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Wstep

Ze wzgledu na bardzo szeroki zakres tresci ksztalcenia, wyktady
z przedmiotu biologia i genetyka dla kierunku kosmetologia nie maja na
celu wyczerpujacego omowienia wszystkich zagadnien, ale koncentruja
si¢ na przedstawieniu najbardziej ogoélnych zasad funkcjonowania
organizméw na rdznych poziomach oraz zmienno$ci organizmé6w pod
wpltywem Srodowiska. Bardziej szczegdtowo omdwione sa tylko wybrane
zagadnienia — kluczowe lub przedstawione tu jako przyklady.

Z rozwinigciem zasygnalizowanych tu tylko tematow, studenci ww.
kierunku spotkaja si¢ na ¢wiczeniach z biologii i genetyki oraz na
zajeciach z innych przedmiotow, m.in.: fizjologia i patofizjologia,
mikrobiologia i immunologia, podstawy alergologii, biofizyka, anatomia,
histologia, dermatologia.






1. Poziomy strukturalne budowy organizmow

Metabolizm to szereg reakcji chemicznych i przeksztalcen energii
w organizmach zywych.
Katabolizm - rozpad ztozonych zwiazkéw chemicznych z wydzieleniem

energii.
Anabolizm - synteza duzych czasteczek przy udziale energii.
Homeostaza - utrzymanie w roéwnowadze dynamicznej statoSci

srodowiska wewngtrznego zywego organizmu.

Entropia - wielko$¢ okreslajaca kierunek przebiegu spontanicznych
procesé6w w uktadach termodynamicznych.

II zasada termodynamiki mowi, ze w izolowanym uktadzie zamknigtym
termodynamicznie, entropia nie moze si¢ zmniejszac.

Mimo ogromnych osiagni¢¢ biologii, ze wzgledu na jego szczegdlny
charakter, trudno jest zdefiniowac przedmiot jej badan — zycie. Istniejace
definicje oparte sa raczej na syntetycznym opisie cech znanych nam form
zycia, niz na ogdlnym okresleniu zycia jako zjawiska fizycznego.

Zycie uznaje sig, wigc za forme uporzadkowania materii, cechujaca sie
metabolizmem umozliwiajacym homeostazg, wzrost i powielanie sig.

Zywy organizm jest ukladem, w ktorym rosnie lub utrzymuje sie
stopien uporzadkowania a wigc powstrzymany jest chwilowo lub nawet
odwrocony — wzrost entropii.

Oczywiscie mimo to, druga zasada termodynamiki nie jest naruszona —
do wzrostu uporzadkowania uktadu (organizmu zywego) pobierana jest
energia z zewnatrz, a sumaryczna entropia uktadu i jego otoczenia rosnie.

Budowg i funkcjonowanie organizméw zywych mozna omawia¢ na
kilku poziomach strukturalnych. Porzadkujac wedlug stopnia ztozonosci,
jest wigc poziom: fermionow, pierwiastkow (atomow), czasteczek,
komorek, tkanek, narzadow, uktadéw, organizméw, wreszcie populacji.

Fermiony — czastki elementarne, m.in. budulec protonéw, neutrondow.
Wyréznia si¢ fermiony elementarne (kwarki i leptony) i zlozone (np.
proton). Kwarkdow jest 12 (goérny u, dolny d, dziwny s, powabny ¢, spodni
b, szczytowy t, oraz ich 6 "anty" odpowiednikéw). Leptondw rowniez jest
12 (neutrino elektronowe, neutrino mionowe, neutrino taonowe, elektron,
mion, taon — i ich odpowiednie antyczastki). Ztozone to m.in. mezony
(kwark i antykwark), bariony (proton, neutron), zawierajace 3 kwarki,
jadro atomu wegla-13 (6 protondéw, 7 neutronéw) itd. Czastka ztozona
moze by¢ fermionem lub bozonem. Bozony (foton, gluon, grawiton(?),
bozon W, bozon Z, bozon Higgs'a(?) — znakiem zapytania oznaczono tu
czastki hipotetyczne) to czastki elementarne, jak fermiony, ale bozony
przenosza oddzialywania, fermiony — czastki materii. Bozon/fermion
rozréznia si¢ w zaleznosci od spinu. Hadrony to np. bariony, mezony —
czastki zbudowane z kwarkow o calkowitym tadunku elektrycznym.
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1.1. Pierwiastki budujace organizmy zywe

Przyjmuje sig, ze pierwsze pierwiastki powstaty, kiedy Wszech§wiat
ochlodzil si¢ wystarczajaco, aby protony i neutrony mialy zbyt mata
energi¢ do pokonywania sit jadrowych, ktore przyciagajac je do siebie,
utrzymuja jadra atomowe (dziato si¢ to w okoto 100 sekund po Wielkim
Wybuchu, w temperaturze ponizej 10' stopni; w temperaturze wyzszej
mogly istnie¢ tylko fotony, elektrony i neutrina oraz ich antyczastki,
atakze wolne protony i neutrony). Najpierw po polaczeniu jednego
protonu (czyli jadra atomu wodoru) i neutronu powstawat deuter (odmiana
wodoru — *H), potem przez przylaczenie nastepnego protonu i neutronu —
hel. Przylaczanie kolejnych protondw i neutronéw prowadzilo do
powstania cigzszych pierwiastkow, jak lit i beryl. Jednak byly to same
jadra atomoéw. Dopiero w milion lat pozniej temperatura spadta na tyle,
aby jadra i elektrony mogly utworzy¢ kompletne atomy. Atomy cigzsze,
jak wegiel i tlen, powstawaty dopiero po utworzeniu si¢ — pod wplywem
grawitacyjnego przyciagania si¢ wodoru i helu — gwiazd.

Sktad chemiczny wspotczesnych zywych organizmoéow jest konsekwencja
ich ewolucji od najwcze$niejszych form, powstalych w $rodowisku
o konkretnym sktadzie chemicznym.

Zatem w sktad organizmdéw wchodza gltdwnie lekkie pierwiastki dostepne
w atmosferze Ziemi (azot, tlen, woddr) oraz w najbardziej zewngtrznej
warstwie skorupy ziemskiej, np. tlen, wegiel, krzem, (glin), zelazo, wapn,
sod, magnez, potas, (tytan), przy czym pierwiastki w nawiasach
wprawdzie wystepuja do$¢ obficie w skorupie ziemskiej, jednak nie
zostaly wykorzystane w budowie organizmow zywych.

Pierwiastki chemiczne wchodzace w sklad chemiczny organizmoéow
zywych oraz ich sktad procentowy:

Tlen O — 65 % — jest sktadnikiem wigkszo$ci zwiazkéw organicznych,
ale jego duzy udziat procentowy w sktadzie chemicznym organizmow
zywych jest wynikiem jego obecnosci w wodzie. Jest niezbedny do
przeprowadzania fosforylacji oksydacyjnej. Chociaz jest pierwiastkiem
powszechnym, jednak wykazuje tendencj¢ do szybkiego wiazania si¢ w
zwiazki chemiczne. W stanie wolnym, w atmosferze, pojawit si¢ dzigki
pierwszym organizmom samozywnym, ktore wydalaty go jako produkt
przemiany materii. Obecnie jego poziom utrzymuje si¢ dzigki ciaglej
fotosyntezie. Moze wystgpowa¢ w formie atomowej (O) — niezwykle
aktywnej chemicznie, w formie ozonu (O3), najpowszechniej — w formie
0O,. Czasteczki O, z kolei wystgpuja w formie singletowej (O::0O, gdzie
kropki symbolizuja elektrony) lub trypletowej (-O--O-). Forma trypletowa
jest wigc podwojnym wolnym rodnikiem (posiada dwa niesparowane
elektrony), jednak to forma singletowa, jako mniej stabilna, jest
reaktywna forma tlenu.



Wegiel C — 18,5 % — podstawowy, szkieletowy sktadnik zwiazkow
organicznych. Choé w czystej postaci jest bardzo stabilny (izotopy '*C
oraz °C), jednak w odpowiednich warunkach wchodzi w zwiazki
chemiczne. Dzigki czterem elektronom na powtoce walencyjnej moze
tworzy¢ cztery wiazania chemiczne z innymi atomami (rzadziej jest
dwuwarto$ciowy). Bardzo istotna jego cecha, pozwalajaca na tworzenie
roznorodnych i bardzo zlozonych zwiazkéw chemicznych, jest tendencja
do katenacji, czyli tworzenia dtugich tancuchéw np. -C-C-C-.

Wodér H — 10 % — gdyby za kryterium kolejnosci przedstawiania
pierwiastkow wzia¢ ich liczbe¢ w zywym organizmie — wodor zajatby
pierwsze miejsce. Jest sktadnikiem wszystkich zwiazkéw organicznych
oraz wody. Jednak mala masa atomowa sprawia, ze w udziale
procentowym z punktu widzenia masy jest dopiero na 3 miejscu.

