζευγάρωμα των ομολόγων χρωμοσωμάτων στην μείωση ενδεχόμενα να προκύψουν μη φυσιολογικοί γαμέτες.

83. Να ξέρω ότι τις δυνατότητες διάγνωσης των γενετικών ασθενειών μας την έδωσαν οι γνώσεις που αποκτήθηκαν σε μοριακό επίπεδο για τους μηχανισμούς που δημιουργούν τις γενετικές ασθένειες.

84. Η μελέτη του καρυότυπου, διάφορες βιοχημικές δοκιμασίες και η ανάλυση της αλληλουχίας των βάσεων του DNA, είναι οι κυριότεροι τρόποι διάγνωσης γενετικών ασθενειών.

85. Με την διάγνωση πετυχαίνουμε:α) τον έγκαιρο εντοπισμό γενετικών ανωμαλιών σε άτομα που εξετάζονται, β) τον εντοπισμό των φορέων γενετικών ασθενειών και γ) τον προσδιορισμό της πιθανότητας να εμφανιστεί μια γενετική ασθένεια στους απογόνους μιας οικογένειας στην οποία έχει παρουσιαστεί ήδη η ασθένεια αυτή.

86. Να ξέρω πως αξιοποιούνται τα αποτελέσματα της διάγνωσης: α)από την έγκαιρη διάγνωση μπορεί να σχεδιαστεί και να ξεκινήσει γρήγορα η θεραπευτική αγωγή, με αποτέλεσμα να ελαχιστοποιούνται τα συμπτώματα της νόσου, β)από τον εντοπισμό των φορέων παθολογικών καταστάσεων όπως δρεπανοκυτταρική αναιμία μπορεί είτε να υπολογιστεί η πιθανότητα να γεννηθεί παιδί που θα πάσχει, είτε στα πλαίσια του προγεννητικού ελέγχου να γίνει διακοπή της κύησης.

87. Παράδειγμα διάγνωσης με βιοχημικές δοκιμασίες είναι η διάγνωση της φαινυλκετονουρίας, που γίνεται με τη μέτρηση της συγκέντρωσης της φαινυλαλανίνης στο αίμα των νεογέννητων.

88. Για την διάγνωση της δρεπανοκυτταρικής αναιμίας να ξέρω ότι μπορεί να χρησιμοποιηθούν διάφορες τεχνικές, όπως η μορφολογία των ερυθροκυττάρων σε συνθήκες έλλειψης οξυγόνου, ο προσδιορισμός της αιμοσφαιρίνης HbS στα ερυθροκύτταρα και ο εντοπισμός του μεταλλαγμένου γονιδίου.

89. Γενετική καθοδήγηση είναι η διαδικασία με την οποία ειδικοί επιστήμονες δίνουν συμβουλές σε μεμονωμένα άτομα , ζευγάρια ή οικογένειες που πάσχουν από κάποια γενετική ασθένεια ή έχουν μεγάλη πιθανότητα να την εμφανίσουν.

90. Να ξέρω ότι για να μπορεί ο επιστήμονας να δώσει την κατάλληλη συμβουλή χρειάζεται κάποια στοιχεία, όπως τον τρόπο κληρονόμησης της, τη συχνότητα εμφάνισης της, τις επιπτώσεις της στα άτομα που πάσχουν και τους τρόπους αντιμετώπισής της.

91. Αν με βάση την γνώμη του ειδικού επιστήμονα  υπάρχει αυξημένη πιθανότητα να γεννηθεί παιδί με γενετική ασθένεια, επιβάλλεται και ο προγεννητικός έλεγχος, οπότε οι γονείς καλούνται να αποφασίσουν για την διακοπή ή την συνέχιση της κύησης.

92. Να έχω υπόψη μου ότι πολλές φορές μια απόφαση διακοπής της κύησης επηρεάζεται και από άλλους παράγοντες όπως κοινωνικές, θρησκευτικές και ηθικές αντιλήψεις.

93. Παρά το γεγονός ότι γενετική συμβουλή και προγεννητικό έλεγχο μπορεί να ζητήσει οποιοσδήποτε, αυτό είναι υποχρεωτικό σε ομάδες όπως: α) άτομα που είναι φορείς γενετικών ασθενειών, β) άτομα με οικογενειακό ιστορικό γενετικών ασθενειών, γ) γυναίκες άνω των 35 ετών και δ) γυναίκες με πολλαπλές αποβολές. 

94. Οι δυο σημαντικότερες διαδικασίες προγεννητικού ελέγχου είναι, η αμνιοπαρακέντηση και η λήψη χοριακών λαχνών. Διαφέρουν όχι μόνο στη διαδικασία, αλλά και στο χρόνο που γίνονται και στην αξιοπιστία των αποτελεσμάτων που δίνουν.

