ΒΙΟΛΟΓΙΑ ΘΕΤΙΚΗΣ ΚΑΤΕΥΘΥΝΣΗΣ Γ΄ ΛΥΚΕΙΟΥ 


ΚΕΦΑΛΑΙΟ 6. ΜΕΤΑΛΛΑΞΕΙΣ
ΑΣΚΗΣΗ 1.

Η αλληλουχία 5΄ …CAC- AAG- UAU- CAC- UAAGCUCGC…3΄ αποτελεί το τμήμα του m RNA που κωδικοποιεί τα 4 τελευταία αμινοξέα της β-πολυπεπτιδικής αλυσίδας της αιμοσφαιρίνης.
Α)Ποιες γονιδιακές μεταλλάξεις σε αυτό μπορούν να προκαλέσουν πρόωρη λήξη και πόσο μικρότερη θα είναι η πολυπεπτιδική αλυσίδα σε κάθε περίπτωση;

Β)Ποιο από τα δεδομένα κωδικόνια  είναι πιο δύσκολο να αλλάξει νόημα εξαιτίας μιας αντικατάστασης; Δικαιολογείστε την απάντησή σας με βάση το γενετικό κώδικα.
ΑΣΚΗΣΗ 2.

Πόσες διαφορετικές μονοσωμίες και τρισωμίες μπορεί να δημιουργηθούν κατά τον σχηματισμό ενός ζυγωτού ανθρώπου; Γιατί δεν έχουν εμφανιστεί όλες σε επιζώντα άτομα;

ΑΣΚΗΣΗ 3.

Από ένα χρωμόσωμα σωματικού ευκαρυωτικού κυττάρου με θραύση απομακρύνθηκε ένα κομμάτι γονιδίου  που περιείχε 27 βάσεις από τις οποίες οι 24 αντιστοιχούν σε εσώνια. Θα έχουμε σοβαρές επιπτώσεις στην γονιδιακή έκφραση;
ΑΣΚΗΣΗ 4.

Το άτομο με σύνδρομο Turner είναι στείρο. Αν υποθέσουμε ότι είναι γόνιμο ένα τέτοιο άτομο και διασταυρωθεί με ένα φυσιολογικό, ποιοι θα είναι οι αναμενόμενοι απόγονοι;

ΑΣΚΗΣΗ 5.

Από τη μελέτη του γενετικού υλικού δυο ατόμων στον ένα βρέθηκε ότι λείπουν 12 νουκλεοτίδια και στον άλλο 4. Ποιο κατά τη γνώμη σας είναι περισσότερο βεβαρημένο, με δεδομένο ότι τα παραπάνω νουκλεοτίδια αντιστοιχούν σε εξώνια γονιδίων; 
ΑΣΚΗΣΗ 6.

Θεωρούμε ότι τα άτομα με σύνδρομα Turner και Klinefellter  είναι γόνιμα και διασταυρώνονται. Ποιο θα είναι θεωρητικά οι αναμενόμενοι απόγονοι;
ΑΣΚΗΣΗ 7.

Έστω χρωμόσωμα με την ακόλουθη σειρά γονιδίων: ΑΒΓΔΕΖΗΘ

Τι είδους μετάλλαξη έχει συμβεί ώστε να προκύψουν  χρωμοσώματα με τις εξής σειρές γονιδίων:

Α)ΑΒΓΔΕΘΗΖ

Β)ΑΒΓΔΕΖ

Γ)ΑΒΓΔΕΔΕΖΗΘ
ΑΣΚΗΣΗ 8.

Τμήμα του  DNA ενός γονιδίου έχει την εξής αλληλουχία βάσεων
Κωδική                     5΄…ATGCCGAGGCCC…3΄
Μη κωδική                3’…TACGGCTCCGGG…5΄

Αν το πρώτο νουκλεοτίδιο στην παραπάνω αλληλουχία είναι η αρχή του μηνύματος  για την αντίστοιχη πρωτεΐνη και στη κωδική αλυσίδα η δυάδα 5’ CG 3΄  αλλάξει  σε 5΄GC 3΄βρείτε την  αλλαγή στα κωδικόνια του m RNA,  στα αντικωδικόνια του t RNA και του αμινοξέος στο παραγόμενο πεπτίδιο.
ΑΣΚΗΣΗ 9

Τα κωδικόνια TGG και TCG αντιστοιχούν στα αμινοξέα τρυπτοφάνη και σερίνη αντίστοιχα. Τι θα συμβεί αν και στα δυο η τελευταία G αντικατασταθεί από οποιαδήποτε άλλη βάση; Να δικαιολογήσετε την απάντησή σας.
ΑΣΚΗΣΗ 10.