Azot N — 3 % — jest skladnikiem wielu zwiazkéw organicznych
(przede wszystkim grupy aminowe, m.in. w aminokwasach, zasady
azotowe m.in. kwasow nukleinowych).

Wapn Ca — na pigtym miejscu u organizméw budujacych szkielety:
sktadnik kos$ci, zebow. Niezbedny do funkcjonowania migéni.

Fosfor P — sktadnik kosci, sktadnik blon komoérkowych (fosfolipidow),
kwasow nukleinowych i przenosnikéw energii (np. ATP).

Potas K — obok sodu, chloru, wapnia — w formie jonowej jeden
z podstawowych sktadnikow elektrolitu wchodzacego w skiad ptynow
komoérkowych, tkankowych, wplywajacy na polaryzacje blon
plazmatycznych. Umozliwia m.in. funkcjonowanie tkanki nerwowej,
migsniowej.

Siarka S — wchodzi w sktad dwoch aminokwasow: metioniny, cysteiny.
Jej obecno$¢ pozwala np. na wytwarzanie mostkow dwusiarczkowych,
organizujacych trzeciorzedowa strukture biatek; patrz: zelazo.

S6d Na — odgrywa wazna role w regulacji ci$nienia osmotycznego;
patrz réwniez — potas.

Magnez Mg — sktadnik chlorofilu, krwi, ponad 300 enzyméw, migdzy
innymi kluczowych dla metabolizmu kwas6w nukleinowych.

Chlor CI — patrz: potas.

Zelazo Fe — zajmuje centralng pozycje w czasteczce hemu, sktadnika
hemoglobiny, mioglobiny, cytochroméw. Jako centrum zelazowo-
siarkowe tworzy grupy prostetyczne enzymoéw, takich jak nitrogenazy,
monooksygenazy, reduktazy.



Poza wymienionymi, w organizmach w mniejszej ilo$ci wystepuja
réwniez inne pierwiastki, np. J, Mn, Cu, Zn i inne. Nalezy pamigtaé, ze
w kazdym organizmie zywym najprawdopodobniej mozna znalez¢
réwniez wigkszo$¢ innych naturalnie wystepujacych na Ziemi pierwiast-
kow, ktorych atomy mogty tam trafi¢ przypadkowo.

1.2. Zwiazki chemiczne budujace organizmy zywe

Atomy wymienionych wcze$niej pierwiastkOw na ogot nie wystepuja
w organizmach w stanie wolnym (w formie obojgtnej elektrycznie czy
w formie jonow), lecz buduja zwiazki chemiczne nieorganiczne oraz
organiczne.

1.2.1. Woda

Podstawowym zwiazkiem nieorganicznym wyst¢pujacym w organizmach
zywych jest woda. Stanowi ona kilkadziesiat procent masy tkanek
czlowieka (ok. 65%, od 20% w tkance kostnej do 85% w tkance
moézgowej), u niektérych organizméw moze stanowi¢ powyzej 95% masy
ciala. Jest niezbedna do zapewnienia §rodowiska reakcji chemicznych
zachodzacych w komorkach, do transportu substancji, jest tez substratem
1 produktem wielu procesow metabolicznych. Wigkszo$¢ pierwiastkow
izwiazkéw chemicznych w organizmach, dzigki obecnos$ci wody,
wystepuje w formie jondéw, co bardzo silnie wptywa na ich wlasciwosci
fizyczne i chemiczne.

Woda w warunkach normalnych (ci$nienie 1 atmosfery, temperatura
0°C) jest ciecza. Jednak uktad jej czasteczek nie jest przypadkowy,
tworzy si¢ z nich struktura stabilizowana wiazaniami wodorowymi.

Dwa atomy wodoru tworza z atomem tlenu kat 104,45°. Ze wzgledu
na to 1 na duzo wyzsza elektroujemnos¢ tlenu niz wodoru, w czasteczce
wody tworza si¢ bieguny obdarzone réznymi fadunkami elektrycznymi
(w biegunie ujemnym — w okolicy atomu tlenu — statystycznie czgsciej
"przebywajq" elektrony), zatem czasteczka wody ma budowg polarnag —
jest dipolem.

Wiazanie wodorowe powstaje pomigdzy dwiema czasteczkami
zbudowanymi z atomoéw elektroujemnych 1 wodoru, bedacych stalymi
dipolami elektrycznymi. Nie sa to wiazania stabilne, wciaz ulegaja
zrywaniu i odtwarzaniu, co ok. 200 fs — femtosekund (107" s), jednak
wystarczajace do stworzenia przestrzennej sieci. Jedna czasteczka wody
moze utworzy¢ cztery wiazania wodorowe z innymi czasteczkami.
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Konsekwencje fizyczne istnienia tych wiazan oraz budowy polarnej
czasteczki wody sa bardzo duze. Dzigki nim wytlumaczyé mozna
charakterystyczne wlasciwosci fizyczne wody: jej zdolno$¢ do
rozpuszczania substancji, kohezje, adhezje, kapilarno$¢, napigcie
powierzchniowe itd.

Polarna budowa wody powoduje, ze wiele substancji tatwo si¢ w niej
rozpuszcza i/lub ulega dysocjacji elektrolitycznej. Jesli czasteczka (lub
atom) obdarzona jest tadunkiem elektrycznym — jest jonem (kationem
badz anionem) — czasteczki wody gromadza si¢ wokot niej, zblizajac sig
do niej biegunem o odwrotnej polaryzacji. Na przyktad, jesli w wodzie
znajdzie si¢ kation sodowy (Na'), zostanie otoczony czasteczkami wody
skierowanymi atomem tlenu (biegunem ujemnym) W jego strong.
Nastepnie otocza je kolejne warstwy czasteczek wody.

Jesli czasteczka substancji nie jest jonem, ale ma odpowiednia budowg
— moze zosta¢ otoczona przez czasteczki wody i rozerwana na kation
1 anion. Jest to zjawisko dysocjacji elektrolityczne;.

Tendencja do zblizania si¢ czasteczek wody do siebie dzigki
wigzaniom wodorowym nosi nazwe¢ kohezji. Dzigki tej sile wystepuje
zjawisko napigcia powierzchniowego. Czasteczki wody przyciagaja si¢
nawzajem, rozktad sit w takim uktadzie jest najbardziej stabilny, jesli
woda przyjmuje ksztalt o najmniejszej powierzchni kontaktu z innym
osrodkiem. Tak wigc np. spadajaca w powietrzu kropla wody przyjmuje
ksztalt kuli (inny ksztalt miatby wigksza powierzchnig). Jesli natomiast
woda znajduje si¢ w naczyniu - jej powierzchnia dazy do tego, aby by¢
ptaska, przeciwstawia si¢ probom odksztalcenia. Dzigki temu na
powierzchni wody mozna polozy¢ drobne, cigzsze od wody przedmioty;
sity wiazan wodorowych nie dopuszcza do "rozstapienia sig" czasteczek
wody pod nimi.

Adhezja to zdolno$¢ do zwilzania powierzchni, to jest przylegania do
nich. Dzieje si¢ tak dzigki przyciaganiu czasteczek, np. wody do
czasteczek innych zwiazkéw chemicznych. Czgsto wspomagane to jest
przez przyciaganie elektrostatyczne, w przypadku istnienia tadunku
elektrycznego na powierzchni, z ktora woda sig kontaktuje. Zjawisko to
mozna zaobserwowac¢ np. na krawedzi naczynia, w ktérym jest woda.
Powstaje tam menisk wklgslty — czasteczki wody zwilzajac S$ciany
naczynia "podciagaja si¢" po nich w gor¢ tak wysoko, az sily adhezji
zostang zréwnowazone przez sil¢ grawitacji 1 kohezji. Jesli jednak
naczynie jest wystarczajaco waskie (rurka) i masa wody w rurce bedzie
wystarczajaco mala — woda przemiesci si¢ w naczyniu wyzej. Jest to
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wynikiem dazenia sit kohezji do zminimalizowania pola powierzchni
przy statej objgtosci wody. Wytworzenie menisku w waskiej rurce
wyraznie zwigksza powierzchni¢ kontaktu z powietrzem (o$rodkiem,
z ktorym oddzialywanie wody jest duzo mniejsze niz z innymi
czasteczkami wody). Zatem, aby zapewni¢ korzystniejszy rozktad sit
wigzan wodorowych nastapi przemieszczenie wody w gorg. Wtedy sity
adhezji spowoduja przyleganie czasteczek wody do $cian rurki jeszcze
wyzej. Zjawisko to nosi nazwe kapilarnos$ci. Proces ten bedzie trwat do
chwili, kiedy sity adhezji 1 kohezji zostana zrownowazone przez sile
grawitacji — przyciagania stupa wody przez Ziemig.