95. Η αμνιοπαρακέντηση γίνεται από την 12η  έως και 16η  εβδομάδα της κύησης, αξιοποιούνται τα εμβρυϊκά κύτταρα που βρίσκονται στη μικρή ποσότητα αμνιακού υγρού που αφαιρείται με ειδική βελόνα από τον αμνιακό σάκο, στα οποία μπορεί να γίνει ανάλυση του DNA, βιοχημική ανάλυση πρωτεϊνών και ενζύμων ή και ανάλυση καρυότυπου για την ανακάλυψη χρωμοσωμικών ανωμαλιών.

96. Η λήψη χοριακών λαχνών περιλαμβάνει τη λήψη εμβρυϊκών κυττάρων από τις προεκβολές του χορίου, το οποίο είναι εμβρυϊκή μεμβράνη που συμμετέχει στη κατασκευή του πλακούντα, γίνεται από την 9η  έως την 12η εβδομάδα της κύησης  τα οποία και αξιοποιούνται όπως και προηγούμενα.

97. Η αμνιοπαρακέντηση θεωρείται ασφαλέστερη μέθοδος γιατί δίνει την δυνατότητα κατασκευής χρωμοσωμάτων  καλύτερης ποιότητας.

98. Να ξέρω ότι καρκίνος είναι ο ανεξέλεγκτος πολλαπλασιασμός των κυττάρων ενός ιστού, η λευχαιμία είναι ο καρκίνος του αίματος και ότι ο καλοήθης όγκος δεν είναι καρκίνος.

99. Δυο τύποι γονιδίων που οι μεταλλάξεις τους σχετίζονται με τον καρκίνο είναι τα ογκογονίδια και τα ογκοκατασταλτικά γονίδια.

100.  Να ξέρω ότι σε μοριακό επίπεδο διαπιστώθηκε ότι ο καρκίνος είναι αποτέλεσμα: α) μετατροπής των πρωτο-ογκογονιδίων σε ογκογονίδια, β)απουσίας λειτουργικότητας των ογκοκατασταλτικών γονιδίων και γ) αδρανοποίησης των μηχανισμών επιδιόρθωσης του γενετικού υλικού. 

101. Τα πρωτο-ογκογονίδια, είναι γονίδια που υπάρχουν φυσιολογικά στο ανθρώπινο γονιδίωμα με πολύ σημαντικό ρόλο, αφού ενεργοποιούν τον κυτταρικό πολλαπλασιασμό σε περιπτώσεις που αυτός είναι απαραίτητος για την επούλωση των τραυμάτων.

102. Η μετατροπή ενός πρωτο-ογκογονίδιου σε ογκογονίδιο μπορεί να είναι αποτέλεσμα γονιδιακής μετάλλαξης ή μιας χρωμοσωμικής ανωμαλίας (μετατόπισης), με συνέπεια να οδηγούνται τα κύτταρα σε ανεξέλεγκτο πολλαπλασιασμό και δημιουργία καρκίνου. 

103. Να ξέρω ότι και τα ογκοκατασταλτικά γονίδια έχουν φυσιολογικό ρόλο, ελέγχοντας την κυτταροδιαίρεση και σταματώντας την όταν είναι απαραίτητο. Η μετάλλαξή τους είναι συνήθως αποτέλεσμα έλλειψης ολόκληρου γονιδίου και οδηγεί σε απώλεια από το κύτταρο της ικανότητας να ελέγχει τον πολλαπλασιασμό του.

104. Είναι λογικό ότι βλάβες στους μηχανισμούς επιδιόρθωσης των λαθών του DNA κατά την αντιγραφή, αυξάνει την πιθανότητα των μεταλλάξεων άρα και της εμφάνισης καρκίνου. Χαρακτηριστικό παράδειγμα η πολλαπλάσια εμφάνιση καρκίνου του δέρματος σε άτομα που πάσχουν από μελαγχρωματική ξηροδερμία σε σχέση με τα φυσιολογικά άτομα, όπου η υπεριώδης ακτινοβολία προκαλεί μεταλλάξεις στα γονίδια που κωδικοποιούν τα επιδιορθωτικά ένζυμα.

105. Αν και ο καρκίνος σχετίζεται με αλλαγές στο γενετικό υλικό εν τούτοις δεν κληρονομείται σαν απλός μεντελικός χαρακτήρας, αλλά είναι αποτέλεσμα αλληλεπίδρασης γενετικού υλικού και περιβάλλοντος.

106. Οι βασικοί λόγοι της πολυπλοκότητας αυτής της ασθένειας είναι: α) δεν προκαλείται από μια μετάλλαξη, αλλά από συσσώρευση μεταλλάξεων και β) στη δημιουργία καρκίνου συμμετέχουν τόσο τα ογκογονίδια όσο και τα ογκοκατασταλτικά  γονίδια.
[image: image14.png]



ΧΡΗΣΤΟΣ ΚΑΚΑΒΑΣ
1
ΒΙΟΛΟΓΟΣ  Μ.Δ.Ε

