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И З М Е Н Ч И В О С Т Ь

 Это способность живых организмов приобретать новые признаки и свойства. Благодаря изменчивости, организмы могут приспосабливаться к изменяющимся условиям среды обитания.
Изменчивость

                          наследственная                                           ненаследственная

                        (генотипическая,                                           (фенотипическая,

                          неопределённая,                                           модификационная,                                                                                                                                                                                              

                          индивидуальная)                                            групповая,                                    

                                                                                                   определенная)                                                                                                        

          комбинативная   мутационная

          

            генные         хромосомные       геномные

            мутации             мутации            мутации

Комбинативная изменчивость

Является важнейшим источником наследственного разнообразия у живых организмов. Новые комбинации наследственной информации появляются в результате полового размножения.

Комбинативная изменчивость связана с получением новых сочетаний генов в генотипе, что приводит к появлению организмов с новым фенотипом.

Это происходит в результате:

а) независимого расхождения хромосом при мейозе

б) случайного сочетания при оплодотворении

в) рекомбинации генов в результате кроссинговера

г) взаимодействия генов
Сами гены при комбинативной изменчивости не изменяются.

Примеры комбинативной изменчивости:

1) p     I группа крови        IV группа крови                   

                   JO JO                           JA JB
F1      JAJ O – II группа       JB JO – III группа

Мутационная изменчивость

Мутации - внезапные наследственные изменения генетического материала, возникающие спонтанно или под влиянием, воздействием на организм. (термин введён в науку Де Фризом).

Мутагенез – процесс возникновения мутаций.

Мутагены – факторы, вызывающие мутации.

Мутант – организм, приобретший новый признак в результате мутации и изменивший свой генотип.

Свойства мутаций.

1. Возникают внезапно.

2. Передаются из поколения в поколение.

3. Не направлены (может мутировать любой локус хромосом).

4. Мутации могут быть полезными и вредными, доминантными и                                    .         рецессивными. Большинство мутаций рецессивные.

5. Одни и те же мутации могут возникать повторно.
Мутагены


              химические                  биологические                          физические                               

          (альдегиды,                       (вирусы)                         (облучение, радиация)                      

           пестициды)
                                          Классификация  мутаций.
Мутации  по влиянию                                   Мутации по индуцируемости

на жизнеспособность                                                                 
а) положительные                                         а) индуцированные

б) отрицательные                                          б) спонтанные                                                           

в) нейтральные                                                      

г) стерильные

д) летальные

Мутации                                                          Мутации 
 могут быть                                                     по  месту возникновения в организме                                                           
а) видимые                                                       а) генеративные 

б) невидимые                                                   б) соматические

По уровню возникновения мутации могут быть связаны с изменением 

а) структуры генов

б) структуры хромосом

в) числа хромосом

Генные мутации

Встречаются наиболее часто. Генные мутации возникают при изменении химической структуры гена. Благодаря генным мутациям возникают множественные аллели одного и того же гена. Заболевания, причиной которых являются генные мутации, называются генными (фенилкетонурия, серповидноклеточная анемия, гемофилия). Наследование генных болезней подчиняется законам Менделя. Единица мутации - мутон. 
 В результате  генной мутации может произойти:

а) замена нуклеотидов (одного или нескольких)

б) сдвиг рамки считывания

в) выпадение или вставка нуклеотидной пары или нескольких пар

I делеция     АТГЦАА        ГЦ       АТАА

II дупликация     АТГЦАА     Г        АТГГЦАА

III инверсия     АТГЦАА      ГЦ         АТЦГАА

IV трансверсия     АГГЦАА    пиримидиновые основания на пуриновые       АГТЦАА

V транзиция АГГЦАА   пуриновое на пуриновое или пиримидиновое на пиримидиновое    ААГЦАА

Замена одной аминокислоты на другую может привести, например, к образованию аномального Hb при серповидноклеточной анемии (глутаминовая кислота заменяется валином).

Генные мутации могут влиять на активность ферментов, приводить к синтезу менее активных ферментов или снижать их количество.

Генные мутации могут привести к появлению заболеваний, связанных с нарушением обмена веществ.

Фенилкетонурия – рецессивная генная мутация (отсутствует фермент фенилаланингидроксилаза). Заболевание проявляется только у гомозигот, если родители гетерозиготны по гену фенилкетонурии, может родиться больной ребёнок (умственная отсталость, замедленное психическое развитие ребёнка).

У человека известно не менее 120 заболеваний, связанных с генными мутациями.

Процесс реконструкции повреждённой ДНК называется репарацией. Разрушается изменённый участок ДНК и восстанавливается прежняя последовательность нуклеотидов.

 Образование генной мутации происходит в 2 этапа. Сначала изменяется одна молекула биоспирали (потенциальная мутация). Если затрагивается гомологичный локус комплементарной молекулы, возникает истинная мутация

Хромосомные мутации.