Wiazania wodorowe odpowiedzialne sa rowniez za nietypowe
zachowanie si¢ wody w roznych temperaturach. Wigkszos¢ substancji
zmniejsza swoja objgtos¢é a zwigksza gestos¢ wraz ze spadkiem
temperatury. Woda najmniejsza objgtos¢ ma w temperaturze 4°C. Dalsze
ochtadzanie powinno prowadzi¢ do dalszego zblizania si¢ czasteczek
wody do siebie — jednak wiagzania wodorowe do tego nie dopuszczaja,
utrzymujac odlegtos¢ pomigdzy czasteczkami. Jest to przyczyna
paradoksalnego (cho¢ nie zaskakujacego, poniewaz jesteSmy do niego
przyzwyczajeni) zjawiska polegajacego na tym, ze woda w stanie statym
(16d) ma gestos¢ mniejsza niz w stanie skupienia cieklym i unosi si¢ na jej
powierzchni. Zjawisko to ma ogromne konsekwencje biologiczne: gdyby
16d byt ciezszy od wody - opadatby na dno i zima cata objgtos¢ jezior czy
wod przybrzeznych zamarzalaby az do dna, powaznie utrudniajac lub
nawet uniemozliwiajac istnienie wigkszosci organizméw. Natomiast
unoszac si¢ na powierzchni, 16d stanowi warstweg izolacyjna, utrudniajaca
zamarzanie nizszych warstw wody. W topniejacym lodzie czg$¢ wiazan
wodorowych ulega przerwaniu, czasteczki moga zblizy¢ si¢ do siebie —
woda zmniejsza objgtos¢. Po przekroczeniu 4°C z kolei objetose
stopniowo ro$nie, wskutek wzrostu energii kinetycznej czasteczek, a wigc
réwniez ich ruchliwosci.

Ostatnia wlasciwoscia wody, o ktorej wspomnimy w tym miejscu,
bedaca konsekwencja istnienia wigzan wodorowych, jest niezwykle
wysokie ciepto wlasciwe wody. Wynosi ono 4,184 J/g/°C (= 4,1899
J/g/°K). Oznacza to, ze aby podgrza¢ np. kilogram wody o 1°C trzeba
dostarczy¢ ok. 2x wigcej energii niz do wzrostu temperatury kilograma
np. glicerolu albo alkoholu etylowego o 1°C, a 33x wigcej niz
w przypadku otowiu. Wyjatkowo duze ciepto wtasciwe wody sprawia, ze
stosunkowo trudno jest zakloci¢ temperaturg¢ Zywego organizmu -
ztozonego w wigkszej czg$ci z wody. Ocieplenie czy ochtodzenie
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srodowiska musi by¢ stosunkowo duze i musi trwaé stosunkowo dtugo,
zeby temperatura organizmu ulegla zmianie. Ponadto, wysokie cieplo
wlasciwe wody jest przyczyna ztagodzenia klimatu Ziemi. Latem wielkie
masy wod — jezior, morz — nagrzewaja si¢, magazynujac ogromne ilosci
energii, zima — energia ta jest stopniowo oddawana, ogrzewajac
otaczajace lady.

Wysokie jest takze ciepto parowania wody, czyli energia potrzebna do
przejscia ze stanu skupienia cieklego w stan gazowy. Dzigki temu, bardzo
efektywne jest chlodzenie si¢ organizméw przez wydzielanie wody na
powierzchnig, co prowadzi do jej parowania i dzigki temu — tracenia
ciepta.

1.2.2. ZwiazKki organiczne budujace organizmy zywe

Lipidy (tluszcze) sa estrami kwasow tluszczowych 1 glicerolu.
Wiazanie estrowe tworzy si¢ pomiedzy grupa hydroksylowa (-OH)
glicerolu a grupa karboksylowa (-COOH) kwasu tluszczowego (ta reakcja
chemiczna nosi nazwg estryfikacji).

Podzieli¢ je mozna ze wzgledu na pochodzenie (roslinne, zwierzece),
na stan skupienia (ciekte, state), na budowe (m.in. proste, ztozone; w ich
sktad wchodza nie tylko kwasy thuszczowe, lecz cze¢$¢ grup hydroksylowych
glicerolu jest podstawiona np. reszta kwasu fosforowego — w fosfolipidach),
wreszcie ze wzgledu na liczbg wiazan podwdjnych pomigdzy atomami
wegla w lancuchach kwasow tluszczowych na nasycone i1 nienasycone
(w zalezno$ci od polozenia wigzania nienasyconego od konca tancucha,
np. ® —omega — 3, 6, 9).

Lipidami sa takze lipidy izoprenowe, do ktorych nalezy cholesterol.
Izopren jest pigciowgglowym weglowodorem, wchodzacym w skiad
czasteczki tych lipidow. Moze on ulega¢ polimeryzacji, tworzac skwalen
— prekursor cholesterolu. Cholesterol jest niezbgdny do budowy bton
plazmatycznych, syntezy witaminy Ds;, hormonoéw steroidowych
(ptciowych 1 kortyzonu) oraz niezbedny do funkcjonowania uktadu
nerwowego (jako sktadnik mieliny i synaps).

Fosfolipidy charakteryzuja si¢ tym, ze jedna z grup hydroksylowych
glicerolu podstawiona jest reszta kwasu fosforowego, zwigzanego
z dodatkowa czasteczka zwiazku organicznego, najczesciej choling (ryc. 1).
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* |H H CH,
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fosforowego

0-0 0-0 ||0-1-0
P, P

H-C-O
H reszty kwasow
tluszczowych

Rye. 1. Budowa czasteczki fosfolipidu

Ze wzgledu na budowg, czasteczka fosfolipidu ma amfipatyczne
(tj. dwojakie) wilasciwosci wobec wody. Mozna wyr6zni¢ glowe
fosfolipidu, ztozona z czasteczki glicerolu, reszty kwasu fosforowego
icholiny, oraz dwa ogony zbudowane z reszt wyzszych kwasoéw
thuszczowych. Glowa ma tendencje do otaczania si¢ czasteczkami wody,
jest hydrofilowa ("lubiaca wodg"), natomiast ogony sa hydrofobowe.
Zatem w obecnosci wody, czasteczka fosfolipidu przyjmuje zawsze takie
polozenie, zeby gtowa zwrdcona byta w strong wody, a ogony — w strong
przeciwna. Jesli na powierzchni¢ wody dostanie si¢ wigksza liczba
czasteczek fosfolipidow — utworza one warstwg zwrocona hydrofilowymi
glowami w strong wody. JeSli natomiast duza ilo$¢ czasteczek
fosfolipidow zostanie otoczona woda ze wszystkich stron — utworza one
sfer¢ z hydrofilowa powierzchnia 1 hydrofobowym wngtrzem. W sytuacji,
kiedy woda bedzie zard6wno na zewnatrz, jak i wewnatrz takiej struktury,
powstanie spontanicznie dwuwarstwowa blona fosfolipidowa, w ktorej
hydrofobowe ogony z kwasow ttuszczowych beda zwrocone do siebie
(w strong ogondéw fosfolipidow drugiej warstwy), natomiast glowy —
na zewnatrz w zewngtrznej warstwie, do wngtrza w wewngtrzne;.

Do lipidow naleza takze sfingolipidy (pochodne sfingozyny), do
ktorych zalicza si¢ sfingomieliny, gangliozydy, glikosfingolipidy
1 szczegolnie istotne dla naskorka — ceramidy.

Weglowodany (cukry) sa zwiazkami organicznymi o og6lnym
sumarycznym wzorze chemicznym C,H»,0O, (z wyjatkami). Wystepuja
w postaci pojedynczych czasteczek (monomerdow), jako cukry proste
(monosacharydy) lub jako wigksze czasteczki, w ktorych monomery
polaczone sa ze soba wiazaniem glikozydowym (ryc. 2). Jest ono
utworzone pomigdzy anomerycznym atomem wegla jednej czasteczki
cukru prostego a atomem tlenu grupy hydroksylowej drugiej czasteczki
(powstaje wiazanie O-glikozydowe). Czesto anomeryczny atom wegla
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jednej czasteczki cukru prostego moze by¢ tez potaczony z atomem azotu
grupy aminowej drugiej czasteczki (powstaje wiazanie N-glikozydowe).
W reakcjach tych najczesciej biora udziat grupy funkcyjne I atomu wegla
jednej czasteczki 1 IV atomu drugiej czasteczki. Atom wegla anomeryczny
to ten, przy ktérym grupa hydroksylowa moze zajmowac pozycje po
réznych stronach czasteczki, dzigki czemu cukry moga wystepowac
w odmianach stereoizomerycznych.

