
ΘΕΜΑ 4 

4.1 Οι μεταλλάξεις είναι αλλαγές στο DNA, που προκαλούνται  από την επίδραση ειδικών

μεταλλαξογόνων  παραγόντων  ή  /  και  εντελώς  τυχαία,  σε  οποιοδήποτε  κύτταρο

(γεννητικό  ή  σωματικό).  Οι  μεταλλάξεις  στα  κύτταρα  του  ανθρώπου  σε  ένα  μεγάλο

βαθμό επιδιορθώνονται από τους ειδικούς επιδιορθωτικούς μηχανισμούς των κυττάρων.

Σε ορισμένες, όμως, περιπτώσεις παραμένουν στα κύτταρα και έτσι μεταβιβάζονται στα

θυγατρικά κύτταρα αυτών. 

α.  Να  διερευνήσετε  την  ικανότητα  μεταβίβασης  μιας  μετάλλαξης  από  γενιά  σε  γενιά

κυττάρων ή/και οργανισμών, αν αυτή   συμβεί σε ένα σωματικό κύτταρο του ανθρώπου

(μονάδες 3) και αν συμβεί σε ένα άωρο γεννητικό κύτταρο το οποίο πρόκειται να δώσει

γαμέτη (μονάδες 3).

β.  Στην  παρακάτω  αλληλουχία  DNA,  που  αποτελεί  το  αρχικό  τμήμα,  της  μη  κωδικής

αλυσίδας, ενός γονιδίου ανθρώπινου κυττάρου, που κωδικοποιεί ένα ένζυμο, εισάγονται 3

νουκλεοτίδια στο σημείο που υποδεικνύεται με το βέλος:

‘3–TAC-AAA- ↙ΑΑΤ-ATA-ACC-TCA-TCT-CCC….--5’

Να  διερευνήσετε  αν  η  συγκεκριμένη  μετάλλαξη  θα  επηρεάσει  σημαντικά  τη

λειτουργικότητα του ενζύμου, με δεδομένο ότι το γονίδιο εκφράζεται στα συγκεκριμένα

κύτταρα του ανθρώπου (μονάδες 6).
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4.2 Δύο επίδοξοι γονείς είναι ετεροζυγώτες στη κυστική ίνωση και στην έλλειψη ADA,

ασθένειες  που  εμφανίζουν  αυτοσωμικό  υπολειπόμενο  τύπο  κληρονομικότητας.  Η

κυστική  ίνωση  οφείλεται  σε  μεταλλάξεις  ενός  γονιδίου,  το  οποίο  κωδικοποιεί  μια

πρωτεΐνη, που είναι απαραίτητη για τη σωστή λειτουργία των επιθηλιακών κυττάρων

των πνευμόνων. Από την άλλη μεριά, η ADA είναι ένα ένζυμο που παίρνει μέρος στον

μεταβολισμό  των  πουρινών  στα  κύτταρα  του  μυελού  των  οστών  και  η  έλλειψή  της

οφείλεται συνήθως σε μετάλλαξη του γονιδίου που παράγει το ένζυμο αυτό, οδηγώντας

σε  ανεπάρκεια  του  ανοσοποιητικού  συστήματος.  Το  ζευγάρι,  γνωρίζοντας  το

βεβαρημένο  ιστορικό  της  οικογένειας  για  τις  δύο  γενετικές  νόσους  καταφεύγει  σε

γενετικό  σύμβουλο  και  στη  συνέχεια  σε  διαδικασία  εξωσωματικής  γονιμοποίησης.

Τελικά, μετά από πολλούς κύκλους πολλαπλής ωορρηξίας και με τεχνητή γονιμοποίηση

γονιμοποιούνται 32 ωάρια της γυναίκας με το σπέρμα του άντρα της. 

α. Να υπολογίσετε πόσα ωάρια αναμένεται να φέρουν μόνο το παθολογικό γονίδιο της



κυστικής  ίνωσης  και  πόσα μόνο το  παθολογικό  αλληλόμορφο για τη  σύνθεση της  ADA

(μονάδες 6)

β.  Αν τελικά από τα 32 ζυγωτά επιλεγούν εκείνα που οδηγούν μόνο σε  υγιή απόγονο,

προκειμένου να εμφυτευθούν τα δύο στη μητέρα, να εξηγήσετε πόσα από τα διαθέσιμα

ζυγωτά πληρούν τις προϋποθέσεις (μονάδες 7).
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