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1. Uvod

izvedeti vec o mutacijah in kako te delujgjo. Po nakljucju smo se v istem casu pri

pouku biologije prav tako ucili o mutacijeh. Moj osnovni cilj pri tef seminarski nalogi

je bil izvedeti cim vec o mutacijah, predvsem o mutiranih osebkih, a pri slednih sem hil
omejen z razpoloZljivo in dosegljivo literaturo.

Pgikratkim sem na televiziji gledal oddajo o mutantih, ki je bila zelo zanimiva. Zelel

Jaka Papic -3- seminarska naloga



Mutacije

2. Nekaj o mutacijah

Izvor mutacij Se vedno ostgja eno od kljucnih vpraSanj moderne znanosti. Velika kolicina
eksperimentalnih podatkov nam kaze, da je genom dinamicen, hierarhicno organiziran in
kompleksno integriran sistem za shranjevanje ter obdelavo informacij. Dinamicno ravnotezje
med stabilnostjo in spremenljivostio DNK zapisa je nujno za pravilno funkcioniranje
organizma.

Evolucionisti trdijo, da nove vrste nastajajo z mutacijami. Ze vse od zacetka 20. stoletja tako
izvgjgo ngjrazlicngSe mutacije na ngjrazlicngSih bitjih, a jim po milijonih opravljenih
poizkusov ni uspelo ustvariti ene same nove vrste. Mutacije namrec skorgj vedno privedejo do
osebka, ki je obstojno manj uspeSen od svojega predhodnika in se v vecini kaZzejo kot bolezni,
npr. okvare raznih organov. Vse mutacije pa vendarle niso slabe. Vcasih se zaradi genetskih
sprememb pojavijo nove lastnosti, ki so za organizme v nekem okolju ugodne. Zato taki
osebki preZivijo in mutacije se dedujejo. Osebkom, ki imajo zaradi mutacij nove znacilnosti,
pravimo mutanti oz. mutirani osebki.

Beseda mutacija je znana vsem. Vemo tudi, da brez nje ne bi bilo evolucije. Ne glede nato,
kako malo je sprememb na DNA? in ne glede na to, kako je S manj takih, ki bi pomenile
prednost in ne okvaro, verjamemo, da so nam prav te spremembe podarile clovesko podobo.
Zagovorniki evolucijske teorije tudi trdijo, da seje razvoj Zivih hitij (vse do cloveka) izvrsil
zaradi konkretnih naravnih potreb. Sledec iz tega nacela ngj bi imele npr. vrste roz, rib,
metuljev, ptic itd. tehtne razloge, da se med sabo razlikujejo po obarvanosti svojih povrsin.
Vse razlike niso le posedica vplivov okolja, temvec v preteZzni meri odraz razlik v genomih.
Dednim spremembam genoma pravimo mutacije, dejavnikom, ki povzrocgo mutacije, pa
mutageni.

L DNA, deoksiribonukleinska kislina; na splo$no nastopa kot dvojna vijacnicain deluje kot geneticni material v
celicah in nekaterih virusih in predstavlja temelj dedovanja.
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3. Dejavniki, ki vplivajo na mutacije in kako te nastanejo

M utacije povzroca vec dejavnikov, ki jih delimo na:

» Zunanjedejavnike: ti lahko spremenijo dedni material. Mednje sodijo razna sevanja
(rentgenski, radioaktivni, kozmicni Zarki), kronicna vnetja, virus ...
» Notranje dejavnike: to pa so razlicna fizikalna kemijska stanja v celici (stopnja kislosti

pH inrazlicni celicni strupi).

Nasteti degjavniki lahko povzrocijo spremembe dednega materiala v katerikoli telesni ali
spolni celici. Do dedne spremembe pride le takrat, ko se spremeni dedni material v spolni
celici, nato pa se ta spoji z drugo spolno celico v zigotd’, iz katere se razvije nov organizem.

V naravi nastgjagjo mutacije nakljucno (spontane mutacije), lahko pa jih izzovemo umetno

(inducirane mutacije):

- spontane nastanejo zaradi nepopravljivih napak pri replikaciji ai pa zaradi
nakljucnih molekularnih dogodkov,
- inducirane oz. povzrocene nastangjo zaradi razlicnih zunanjih dejavnikov.