W zaleznosci od liczby monomeréw, w czasteczce wyrdznia si¢
dwucukry (disacharydy), trojcukry (trisacharydy), cukry ztozone z wigkszej
liczby monomerow (oligosacharydy i polisacharydy).

a)

N v

H—¢—0H CH,OH
HO-C-H
H-C-OH
H-G~OH HO OH
H-C-OH

b)

Ryc. 2. Budowa weglowodandéw: a) budowa czasteczki D-glukozy w formie
fancuchowej i cyklicznej (pierscieniowej), b) budowa czasteczki
dwucukru maltozy. Wiazanie glikozydowe wycieniowano. W razie
jego hydrolizy powstatyby dwie czasteczki glukozy

Do cukroéw prostych naleza:

triozy (3 atomy wegla): aldehyd glicerynowy, dihydroksyaceton,
tetrozy (4 atomy wegla): treoza, erytroza,

pentozy (5 atomoéw wegla): ryboza, deoksyryboza, rybuloza,
heksozy (6 atomow wegla): glukoza, fruktoza, galaktoza.
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Disacharydami sa m.in.:
— sacharoza (fruktoza + glukoza),

— laktoza (D-galaktoza + D-glukoza),
— maltoza (glukoza + glukoza, wiazanie a-1,4-glikozydowe),
— celobioza (glukoza + glukoza, wiazanie -1,4-glikozydowe).

Do polisacharydéw zaliczamy m.in.:

— skrobi¢ (glukoza + glukoza, wiazanie a-1,4-glikozydowe) stanowiaca
podstawowy material zapasowy w komorkach roslinnych, wystepujaca
w postaci amylozy i amylopektyny (z rozgatgzionymi taficuchami),

— glikogen (glukoza + glukoza, wiazanie o-1,4-glikozydowe i1 a-1,6-
glikozydowe) o silnie porozgatezianych czasteczkach, stanowi materiat
zapasowy w komorkach zwierzgcych,

— celulozg ((glukoza + glukoza),, n = kilkanascie-kilkaset tysigcy;
wiazanie B-1,4-glikozydowe), bedaca podstawowym sktadnikiem $cian
komoérkowych,

— pektyny,
— chityng.

Weglowodany moga taczy¢ si¢ z innymi zwigzkami organicznymi,
biatkami lub lipidami, tworzac glikoproteiny lub glikolipidy.

Weglowodany sa podstawowym materialem energetycznym dla
komorek. Szczegdlne miejsce zajmuje w metabolizmie glukoza, tatwa do
roztozenia na zwiazki prostsze, a takze do spolimeryzowania w wielocukry
peliace funkcje strukturalne lub bedace energetycznym materialem
Zapasowym.

Bialka zbudowane sa z podjednostek — aminokwasow.

Aminokwasy sa zwiagzkami organicznymi, zawierajacymi w czasteczce
grupy funkcyjne: aminowa (-NH;) 1 karboksylowa (-COOH) (ryc. 3).

W przyrodzie wystgpuje ponad 300 aminokwasow, ale wyrdznia si¢ 20
stanowiacych podstawowy budulec biatek budujacych organizmy zywe.
Tylko tych 20 aminokwasow jest kodowanych w DNA. Moga one
wystgpowaé w podstawowej formie lub ulegaé przeksztatceniom (np.
przez dodanie grup funkcyjnych), co zwigksza liczbg¢ aminokwasoéw
obserwowanych w komorkach.
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Aminokwasy o hydrofobowych tancuchach bocznych:

OH OH

OH
OH ) 7 ° °
OH \. O NH, NH, oH
OH o 0 2 NH, o]
(¢} NH, NH, = NH,
NH, s\ NH <\ %
OH
Alanina Leucyna lzoleucyna  Metionina Fenyloalanina  Tryptofan Tyrozyna Walina
A (Ala) L (Leu) 1 (lle) M (Met) F (Phe) W (Trp) Y (Tyr) V' (Val)
Aminokwasy z fadunkiem elektrycznym na tancuchach bocznych:
OH OH
o OH o OH OH
NH —
? © —NH, Nz o ° NH
—NH, 2
H NG Vand —
— N\ ANH (0]
HZN {‘ 2 NH3+ [e] o
NH,*
Kwas Kwas
Arginina Histydyna Lizyna asparaginowy glutaminowy
R (Arg) H (His) K (Lys) D (Asp) E (Glu)
Pozostate:
OH
0
OH OH NH
o OH OH o 2
NH, OH OH o o NH,
O:<— (0] NH, NH, o=
NH, NH — =0
SH 2 HO NH,
OH NH,
Cysteina Glicyna Prolina Seryna Treonina Asparagina Glutamina
C (Cys) G (Gly) P (Pro) S (Ser) T (Thr) N (Asn) Q (Gln)

Ryc. 3. Aminokwasy kodowane bezposrednio przez DNA. Wyrdzniono tu
aminokwasy zawierajace siarke; dzigki jej obecnoSci tworzone sa
mostki dwusiarczkowe (-C-S-S-C-), kiedy dwie czasteczki cysteiny
acza sig takim mostkiem powstaje cystyna

Aminokwasy moga laczy¢ sig¢ ze soba, tworzac wiazanie peptydowe
pomiedzy grupa aminowa jednego a karboksylowa drugiego aminokwasu
(ryc. 4). W miarg dotaczania kolejnych aminokwaséw moéwimy o peptydach,
polipeptydach, wreszcie o biatkach.
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grupa aminowa grupa karboksylowa wigzanie peptydowe

H
OH NH, OH N  NH,
N / N /N

— + — — —_
/;: C C\ //C C //C C\ + HO
o c o ¢ C
glicyna alanina dwupeptyd

glicynoalanina

Ryec. 4. Wiazanie peptydowe

Dhugo$¢ tancucha aminokwaséw w biatku moze siggac setek tysiecy,
amasa czasteczkowa — milionéw a.jm. Kolejnos¢ aminokwasow
w tancuchu decyduje o wlasciwosciach bialka, a jest ona zdeterminowana
przez sekwencje¢ nukleotydow w DNA kodujacym je. Zatem istnienie
biatek jest $ciSle zwiazane z kwasami nukleinowymi; biatka w komorce
moga powstac tylko przy udziale aparatu translacyjnego.

Aminokwasy w czasteczce biatka moga ulega¢ modyfikacjom, moga
réwniez przylaczaé inne substancje (np. weglowodany, jony metali itd.).

Organizm cztowieka ma zdolnos$¢ produkcji niektorych aminokwasow
przez przeksztalcanie innych zwiazkéw chemicznych, jednak dla czg$ci
z aminokwasOw nie istnieja u ludzi szlaki syntezy. Naleza do nich:
fenyloalanina, izoleucyna, leucyna, lizyna, metionina, treonina, tryptofan
1 walina. Ponadto, cysteina, tauryna, tyrozyna, histydyna i arginina nie sa
W wystarczajacym stopniu syntetyzowane u dzieci. Dopiero z czasem
powstaja odpowiednie szlaki metaboliczne, ktére umozliwiaja ich syntezg
u ludzi dorostych.

Wraz ze wzrostem wielko$ci czasteczek pojawiaja si¢ w biatkach
kolejne rzedy struktury.

Struktura pierwszorzgdowa to kolejnos¢ aminokwasow w tancuchu.

Struktura drugorzgdowa powstaje, gdy pomiedzy grupami -NH a >CO
réznych aminokwasOw tworza si¢ wiazania wodorowe, skrecajac caty
tancuch. Najczgsciej wystegpujaca struktura drugorzedowa jest helisa alfa
(a-helisa).

Struktura trzeciorzedowa powstaje, gdy w czasteczce biatka dodatkowo
wytwarzaja si¢ mostki dwusiarczkowe (-S-S-) pomigdzy aminokwasami
siarkowymi (cysteina 1 metioning). Powstaja wtedy na tancuchu biatkowym
petle.

Struktura czwartorzedowa dotyczy juz nie jednej czasteczki biatka, ale
kilku potaczonych. Dodatkowo, przylaczone moga by¢ elementy
niebiatkowe, jak weglowodany, lipidy, zwiazki nieorganiczne (np. kwas
fosforowy).
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Biatka moga petni¢ w komorkach funkcje strukturalne, enzymatyczne,
receptorowe, energetyczne.

Kwasy nukleinowe zostana omoOwione w czg$Sci poswigcone]
genetyce, w rozdziale 3.2.1.

1.3. Budowa komorki

Szacuje sig, ze zycie na Ziemi powstato okoto 3,7 mld lat temu, z martwej
materii organicznej.