В основе изменения структуры хромосомы лежит нарушение ее целостности:  разрывы, которые сопровождаются различными перестройками, приводят к внутрихромосомным  и межхромосомным мутациям.
а) внутрихромосомные                      

1. дупликация                                      A
     A                                                  B  В   

     B                                                       B
     C
B
 C
 



Хромосомные дупликации связаны с удвоением участка хромосомы. 

Дупликация участка 9 хр.- порок мозговой, лицевой части черепа

2. инверсия 

     A
A

     B                                                    C

     C
                        B


BC

Хромосомные инверсии происходят при разрыве хромосомы и повороте оторвавшегося участка на 180 градусов.
3. делеция
     

     A

     B
A

     C                                                    C   


B


Хромосомные делеции возникают вследствие потери хромосомой того или иного участка. У человека делеция 5-ой хромосомы – синдром «кошачьего крика»

б) межхромосомные мутации
    транслокация

     
                  А
   A
D                         
     D
   B                E                          В               E
   C                                            С

Межхромосомные мутации возникают в результате перераспределения генного материала между разными хромосомами. Пример транслокации у человека – это перенос плеча 21 хромосомы на 13-ю, 14-ю или 15 -ю хромосому и в результате – развитие синдрома Дауна.
                                           Геномные мутации

                           Связаны с изменением числа хромосом


Анеуплоидии                     Гаплоидия                                         Полиплоидия                                        

2n+к                                           n
    3n, 4n, 5n
и т.д.

2n - к                                                                                                          

Анеуплоидия

а) по половым хромосомам (моносомия, трисомия, синдром Клайнфельтера)

б) по аутосомам (синдром Дауна, синдром Эдварса) 

Изменение числа хромосом связано с нарушением распределения их по дочерним клеткам во время 1 и 2 мейотического деления в гаметогенезе или при первых дроблениях оплодотворённой яйцеклетки.

Частота встречаемости больных с синдромом Клайнфельтера (XXY):  2-2,5 случая на 1000 новорождённых мальчиков; XYY – 1 случай на 1000 рождённых мальчиков; XXYY – 1 случай на 25000 мальчиков.
Трисомия по 8 хромосом – живорождение 1:50000. Наблюдается неглубокая умственная отсталость, нарушение речи, скелетные аномалии (изменённое туловище).

Трисомия по 9 хромосом – внутриутробная гибель (черепно-лицевые пороки, пороки сердца, почек)

Трисомия по 13 хромосом (Синдром Патау) – 1 случай на 5000 рождений. Пороки головного мозга, внутренних органов, глухота. 90% детей умирали в течение одного года жизни.

Трисомия по 14 паре хромосом. – мертворождение

Трисомия по 18 паре хромосом (синдром Эдварса) 1 случай на 7000 рождений. Пороки внутренних органов, костной системы. 90% детей умирали на I году жизни.

Трисомия по 21 паре хромосом. – синдром Дауна 1:700-800 новорождённых

У матери старше 40-44 лет риск рождения такого ребёнка в 16 раз выше, чем у матери в возрасте 20-24 года.

 В настоящее время выделено около 200 природных и синтетических соединений, обладающих антимутантной активностью. Это аминокислоты (гистидин, метионин и др.), витамины, ферменты, интерферон.

Полиплоидия

а)автополиплоидия - участвует геном одного вида -3п, 4п и т.д. (многие культурные растения, в животном мире встречается редко)

б)анеуплоидия – участвуют геномы двух видов (редька и капуста). В одном организме объединяются разные геномы, а потом кратно умножаются. 

Гаплоидия

 У особей гаплоидный набор хромосом. Они характеризуются низкой жизнеспособностью, У большинства организмов такой набор хромосом на стадии зародышевого развития вызывает гибель. 

Модификационная изменчивость

На организм влияют абиотические, биотические факторы.

Граница изменчивости признака, возникающей под действием факторов среды, определяется нормой реакции.
генотип                 фенотип

внешняя среда

Особенности модификационной изменчивости.

а) массовый характер изменений в популяции (групповая изменчивость)

б) адаптивный характер

в) обратимость

г) генотип не изменяется

д) интенсивность модификационных изменений пропорциональна силе и продолжительности действия на организм факторов.

Пример. Эритроцитов в 1 мл крови у альпинистов более 7 млн. на высоте 4 тыс. метров  (норма – 4 – 4,5 млн.).
Наследуется не признак, а тип биохимической реакции на условия среды.

Ген       и РНК        синтез белка       биохимическая реакция       признак
                                              условия среды

Ненаследственная изменчивость характерна для количественных признаков.

Виды модификаций

1. Адаптивная изменчивость (Повышенный показатель гемоглобина в горах )

2. Фенокопии – похожи на мутации, но без изменений генотипа (катаракта в одном случае вызвана геном, в другом под действием факторов среды).

3. Морфозы – уродства на сильное воздействие факторов среды.

4. Длительные модификации – передаются другим поколениям при бесполом    размножении (вегетативном).

Большинство модификаций имеют приспособительное значение, способствуют адаптации организма к данной среде. Фенотипическая изменчивость по наследству не передается  и поэтому не играет существенной роли в эволюции.
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