V zadnjem casu je za znanja Zeljne raziskovalce eden najbolj kontroverznih procesov v

prihodnosti adaptivna mutacija

Nekaj o adaptivnih mutacijah

daptivna mutacija je fenomen, ki ga je leta 1988 svetu znanosti predstavil Cairns s
sodelavci, in pomeni povecano mutabilno aktivnost v casu [neletal nega str kot je
npr. stradanje. Bakterije vrste Escherichia coli z okvarjenim genom za encim, ki
razgrgjuje laktozo, je Cairns nanesel na gojisca, v katerih je bila edini vir energije prav
laktoza. Pricakovali bi, da se bakterije ne bodo razmnoZevae in zrase v kolonije, pac pa

stradale in postopoma propadle In vendar, po nekg dneh je opazil prve kolonije in nato vsak

dan novein nove. Ocitno so bakterije, iz katerih so zrasle
kolonije, mutirale prav na tistem okvarjenem mestu
laktoznega gena in to tako, da je gen spet postal aktiven,
same pa so ponovno lahko uZivale v obilju. Toda Stevilo
takih ugodnih mutacij je bilo dalec preveliko, da bi ga
lahko pripisai nakljucju. Poleg tega bi pricakovali
kvecjemu Se veliko niZjo pogostnost mutacij, saj te niso
mogle nastati, kot navadno, med podvojitvijo DNA ob
delitvi celic, ler bakterije za razmnoZevanje niso imele
dovolj energije. Vse je torg kazalo, da je to primer, ko
okolje sproZi primerno mutacijo in je ne izbere iz
mnoZzice nakljucnih spontanih napak V zvezi z besedo
adaptivna dobi namrec mutacija pomen, ki ga nismo
vajeni: prilagoditvena sprememba, ki je nujno koristnain
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ima z nakljucnostjo le mao opraviti. Namesto bakterij, s z mao @midjije prav lahko
predstavljamo sestradano Zirafo, ki jiv "Zelji" po listih navisoki veji zraste vrat!

4. Vrste mutacij

Poznamo tri vrste mutacij:

4.1 Genske mutacije

» Genske mutacije: nastanegjo zaradi kemijskih sprememb v zgradbi
posameznega gena. Sprememba toregj lahko nastane v doloceni tocki na
kromosomu oziroma v molekuli DNK-genu. Nukleotidi se lahko zamenjajo ali
pa kak3en izpade (delecija) 0z. se med obstojece vrine dodaten. Pravimo jim
tudi tockovne mutacije.

Spodnja slikaizpad enega nukleotida — nastane premik
bralnega okvirja. Namesto GUA imamo sedaj GAA, kar
pomeni, da dobimo drugo aminokislino.

U(-\
m-mhu:-::gg.:guﬂt GAALGUGLG AU AC

TYYVY V?VV"

—r

slika 1: graficna ponazoritev izpada nukleoitda
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4.2 Kromosomske mutacije®

» Kromosomske mutacije: do kromosomskih mutacij nagjveckrat pride med celicno
delitvijo. Pri locevanju heerinskih celic se kromosom lahko odtrgain se prilepi na
drug kromosom, zato stalahko kromosoma neenako dolga, lahko pa se zavrti za
180° in se prilepi z »glavo navzdol« naisti kromosom. Mozno je tudi, da se prilepi
na kak drug kromosom in nastane en vegji.

Natej dliki je primer, ko se
kromosom odtrgain prilepi na
drugega. Vidno je, da starazlicno
dolga

slika 2: graficna ponazoritev kromosomske mutacije

4.3 Genomske mutacije

» Genomske mutacije: celota vseh kromosomov v cdlici je genom, zato so dobile
takSne spremembe dednega materiala ime genomske mutacije. V telesnih celicah
osebka z genomsko mutacijo tako lahko naStejemo vec ai pa tudi manj
kromosomov od normalnega Stevila (46). V nekaterih primerih so kromosomske
garniture kar podvojene, potrojene itd. Osebki s tako pomnoZenimi garniturami
kromosomov so poliploidi. Poliploidne celice so pogosto vecje od normalnih. Za
clovestvo jeimelaizreden pomen poliplodija nekaterih trav na Bliznjem vzhodu, iz
katerih so pri pSenici vzgojili vec poliploidnih sort, ki dajejo obilnej&i pridelek. Pri
cloveku je znanih kar nekaj sindromov, ki so posledica genomske mutacije. Eden
od njih je oblika mongoloizma s tremi 21. kromosomi. Namesto normalnega.
Stevila kromosomov 44 + xy ima tak genom 45 + xy, torej 47 kromosomov.
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5. Mutacije pri cloveku

Ob spoznanju bistva mutacij in vzrokov zanje je bilo ugotovljeno, da gre skorgj vedno za
neko okvaro dednega materiala. V skorgj vseh primerih do sedaj se je mutacija prikazala
kot bolezen, pomanjkljivost ali nepravilnost. Omenil pa sem tudi, da so mutacije osnova
zavse pridobitve, zaradi katerih se katerikoli organizem razlikuje od prabitij.

V primeru, da neka genska mutacija nastane tako, da radioaktivni Zarek razkroji delcek
dednega materiala v spolni celici (ki se spoji z drugo spolno celico v zigoto), res ne moremo
pricakovati drugega kot mutanta, ki ni sposoben Ziveti. Ob tisocih in tisocih taksnih mutantih
pa je lahko eden, ki ima takdno »okvarok, da je ta lahko zanj ugodna. V takSnem primeru je
odvisno od razmer v okolju, ali bo mutant prezivel.