Dzigki pracom A. I. Oparina, J. B. S. Haldane'a, a potem S. L. Millera oraz
H.C. Urey’a oraz S. W. Foxa wiadomo, ze jesli mieszaning gazéow
odpowiadajaca atmosferze Ziemi sprzed 3,5-4 mld lat (gldéwnie metan,
para wodna, amoniak, wodoér) podda si¢ dzialaniu wyladowan
elektrycznych symulujacych blyskawice - otrzyma si¢ zlozone zwiazki
organiczne. Doswiadczenia te wzbogacono doktadajac inne proste, a takze
dostgpne wowczas substraty i katalizatory (np. tlenki metali wystgpujace
naturalnie w itach). Otrzymano m. in. wszystkie aminokwasy oraz zasady
azotowe (najbardziej ztozony sktadnik kwasow nukleinowych). Z tych
zwiazkow organicznych spontanicznie powstaja zlozone wieloczastecz-
kowe uktady: koacerwaty, mikrosfery (wieloczasteczkowe uktady zdolne
do spontanicznego przylaczania kolejnych czasteczek, dzielace si¢ po
osiagnigciu okreslonego rozmiaru).

Postuluje si¢ mozliwos$¢, ze zycie powstato poza Ziemia, np. na Marsie,
izostalo na Ziemi¢ przeniesione na odlamkach skal wyrzuconych
z powierzchni Marsa przez kolizje z kometami. Jest to jedna z hipotez, nie
ma jednak wptywu na sam przebieg biogenezy, tylko na jej lokalizacjg.
Istnieje roéwniez teoretyczna mozliwos$¢ istnienia zycia opartego o meta-
bolizmy catkowicie inne niz znane nam, na przyktad oparte na krzemie.
Jednak jedyne organizmy zywe, jakie dotad odkryto, przeprowadzaja
klasyczny metabolizm oparty na weglu.

Najstarsza odkryta pozostato$¢ mikroorganizmu prokariotycznego jest
datowana na okres sprzed 3,5 mld lat.

1.3.1. Budowa i wlasciwosci blon plazmatycznych

Jak opisano wczes$niej, niektoére zwiazki chemiczne (np. lipidy,
fosfolipidy) w srodowisku wodnym, wskutek oddziatywan hydrofobowych
1 sil napigcia powierzchniowego, spontanicznie tworza skomplikowane
struktury. Jedng z odmian takich struktur jest pgcherzyk otoczony btona
fosfolipidowa.

Taka btona stanowi podstawe struktury btony plazmatycznej, ktora jest
niezwykle istotnym elementem budowy organizméw zywych, zaréwno
jedno- jak 1 wielokomorkowych: otacza ona kazda komorke, buduje
wszystkie organelle komorkowe. Jej podstawowy model budowy jest
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identyczny u wszystkich organizmow, nie zmienit si¢ w istotny sposoéb w
przebiegu ewolucji — od bakterii po krggowce. Zajmuje tez szczegdlne
miejsce w kodzie genetycznym: ponad 30% aktywnego genetycznie DNA
koduje biatka zwiazane z budowga blon plazmatycznych.

Obecnie istniejacy model budowy btony plazmatycznej, model ptynnej
mozaiki stworzyli S.J. Singer i G. Nicolson w 1972 roku. Zaktada on
istnienie podwdjnej warstwy czasteczek fosfolipidow, zwroconych do
siebie ogonami z reszt wyzszych kwaséw tluszczowych, a glowami
(reszta kwasu fosforowego i cholina) — w strong otaczajacej wody. Wsrdd
lipidow budujacych btong plazmatyczna wyrdézni¢ mozna fosfolipidy,
glikolipidy 1 steroidy (cholesterol stanowi ok. 30% lipidow budujacych
btong). Lancuchy weglowe kwasow thuszczowych, budujace czasteczki
lipidow wystepujacych w blonach plazmatycznych, zawieraja zwykle
16,18 Iub 20 atoméw wegla. Warstwy lipidow stabilizowane sa
niekowalencyjnymi oddzialywaniami pomi¢dzy ogonami lipidow. Ptywaja
w nich kompleksy biatkowe (lipidy w tych warunkach sa ciecza; maja
strukture cieklych krysztaléw). Biatka btonowe moga by¢ zatopione w
warstwie lipidow (biatka integralne) lub nawet przenika¢ obie warstwy
(biatka transbtonowe), lub ptywaé po ich powierzchni (biatka powierzch-
niowe). Biatka blonowe moga spetnia¢ rézne funkcje: moga to by¢ biatka
receptorowe, strukturalne — stabilizujace sama btong lub kotwiczace
elementy cytoszkieletu komorki, biatka enzymatyczne, biatka budujace
kanatly blonowe itd. Ogotem bialka stanowia przecigtnie polowg masy
btony plazmatyczne;.

Na powierzchni btony wystepuja réwniez weglowodany zwiazane
z biatkami lub lipidami, tworzac glikokaliks.

Biologiczna funkcja blony plazmatycznej jest z jednej strony
oddzielanie wewngtrznego S$rodowiska od zewnetrznego, z drugiej —
zapewnienie kontrolowanego kontaktu z nim. Aby zachowa¢ odrgbno$¢
srodowiska wewngtrznego, btona plazmatyczna nie moze pozwoli¢ na
swobodna dyfuzje substancji. Jednak transport okreslonych zwiazkéw
chemicznych czy jondw, jest konieczny dla podtrzymywania metabolizmu.

Przez dwie warstwy fosfolipidow stosunkowo tatwo przedostaé sig
moga tylko czasteczki male, rozpuszczalne w thuszczach (musza pokonac
dwie warstwy lipidowych "ogondéw" zbudowanych z kwaséw ttuszczo-
wych), oboje¢tne elektrycznie (na powierzchni blon plazmatycznych
czesto jest tadunek elektryczny). W praktyce wigc przepuszczalnos$¢ jest
ograniczona do gazoéow (O,, N,, CO;), mocznika, niektérych rozpusz-
czalnikdw organicznych. Taki rodzaj transportu — dyfuzja w kierunku
zgodnym z gradientem stgzen — nosi nazwe transportu biernego.
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Transport ulatwiony rowniez jest zgodny z gradientem st¢zen, ale
dotyczy czasteczek wigkszych i/lub nierozpuszczalnych w thuszczach.
W takim przypadku nie jest mozliwe przenikanie bezposrednio przez
warstwy fosfolipidow, transport umozliwiaja czasteczki biatek transpor-
tujacych wbudowanych w btong. Moga one albo bezposrednio przenosic¢
czasteczki taczac si¢ z nimi po jednej stronie btony, wykonujac obrot
1 uwalniajac je po drugiej stronie, albo budowa¢ kanaty blonowe, ktérymi
moga przeplywac niewielkie czasteczki obdarzone tadunkiem elektrycznym.

Czasem jednak zachodzi koniecznos$¢ transportu substancji w kierunku
przeciwnym do gradientu stgzen. Aby przezwycigzy¢ ten gradient,
odbywac¢ si¢ to musi z naktadem energii. Taki rodzaj transportu nosi
nazwe transportu aktywnego. W tym przypadku konieczna jest
obecno$¢ biatka (uktadu biatek) przenoszacego czasteczki przez blong
plazmatyczna, wykazujacego rowniez aktywnos¢ ATP-azowa (czyli
zdolno$¢ do hydrolizy ATP na ADP i reszt¢ fosforanowa, z uwolnieniem
energii). Energia uwolniona w hydrolizie ATP zuzywana jest na
przeniesienie czasteczki (czy innego indywiduum chemicznego, np.:
atomu, jonu) wbrew gradientowi stezen. W rozdziale 2.2.2.1. ten rodzaj
transportu zostanie oméwiony doktadniej, na przyktadzie pompy sodowo-
potasowe;j.

Transport pecherzykowy (cytoza) polega na otaczaniu materiatu
btona plazmatyczna, wskutek czego powstaje pecherzyk, przesuwany
ruchem cytoplazmy i/lub elementami cytoszkieletu w docelowe miejsce.
Wyréznia si¢ endocytoze (kierunek transportu do wngtrza) oraz
egzocytozg (usuwanie niepotrzebnych elementow badz wydzielanie
substancji na zewnatrz). Odmianami endocytozy sa fagocytoza,
polegajaca na wchtanianiu duzych obiektow, oraz pinocytoza, dotyczaca
substancji o matych rozmiarach, rozpuszczonych w wodzie.

1.3.2. Organelle komérkowe

W kazdej komoérce zachodza bardzo réznorodne i liczne reakcje
chemiczne, okreslane jako metabolizm komorkowy. Sa to reakcje syntezy
lub rozkladu, utleniania lub redukcji. Wymagaja one okreslonych
enzymoOw 1 okreslonego srodowiska, np. odpowiedniego pH, réznego dla
réznych reakcji. Dlatego konieczne jest wydzielenie w komorce
przedzialow (kompartmentéw), w ktorych beda odpowiednie warunki dla
konkretnych reakcji chemicznych. Przedziaty takie sa utworzone
podobnie jak cala komorka - z pecherzyka zbudowanego przez btong
plazmatyczna. Ze wzgledu na m.in. sity napigcia powierzchniowego
przyjmuja one ksztatt kulisty, jesli konieczna jest duza powierzchnia —
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bardzo sptaszczonych pecherzykow, czasem polaczonych kanalikami.
Struktura taka, wyspecjalizowana do okreslonej funkcji, nosi nazweg
organellum komdrkowego.

