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Cegiełki DNA

 Kod genetyczny DNA złożony jest z czterech zasad: 

adeniny (A), guaniny (G), cytozyny (C) i tyminy (T)

 Struktura podwójnej helisy powstaje dzięki szkieletowi 

fosforylowanej deoksyrybozy

 Szkielet zawiera cząsteczki pentozy z przyłączonymi 

zasadami azotowymi (A, G, C lub T)



Struktura DNA

 Jakiej długości DNA 

znajduje się w jednej 

komórce?

 Jaka jest całkowita 

długość DNA w 

organizmie 

człowieka?



Upakowanie DNA

 Jedna komórka zawiera ok. 2 m DNA

 Jądro komórki ludzkiej ma średnicę ok. 6 mikrometrów

Organizm ludzki zawiera 
20,0 × 109 kilometrów DNA

= 133,691627 jednostki astronomiczne

 133,691627 / 2 = 66,8458135 podróży na Słońce i z 

powrotem



Eu- i heterochromatyna

 Heterochromatyna –

nieaktywna forma 

magazynowa

 Euchromatyna –

transkrypcyjnie aktywna



Histony

Chromatyna składa się z bardzo długiej częsteczki

dwuniciowego DNA i prawie takiej samej masy małych, 

kwaśnych białek zwanych histonami

 Białka te są bogate w argininę i lizynę – dodatnio

naładowane AA

 Dodatnio naładowane AA pomagają histonom w 

przyciąganiu ujemnie naładowanego szkieletu 

cukrowego DNA



Histony



Upakowanie DNA

 Istnieje kilka poziomów upakowania DNA

 Podstawowym poziomem organizacji, na którym 

opierają się dalsze etapy upakowania, są nukleosomy

 Są to struktury, których rdzeń stanowi 8 białek 

histonowych (oktamer) oraz owinięta na nich 

dwuniciowa helisa DNA

 Dodatkowy element stanowi histon H1, który stanowi 

element rozdzielający poszczególne nukleosomy



Oktamer histonowy



Nukleosomy

 Poza upakowaniem DNA, histony 

regulują również ekspresję genów 

(tzn. ich aktywność), poprzez 

odsłanianie DNA i umożliwienie 

wiązania się czynników 

transkrypcyjnych

http://biology.kenyon.edu/courses/biol114/Chap01/chime/histone.html


Modyfikacje 

histonów

 Acetylacja i deacetylacja

reszt lizynowych sprawia, że 

DNA staje się łatwiej lub 

trudniej dostępne dla 

czynników transkrypcyjnych

acetylacja = aktywacja 

transkrypcji

deacetylacja = wyciszenie



Metylacja DNA – inna metoda 

wyciszania genów

Metylowana jest cytozyna

Wiązanie jest stabilne przez cały okres życia organizmu

W komórkach potomnych (po replikacji) DNA jest 

również zmetylowane



Ciałko Barra = jeden z chromosomów X 

u kobiet

 Przykład metylacji fizjologicznej

 Jedna z metod weryfikacji płci sportowców



Metylacja DNA w nowotworach

 Zazwyczaj w nowotworach wykrywa się hipermetylację

supresorów nowotworzenia i hipometylację onkogenów



Hipermetylacja
supresorów
nowotworzenia

Prawidłowa

komórka

Komórka 

nowotworowa



Przykłady genów metylowanych przez nowotwory



Jaki odsetek genów supresorów

nowotworzenia jest hipermetylowanych?



Które geny supresorów nowotworzenia

są najczęściej hipermetylowane?



Kariotyp

 Kariotyp: 

ułożone w kolejności chromosomy danego osobnika

zbiór chromosomów z komórek mitotycznych

barwienie pozwala uwidocznić prążki na 

chromosomach



Kariotypowanie
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Trisomia 21 = zespół Downa

Rubin’s Pathology, 5th Edition

- Niedobór wzrostu
-Opóźnienie 
umysłowe
- Płaska potylica

- Wrodzone wady serca 
(wspólny kanał 
przedsionkowo-komorowy,
ubytek przegrody 
międzyprzedsionkowej,
ubytek przegrody 
międzykomorowej,
przetrwały przewód tętniczy)

- Mongoidalne, skośne oczy
- Zmarszczka nakątna
- Plamki Brushfielda

- Dysplastyczne 
uszy

- Wystający, duży, 
pomarszczony 
język

- Krótkie, 
szerokie ręce z 
bruzdą 
„małpią”

- Ostra 
białaczka 
limfoblastyczn
a
- Szeroki odstęp 
między 1. i 2. 
palcem stopy



Zespół Klinefeltera (47, XXY)

Wysoka, szczupła sylwetka 
eunuchoidalna

Ginekomastia

Sfeminizowana budowa ciała 
(estradiol)

Atrofia jąder

Ciałko Barra



Zespół Turnera (45, X)
Drobna sylwetka

Płetwowata szyja

Koarktacja
aorty

Małe piersi

Szeroko 
rozstawione 
brodawki

Koślawość łokci 
i kolan

Zespół 
szczątkowych 
jajników

Pierwotny brak 
miesiączek

Zmiany 
barwnikowe





Telomery

http://www.wholehealthinsider.com



Widełki replikacyjne
DNA są 
asymetryczne

 Nić wiodąca i

opóźniona są

replikowane w inny

sposób





Telomeraza rozwiązuje problem niekompletnej 

syntezy nici opóźnionej



Komórki somatyczne 
charakteryzują się niską 
aktywnością telomerazy

młode 

komórki

po wielu 

podziałach



Telomery



Struktura genu

ORF



Promotor genu



Czynniki transkrypcyjne

Ogólne czynniki transkrypcyjne:

TFIIA

TFIIB

TFIID

TFIIE

TFIIF

TFIIH



Dojrzewanie RNA

pre-mRNA/hnRNA



Dojrzewanie RNA

Spliceosom

small nuclear RNA

small nuclear ribonucleoproteins



Dojrzałe mRNA



Alternatywny splicing

Uważa się, że przynajmniej 75% spośród około 

30.000 ludzkich genów podlega 

alternatywnemu splicingowi



mRNA jest przenoszony do cysozolu



Rybosom jest syntetyzowany w jąderku

 jąderko zawiera około 500 genów potrzebnych do 

produkcji rybosomów; geny te znajdują się na 

chromosomach 13, 14, 15, 21 i 22

 krótkie ramiona tych chromosomów zawierają regiony

organizujące jąderko (NOR), konieczne do uformowania 

jąderka po podziale komórki

w jądrze może znajdować się od 1 do 5 jąderek



Rybosom jest syntetyzowany w jąderku

 jąderko jest również miejscem przechowywania 

niektórych białek: 

nukleolina – reguluje transkrypcję

fibrylaryna – tworzy snRNP

telomeraza – jest nieaktywna, gdy jest związana 

w jąderku

nukleostemina – wiąże i dezaktywuje p53





Regulacja ekspresji

W 1993 roku odkryto jednoniciowy RNA, który 

jest w stanie wiązać i neutralizować mRNA

Około jedna trzecia wszystkich genów jest 

regulowana za pomocą tego mechanizmu

Mechanizm ten nazywany jest interferencją RNA



Transkrypt pierwotny miRNA (microRNA)



Powstawanie 

miRNA



Aktywność 

miRNA



siRNA



miRNA (microRNA) i siRNA



Podsumowanie:
mechanizmy 

regulacji ekspresji

genów