Soodvisnost mutacije in okolja lahko prav dobro spoznamo na primeru albinizma, ki je v
svojem histvu pomanjkljivost. Organizem je namrec |
nesposoben izdelovati pigment. Prizadet clovek nima l

barvila v pigmentnih celicah koze, las in v Sarenici. |

Njegova koZa je bela (roZnata) in na soncu ne ‘ . -
potemni, ampak pordeci in se zacne lugciti. Sarenica | - |
je rdeca, ker skozi njo prosevajo krvne Zilice v zrklu. m m
Lasje so beli, kot je dlaka pri abinih sesalcih ali perje‘ “
pri pticih. Albini osebki se namrec pojavljajo tudi pri |
vseh Zivalih, ki se jim lahko pokvari blokemuskaw
veriga nastgjanja pigmenta. Albinizem je mozen pri vseh cloveskih ramhtudl pri crni.

Albin se 3kodljivi izpostavljenosti soncnim Zarkom lahko izogne, ce uporablja zascitno kremo
z visokimi zascitnim UV faktorjem in se pretirano ne izpostavlja soncu. Prav tako ni nujno, da
albinizem vedno Skodi zivalim — lahko je celo pridobitev, ali pa tudi ne. Vcasih se v naravi
skoti bel zgjcek. V naSem okolju ali pa Se juzneje, kjer sploh ni snega, je bela barva
izdgjalska. Vsak plenilec prel zagleda belega zajcka kot njegovega brata z, za tisto okolje,
normalno barvo koZuscka. Nasprotno pa ima bel zajcek prednost v pokragjini, ki jo pokriva
sneg. Zanj je belabarva varovalna. Zato imamo na severu razmeroma veliko Zivali, ki so vsgj
v zimskem casu bele (severni medved, hermelin, planinski zgjec, polarna sovaitd.), ceprav ne
gre pri njih za ciste oblike albinizma. To dokazuje, da se v dolocenem okolju lahko izkaze
neka okvara ali pomanjkljivost za pridobitev in se zato predaja (deduje) iz roda v rod.

Kako se abinizem kaze kot pridobitev, lahko pogledamo na naslednjem primeru: raziskave
pri belih in crnih otrocih v New Yorku so pokazale statisticno pomembno razliko v
obolevnosti zarahitisomPri iskanju vzroka za to so upotevali tudi dejstvo, da so bili kot crni

suznji nasiloiztrgani iz njihovega naravnega okoljain preseljeni v druge dele sveta, za katere
je znacilno drugacno podnebje.

V tropskem pasu crna barva koZe dobro varuje cloveka pred premocnimi UV Zarki, v
zmernem pasu Severne Amerike, (New Y orku) pa je ta zascita premocna.

Niti manj%a kolicin UV Zarkov ne prodre v kozo, kjer bi iz provitamina nastagjal vitamin D, Ki
nas Sciti pred rahitisom. Crni otroci zato veliko pogosteje zbolevajo za njim.
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|z tega se je porodila zanimiva podmena® o nastanku svetle koze belcev. Nas davni predniki
so vecinoma ziveli goli v tropskem pasu Afrike, zato so imeli varovalno crno polt. Ko so se
preselili naBliznji in Srednji vzhod ter Evropo, so zbolevali za rahitisom. Med njimi paso se
nadi posamezniki, ki so imeli zaradl dedne okvare svetlejSo koZo. Ti so manj zbolevali in so
zato imeli v povprecju vecjo Zivljenjsko
dobo.

Postopno so tedanji prebivalci s svetlo
koZo prevladali nad tistimi stemno in
v povprecno krajSem Zivljenju so imeli
tudi manj potomcev.

4 domneva ali mnenje
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6. Zakljucek

Namen tega seminarskega dela je bil dvojen: spoznati razlicne moznosti dela z Wordom in
izvedeti kaj vec o izbrani temi. O mutacijah sedaj vem bistveno vec, sgj so me in me Se vedno
zelo zanimgjo. V naravi se mutacije dogajgjo vsk dan in zato za znanstvenike na tem
podrocju ostgja Se veliko dela. Upam, da bomo kmalu price cloveku in Zemlji prijaznim
odkritjem na podrocju mutacij.
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10. Slikovno kazalo

dika 1: graficna ponazoritev izpada NUKIEOITAA. ...........ccueereiririiint s -6-
dlika 2: graficna ponazoritev Kromosomske MULACITE.........curveuirereeerieiris et -7-

11. Stvarno kazalo

—~ 0 v

adaptivna mutacija, - 5 - mutanti, - 4 -

albinizem, - 8 - mutirani osebki, - 4 -
“% I%
genom, - 7 - poliploidi, - 7 -

Genomske mutacije, - 7 -

Genske mutacije, - 6 - | R ||
| II rahitis, - 8 -

inducirane mutacije - 5 - S ||
K I spontane mutacije, - 5 -

Kromosomske mutacije, - 7 -
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