Doktadny opis budowy i funkcjonowania organelli (ryc. 5) stanowi
przedmiot zainteresowania histologii, tutaj zamieszczone zostanie tylko
krotkie zestawienie najwazniejszych ich cech, konieczne dla p6zniejszego
zrozumienia funkcjonowania np. tkanki mig$niowej, nerwowej czy tez
procesOw genetycznych.

Siateczka srédplazmatyczna gtadka - miejsce syntezy lipidow, metabolizmu weglowodanow, oraz modyfikacji potranslacyjnych biatek

Siateczka $radplazmatyczna szorstka, rybosomy - miejsce syntezy biatek

Jadro komarkowe - miejsce syntezy DNA oraz mRNA

Lizosom - trawienie wewnatrzkomorkowe
Peroksysom - reakcje utleniania i redukcji

Mitochondrium - [3-oksydacja kwaséw tuszczowych, cykl Krebsa, synteza ATP

Aparat Golgiego - synteza blon plazmatycznych, modyfikacje substancji tworzonych w siateczce srodplazmatycznej

Ryec. 5. Lokalizacja podstawowych funkcji metabolicznych w poszczegolnych
organellach komorki zwierzecej

Rybosomy nie sa typowymi organellami — nie sa zbudowane z bton
plazmatycznych. Sa raczej kompleksami enzymatycznymi, ktorych
funkcja jest synteza bialek. Rybosom (o statej Svedberga 80S)
zbudowany jest z podjednostki matej — 40S 1 duzej — 60S (state
Svedberga nie sumuja si¢ algebraicznie — nie odnosza si¢ do masy,
ale raczej do tempa sedymentacji). Czgsto wystepuja na powierzchni
siateczki §rodplazmatycznej szorstkiej, otoczki jadrowej lub w postaci
polirybosomow, polaczonych czasteczka mRNA. Budowa 1 funkcje
rybosomow zostana przedstawione szerzej w rozdziale dotyczacym
translacji (rozdz. 3.2.6.).
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Siateczka Srodplazmatyczna szorstka (lub ziarnista; reticulum
endoplazmatyczne szorstkie, RER — od ang. rough endoplasmic
reticulum) — ukfad silnie sptaszczonych pecherzykow/ cystern, lezacych
réwnolegle do siebie, potaczonych krotkimi kanalikami. Prawdopodobnie
sa rowniez polaczone z otoczka jadrowa, ktorej zewngtrzna warstwa
ptynnie przechodzi w btong plazmatyczna budujaca RER. Na zewngtrznej
powierzchni btony RER zakotwiczone sa liczne rybosomy, w miejscach
wyznaczonych przez biatkowe kompleksy. Gltowna funkcja RER jest
synteza biatek.

Siateczka Srodplazmatyczna gladka (reticulum endoplazmatyczne
gladkie, SER — od ang. smooth endoplasmic reticulum) jest potaczona
funkcjonalnie z RER — odbywa si¢ w niej dojrzewanie bialek, a takze
synteza lipidow (strukturalnych — blon plazmatycznych i np. hormonow
steroidowych) oraz czg$¢ metabolizmu glukozy. SER zbudowana jest
z sieci rozgalgzionych kanalikow.

Aparat Golgiego realizuje kolejne etapy syntezy bialek oraz lipidow,
mianowicie ich fosforylacje, glikozylacje, dodawanie grup funkcyjnych.
Jest zbudowany z diktiosomow, czyli uktadow roéwnolegle sptaszczonych
cystern. Produkty metabolizmu aparatow Golgiego sa otaczane
pecherzykiem i wedruja przez cytoplazm¢ do miejsca przeznaczenia.
Jednym z rodzajow takich pegcherzykow sa pecherzyki hydrolazowe,
wypelione enzymami hydrolitycznymi.

Lizosomy powstaja przez zlanie si¢ (fuzjg) pecherzykéw hydrolazowych
z pecherzykami zawierajacymi substancje przeznaczone do trawienia.
Moga to by¢ substancje pochodzace z zewnatrz komorki, ktére ulegly
endocytozie, badz niepotrzebne juz elementy komodrkowe. Lizosomy
posiadaja bardzo specyficzna blong otaczajaca je musi ona by¢ odporna
na trawienie enzymami zawartymi wewnatrz pecherzyka, ponadto
znajduja si¢ w niej liczne uktady pompy protonowej, transportujacej do
wnetrza protony (kationy wodorowe, H'). Jest to niezbedne do
zapewnienia niskiego pH, optymalnego dla dziatania enzymow.

Peroksysomy - struktury podobne do lizosomow, ale o mniejszej
srednicy, zawierajace enzymy nalezace do klasy oksydoreduktaz (katalazy,
peroksydazy). Biora udziat w detoksykacji komorki (unieczynniaja
toksyny przez utlenienie, ewentualnie redukcj¢) oraz w metabolizmie
lipidéw (B-oksydacja kwasow ttuszczowych, metabolizm cholesterolu).
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Proteasomy sa kompleksami enzymatycznymi trawiacymi biatka
komorkowe. Nie wszystkie elementy mozna otoczy¢ blong plazmatyczna,
co jest konieczne w przypadku trawienia przy udziale lizosomow.
Przeprowadzana jest wtedy pozalizosomalna hydroliza przy udziale
proteaz budujacych proteasomy. Hydroliza taka dotyczy wytacznie biatek
oznaczonych uprzednio w tym celu biatkiem ubikwityna.

Komorka otoczona jest blong komérkowa. Jest to blona plazmatyczna
zbudowana z dwoch warstw lipidow. Podobna btona buduje dotychczas
wymienione organelle (poza rybosomami oraz proteasomami). Istnieja
jednak organelle posiadajace dwie takie blony, a wigc 4 warstwy lipidowe.

Przypuszcza si¢, ze w procesiec ewolucji powstaly one przez
endosymbiozg. Jest to powszechne zjawisko np. wsréd bakterii: jedna
komorka na drodze fagocytozy pochtania druga, lecz jej nie trawi, obie
czerpia korzysci ze wspdlnego zycia. Nalezy zwrdci¢ uwage, ze w ten
sposob powstaje uktad dwoch blon komorkowych, przypominajacy uktad
blon otaczajacy organelle, o ktorych mowa. Obecnie funkcjonujaca
organellarna teori¢ endosymbiontyczna zaproponowata L. Margulis w roku
1966 (rozwinigcie obserwacji A. Schimpera i K. Mereszkowskiego).
Uwaza sig¢, ze mitochondria powstaty z bakterii tlenowych, a chloroplasty z
bakterii fotosyntetyzujacych, wchtonigtych przez komoérke gospodarza, ale
nie strawionych. Doskonalona przez setki milionow lat mutualistyczna
wspotpraca doprowadzita do przeksztalcenia ich w obecnie obserwowane
organelle. Teori¢ t¢ potwierdza budowa blon plazmatycznych tych
organelli, obecnos¢ autonomicznego DNA i podobienstwo budowy do
organizméw jednokomorkowych.

Mitochondria sa kulistymi badZ wydluzonymi, owalnymi strukturami
otoczonymi dwiema (podwdjnymi) btonami plazmatycznymi. Btona
zewngtrzna jest gladka, posiada liczne biatka ulatwiajace transport (tzw.
poryny). Blona wewngtrzna jest silnie sfaldowana, tworzac rurki lub
grzebienie. Jest dodatkowo wysycona fosfolipidem kardioliping, co
zmniejsza jej przepuszczalnos¢. Skutkiem takiej charakterystyki bton jest
powstawanie duzych gradientdw st¢zen niektorych substancji w prze-
dziatach utworzonych przez te btony, np. kationdéw wodorowych.
Na powierzchni wewngtrznej btony zlokalizowane sa enzymy tancucha
oddechowego (dehydrogenazy oraz oksydazy cytochromowe). Wngtrze
mitochondrium wypelione jest macierza mitochondrialng, zawierajaca
enzymy [B-oksydacji kwasow ttuszczowych 1 cyklu kwasu cytrynowego.
Ponadto, mitochondria wyposazone sa we wilasny uklad syntezy bialek —
z DNA, rybosomami 1 wszelkimi koniecznymi enzymami. Podstawowa
funkcja mitochondriow jest uwalnianie energii wigzan chemicznych
1 magazynowanie jej w wiazaniach fosforanowych w ATP, dzigki
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obecnosci uktadu syntazy ATP. Doktadniej procesy te zostang omdowione
w rozdziale dotyczacym metabolizmu komoérkowego (rozdz. 2.1.2.).