Έχετε στη διάθεσή σας σωματικά κύτταρα ανθρώπων που πάσχουν το καθένα από μια γενετική ασθένεια, οφειλόμενη σε μια από τις γνωστές χρωμοσωμικές ανωμαλίες. Να διατάξετε τα κύτταρα αυτά κατά αυξανόμενη ποσότητα γενετικού υλικού. (δίνεται ότι το Χ χρωμόσωμα είναι μεγαλύτερο από το 13ο αυτοσωμικό χρωμόσωμα).
ΑΣΚΗΣΗ 11

Γυναίκα που πάσχει από ασθένεια που ελέγχεται από υπολειπόμενο γονίδιο, παντρεύεται άντρα φυσιολογικό ομόζυγο και αποκτά παιδί που πάσχει από τη νόσο. Τι είδους χρωμοσομική ανωμαλία θα μπορούσε να δικαιολογήσει αυτό το γεγονός;

ΑΣΚΗΣΗ 12
Δύο φυσιολογικοί γονείς ως προς την πήξη του αίματος και με ομάδες αίματος ΑΒ και Β απέκτησαν γιο με αιμορροφιλία και ομάδα αίματος Α. Μερικά χρόνια αργότερα και όταν η γυναίκα ήταν 40 ετών απέκτησαν και μία κόρη, δυστυχώς µε το ίδιο πρόβλημα υγείας και με ομάδα αίματος Β. Πώς μπορούν να εξηγηθούν τα παραπάνω;
ΑΣΚΗΣΗ 13
Στα κωδικόνια . 5΄ATT- GCC -3΄ δημιουργούνται οι ακόλουθες μεταλλάξεις:
· -ATC-GCC-
· -ATT-CCG-CC.

· -ATT-CCC.

· -ATG-CC.

I. Πώς προκύπτει η κάθε μια και ποιες οι συνέπειές της ως προς τη δομή και τη λειτουργικότητα του γονιδιακού προϊόντος;
II. Ποια είναι η πιο σημαντική και γιατί; (Να συμβουλευτείτε τον γενετικό κώδικα).
ΑΣΚΗΣΗ 14
Ένας υγιής εργαζόμενος στο κέντρο πυρηνικών ερευνών « ο Δημόκριτος » υπέβαλε αγωγή εναντίον του Κέντρου και ισχυρίζεται ότι έπαθε η μετάλλαξη αφού απέκτησε αιμορροφιλική κόρη. Σας ζητάμε να πείτε αν έχει δίκιο η όχι ο εργαζόμενος αυτός με δεδομένο ότι η γυναίκα του είναι φυσιολογική και το κορίτσι που γεννιέται έχει φυσιολογικό αριθμό χρωμοσωμάτων.
ΑΣΚΗΣΗ 15
Δίνεται η παρακάτω αλληλουχία που αποτελεί το 3’ άκρο της κωδικής αλυσίδας του γονιδίου που κωδικοποιεί το ένζυμο μετατροπής της φαινυλαλανίνης σε τυροσίνη.
5’……….CTT GAT CAA TTC GGG AAC TTT TGA…3’
Σε ένα νεογνό βρέθηκε η εξής αλληλουχία: 

5’……….CTT GAT TAA TTC GGG AAC TTT TGA…3’

I. Για τι είδους μετάλλαξη πρόκειται και ποιο θα είναι το αποτέλεσμα στο γονιδιακό προϊόν;                       

 

II. Από τι πάσχει το νεογνό, ποια τα συμπτώματα και πως γίνεται σήμερα η διάγνωση αυτής της ασθένειας.                     

III. Αν και οι δύο γονείς είναι φυσιολογικοί ποια είναι η πιθανότητα γέννησης του πάσχοντος νεογνού.  
ΑΣΚΗΣΗ 16                         
Το mRNA ενός παθολογικού γονιδίου που είναι υπεύθυνο για μια ασθένεια είναι το εξής:

5΄… UAAUGUCACGACACGAAUUCCUΑAAAUAGUUC … 3΄

Ι. Είναι δυνατή η κλωνοπoίηση του γονιδίου με φορέα ένα πλασμίδιο το οποίο κόπηκε με την περιοριστική ενδονουκλεάση ΕcoRI;

ΙΙ. Αν το mRNA που προκύπτει από το φυσιολογικό γονίδιο είναι το παρακάτω…

5΄… UAAUGUCACCGACACGAAUUCCUΑAAAUAGUUC … 3΄

…να βρεθεί η διαφορά του φυσιολογικού γονιδίου από το γονίδιο που προκαλεί την ασθένεια(ν’ αναφερθείτε στην κωδική αλυσίδα του DNA). Ποιες είναι οι επιπτώσεις της μετάλλαξης αυτής στο επίπεδο της πρωτεΐνης;

ΙΙΙ. Τι θα μπορούσε να συμβεί γενικά σ’ ένα γονίδιο ώστε να δώσει πεπτιδική αλυσίδα με μικρότερο αριθμό αμινοξέων από το κανονικό.
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