W komorkach eukariotycznych zdolnych do fotosyntezy (bakteryjnych,
ros$linnych) wystepuja plastydy (leukoplasty, chromoplasty, chloroplasty).
Sa to rowniez organelle otoczone dwiema dwuwarstwowymi btonami
plazmatycznymi. Ich funkcje zostang pokrétce przedstawione w rozdziale
dotyczacym metabolizmu komoérkowego (rozdz. 2.1.2.).

W niemal wszystkich komoérkach (z wyjatkiem niektérych komorek
organizméw wielokomorkowych) wystepuje jadro komérkowe. Zawiera
ono prawie cala informacj¢ genetyczna komorki, zapisana w czasteczkach
DNA. DNA wspdlnie z biatkami histonowymi i niehistonowymi tworzy
chromatyng jadrowa. Wyrdznia si¢ euchromatyng (chromatyng¢ mniej
skondensowana, bardziej aktywna) oraz heterochromatyng (skondensowana,
z DNA nie ulegajacym transkrypcji). W obrgbie jadra komorkowego
wystepuja réwniez jaderka. Sa to obszary, w ktorych wytwarzane sa
rybosomy.

Jadro komoérkowe wypelnione jest macierza jadrowa i odgraniczone od
cytoplazmy komorki otoczka jadrowa. Zbudowana jest ona z dwoch bton
plazmatycznych (w sumie — cztery warstwy fosfolipidow). Otoczka nie
jest ciagla, znajduja si¢ w niej liczne pory jadrowe ulatwiajace transport
substancji z 1 do jadra komorkowego.

Funkcja jadra komoérkowego jest regulacja metabolizmu komorkowego.
W uproszczeniu mozna to sobie wyobrazi¢ nastgpujaco: kiedy komorce
potrzebna jest jakas substancja (np. element szkieletu komérkowego lub
btony komorkowej itd.), sygnal o tym dociera do jadra komorkowego,
tam aktywacji ulega konkretny fragment chromatyny, odpowiedni
fragment kodu genetycznego ulega ekspresji, syntetyzowany jest
odpowiedni mRNA, a na jego matrycy powstaje biatko, np. enzymatyczne,
ktore katalizuje syntezg potrzebnej substancji.

Cytoszkielet, czyli szkielet komorki, tworza elementy biatkowe,
nadajace komorkom sztywnos$¢ i odporno$¢, utrzymujace ksztalt, a takze
umozliwiajace ruch — zarowno cyrkulacje cytoplazmy 1 przemieszczanie
organelli, jak 1 catej komorki. W sktad cytoszkieletu wchodza mikrotubule
(rurki o $rednicy ok. 25 nm, zbudowane z tubuliny, czyli biatkowych
dimerow), mikrofilamenty (wldkna o $rednicy 6 nm zbudowane z aktyny
globularnej) oraz filamenty posrednie (Srednica ok. 10 nm, zbudowane
zroznych bialek w zalezno$ci od tkanki, np. zcytokeratyn, lamin,
desminy, wimentyny). Elementy szkieletu komodrkowego nie sa state.
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Podlegaja ciaglej przebudowie, czgsto bardzo szybkiej. Jest to mozliwe
dzigki ich polimerowej budowie: biatkowe podjednostki moga by¢ szybko
dobudowywane lub odcinane w roznych fragmentach cytoszkieletu.

Przestrzen pomigdzy organellami wypetniona jest cytoplazma. Jest to
wodny roztwor wszystkich wymienionych dotad substancji organicznych
oraz wielu nieorganicznych. Zapewnia ona $rodowisko do zachodzenia
reakcji chemicznych oraz transport substancji. Transport ten wspomagany
jest aktywnie przez elementy cytoszkieletu.

Na powierzchni komoérek moga wystgpowaé roznego rodzaju
struktury powierzchniowe, o ro6znych funkcjach:

Glikokaliks — zbudowany jest z glikoprotein i glikolipidow. Nadaje on
komoérkom wilasnosci antygenowe, odgrywa rolg w absorpcji réznych
substancji na powierzchni komorki, w agregacji. Czasem moze petnié
funkcje ochronne, np. w przypadku oocytéw, komodrek pecherzykow
ptucnych.

Mikrokosmki (microvilli) — zbudowane sa z uwypuklen btony
komoérkowej zawierajacych cytoplazme 1 peczki filamentéw aktynowych,
stabilizujacych t¢ strukturg. Maja do 2 um dhlugosci, moze ich by¢ do
3000 na powierzchni jednej komorki, np. w nabtonku jelit. Funkcja ich
jest zwigkszanie powierzchni czynnej btony plazmatycznej (wchtaniania
czy wydzielania roznych substancji).

Stereocilia — zbudowane podobnie jak mikrokosmki, ale do 10 um
dlugosci; wystepuja np. w nabtonku przewodu najadrza.

Prazkowanie podstawne to sfatdowanie btony komoérkowej podstawne;j
czesci. W kazdym fatdzie znajduje si¢ mitochondrium. Podobnie jak w
przypadku mikrokosmkow — funkcja jest zwigkszenie powierzchni.

Rzeski (cilia) maja dlugos¢ do 10 um. Zbudowane sa z cytoplazmy
1aksonemy (9 par mikrotubul potozonych rdéwnolegle na obwodzie
i dodatkowa 1 para w osi). Cato$¢ pokryta jest blona komdrkowa. Pod
powierzchnig blony znajduje si¢ kinetosom (podobny do centrioli aparat
umozliwiajacy rzgskom ruch). Na pojedynczej komodrce moze by¢ do 250
rzgsek. Wystgpuja w nabtonkach oskrzeli, jajowodow.

Witki zbudowane sa podobnie, jednak sa kilka razy dluzsze (do 70
um). U ssakoéw wystepuja tylko w plemnikach.
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Organizmy jednokomorkowe ogodlnie podzieli¢ mozna na Procaryota
1 Eucaryota. Te pierwsze nie zawieraja wielu organelli: jadra komoérkowego,
siateczek $§rddplazmatycznych, aparatow Golgiego, mitochondriéw,
plastydow, wakuol, niektorych elementéw szkieletu koméorkowego. DNA
nie jest wiec zlokalizowany w jadrze komorkowym, wystepuje w postaci
genoforu — czasteczki niezwiazanej z histonami, tworzacej nukleoid lub w
formie plazmidoéw. Zamiast wymienionych organelli u organizmow
prokariotycznych wystgpuja niezorganizowane w organelle tylakoidy,
chromatofory, rybosomy.

1.4. Tkanki

Organizmy jednokomorkowe sa w stanie wystarczajaco skutecznie
realizowaé wszelkie procesy metaboliczne, jednak organizacja wieloko-
moérkowa ma duze zalety. Rozne komorki organizmu wielokomorkowego
moga wyspecjalizowa¢ si¢ w okreslonych funkcjach, podporzadkowujac
im swo@j metabolizm. Dzigki temu, funkcje te wykonywane sa wydajniej,
cho¢ inne — mniej wydajnie, pojawia si¢ wigc konieczno$¢ wzajemnego
uzupelniania si¢ wyspecjalizowanych grup komorek (tkanek) w dziataniu.
Rozwiazanie takie z pewno$cia musiatlo by¢ korzystne, poniewaz
wielokomorkowos$¢ pojawiata sig¢ niezaleznie, co najmniej kilka razy
(np. osobno u Eucaryota i Procaryota, u ro$lin, zwierzat, grzybow itd.).

Powstanie organizméw wielokomoérkowych musiato by¢é zwiazane
z rozwigzaniem problemu rozmnazania si¢ takich organizméw. Zaklada
sig, ze wielokomorkowos¢ mogta by¢ efektem Scistej symbiozy réznych
organizméw, tworzenia kolonii lub nieoddzielania si¢ potomnych
komorek od siebie po podziatach mitotycznych.

Komoérki nalezace do jednego organizmu musza zachowywac Scisty
kontakt ze soba, aby wymienia¢ substancje chemiczne bedace
substratami/produktami metabolizmu oraz niosace informacje, stad
powstato kilka rodzajow polaczen migdzykomoérkowych, zespalajacych
grupy komorek w tkanki:

— polaczenia zamykajace — bardzo Sciste, z czgsciowa fuzja bton
komorkowych, ktorych biatka przylegaja do siebie. Blisko szczytu
komorek wystgpuje dodatkowo jeszcze szczelniejsze przyleganie na
calym obwodzie komorki — obwodka zamykajaca, dziatajaca jak
uszczelka (np. w nabtonku jelit, aby uniemozliwi¢ kontakt enzymow
z tkankami lezacymi pod nablonkiem lub strefa zamykajaca (nie na
catym obwodzie, np. w Srodbtonku naczyn krwiono$nych),
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— zwierajace — komorki S$ciSle przylegaja, ale nie ma fuzji bton
komorkowych; dzieli je odlegtos¢ ok. 20 nm. Spojenie komorek
warunkuja czasteczki adhezyjne, takie jak kadheryna czy integryna.
Analogicznie do potaczen zamykajacych tworza si¢ tu obwodki
zwierajace na catym obwodzie lub punkty przylegania, plamki
zwierajace (tzw. desmosom). W desmosomie adhezja nastepuje dzigki
biatkom: desmogleinie i kadhedrynie; miejsce przylegania wyznaczaja
potozone na wewngtrzne] powierzchni blony tzw. desmosomowe
ptytki mocujace (desmoplakina), przytaczaja si¢ do nich filamenty
cytokeratynowe (tonofilamenty),

— jonowo-metaboliczne (inaczej nazywane nexus) zapewniaja S$cisty
kontakt komoérek. Odlegto$¢ migdzy nimi jest minimalna, ok. 2-4 nm.
W  blonach komoérkowych, dokladnie naprzeciwko siebie leza
koneksony — kanaty btonowe o $rednicy 8 nm, zbudowane z biatek
koneksyn w uktadzie heksagonalnym. Powstaja w ten sposob szerokie
kanaty bezposrednio taczace komorki, pozwalajace na transfer
czasteczek 1 pobudzenia.

W organizmach zwierzgcych wyrdznia si¢ nastgpujace tkanki:

— laczne, charakteryzujace si¢ obecnoscia wiokien biatkowych, przede
wszystkim kolagenowych (kolagen stanowi ok. 30% wszystkich biatek
organizmu) 1 sprezystych (elastynowych). Osobno wyrdznia si¢ widkna
tkanki lacznej siateczkowatej budujacej szpik kostny. Do tkanek
tacznych naleza tkanki:

e laczne wilasciwe: luzna (wystepujaca m.in. w tkance podskornej,
wokot naczyn krwionosnych, nerwow, w btonach $luzowych)
1 zwarta (o utkaniu nieregularnym — w skorze wlasciwej, powigziach,
torebkach stawowych),

o tkanka faczna galaretowata,

e tkanka taczna siateczkowa (tworzaca zrab wielu narzadoéw: szpik,
sledziona, wezty chtonne),

o tkanki tluszczowe magazynujace materialty zapasowe i petniace
funkcje ochronne: zo6tta i brunatna,

e tkanki podporowe umozliwiajace m.in. utrzymanie postawy ciala,
ruch, wentylacj¢ ptuc, 1 zapewniajace ochrong, a wigc tkanki
chrzgstne (szklista, sprezysta i1 wloknista), oraz kostne (grubo-
wldknista 1 drobnowldknista),

e krew 1 limfa, umozliwiajace transport substancji pomigdzy
pozostalymi tkankami (m.in. O,, CO,, wody, hormonoéw, witamin,
aminokwasow, lipidow, weglowodanow itd.),
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— nablonkowe zwiazane sa z blona podstawna, pelnia funkcje
wydzielnicze (nablonki wydzielnicze) oraz okrywajace, wsrod
ktérych mozna wyr6zni¢ nabtonki:

e jednowarstwowe:

ptaski (wysciela pecherzyki ptucne, ktebuszki nerkowe, naczynia
krwiono$ne 1 limfatyczne, jamg¢ oplucna, buduje osierdzie,
otrzewna),

szescienny (jajniki, pecherzyki tarczycy, oskrzeliki, cewki nerkowe),
walcowaty charakteryzujacy si¢ obecno$cia struktur powierz-
chniowych, czasem obecne sa w nim komodrki kubkowe
wydzielajace $luz, np. w jelicie cienkim i grubym,

wielorzedowy (drogi oddechowe, najadrze, nasieniowody);
przejsciowy (w pecherzu moczowym).

e wiclowarstwowe charakteryzuje obecno$¢ kilku warstw komorek.
Mozna je klasyfikowa¢ w zaleznosci od ich fizjologii lub
morfologii, najczesciej wyrdznia si¢ wigc nabtonki:

rogowaciejacy, w ktorym w najbardziej wewngtrznej warstwie
(przylegajacej do btony podstawnej) komodrek zachodza podziaty
mitotyczne — w warstwie komorek walcowatych (warstwa
podstawna), wyzej znajduja si¢ komorki wieloboczne (warstwa
kolczysta), jeszcze wyzej — warstwa ziarnista oraz rogowa.
W miarg procesu keratynizacji (powstawania plytek rogowych
zbudowanych gtéwnie z widknistych biatek keratynowych),
komorki wyzszych warstw obumieraja, zluszczaja si¢ i sa
zastgpowane przez wcigz powstajace w podziatach komorki
nizszych warstw. Taki nablonek buduje naskorek.
nierogowaciejacy (jama ustna, gardlo, przelyk, rogéwka,
pochwa, odbyt),

Ze wzgledu na morfologig, czyli ksztalt komorek, wyrdzni¢
mozna nabtonki:

szeScienny, z 2-3 warstw, zlokalizowany w duzych przewodach
wyprowadzajacych gruczoldw np. trzustki, $linianek, gruczotow
potowych,

walcowaty, z 2-3 warstw, wyst¢pujacy w cewce moCZOwe]
meskiej, spojowce, przewodach wyprowadzajacych gruczotow.

— mig$niowe, dzigki specyficznym uktadom biatek: aktyny 1 miozyny
umozliwiajace ruch catego ciala 1 wspomaganie krazenia (tkanka
mig$niowa poprzecznie prazkowana szkieletowa), przepompowywanie

krwi

(tkanka migéniowa serca) oraz kontrol¢ funkcji narzadoéw

wewngetrznych: ruchy przewodu pokarmowego, drég oddechowych,
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naczyn krwiono$nych, gruczoldw wydzielniczych itd. (tkanka migsniowa
gladka),

—nerwowg (i towarzyszaca jej glejowa) realizujaca odbieranie,
przenoszenie i1 analiz¢ informacji o stanie §rodowiska zewngtrznego
1 wewngtrznego oraz w oparciu o to — regulacj¢ funkcji i zachowania
si¢ organizmu.

1.5. Narzady, uklady

Wyzsze organizmy wielokomorkowe tworzyty coraz bardziej
skomplikowane mechanizmy zaspokajania wzrastajacego zapotrzebowania
wyspecjalizowanych uktadow tkanek na substraty metabolizmu
i usuwania jego zbednych produktow. Stopniowo réznicowaty si¢ narzady
realizujace okreslone zadania w obrgbie poszczegélnych uktadow,
odpowiadajacych za poszczegolne funkcje. Na przyktad uzasadnione byto
wyspecjalizowanie grup komorek do syntezy wylacznie jednego,
konkretnego enzymu hydrolitycznego lub hormonu; komorki te
réznicowaly si¢ w jednym obszarze 1 wraz z tkankami wspomagajacymi —
stanowigcymi zrab, rusztowanie — tworzyly jeden z gruczotow lub
narzadow wydzielniczych w obregbie ukladu pokarmowego czy
hormonalnego. Inne grupy komorek i tkanek — specjalizowaty si¢ w celu
umozliwienia organizmowi ruchu, itd.

U kregowcoOw ogolnie mozna wyrdzni¢ uktady: merwowy, ruchu
(mig$niowy wraz ze szkieletowym), krwionosny i limfatyczny,
oddechowy, pokarmowy, wydalniczy, rozrodczy, wewnatrzwydzielniczy,
powloke wspolng.

Uklad nerwowy umozliwia kontrolg¢ wszystkich funkcji organizmu,
w zaleznos$ci od informacji dochodzacych z zewnatrz poprzez ekstero-
receptory 1 telereceptory, oraz informacji o stanie organizmu, pocho-
dzacych z interoreceptorow 1 proprioreceptorow. Uktad nerwowy
funkcjonuje na wielu poziomach, od najprostszych tukéw odruchowych
automatycznie kontrolujacych najbardziej podstawowe funkcje organizmu
(np. utrzymanie napigcia migsni, regulacja wydzielania, proste reakcje
obronne), przez bardziej ztozone odruchy (zucie pokarmu, przetykanie,
kopulacja), do procesow zwigzanych z np. projektowania aktow
ruchowych, uczeniem si¢, odczuwaniem emocji, az do poziomu
kojarzenia, myslenia abstrakcyjnego, mowy.

Okreslenie ,,uktad ruchu” odnosi si¢ do uktadu mig§niowego razem ze
szkieletowym. Obydwa te uktady moga spelnia¢ swoje funkcje wytacznie
wspodlnie. Ruchy ciata sa realizowane przez przemieszczanie elementow
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szkieletu wzgledem siebie, a sita przyktadana do poszczegolnych kosci
jest generowana w migsniach szkieletowych. Ruchy ciata sa dowolne,
tj. podlegaja woli, a wigc sa projektowane w korze kresomdzgowia.

Uktad krwiono$ny, zbudowany z serca oraz naczynh zylnych,
tetniczych 1 wlosowatych, zorganizowany jest w obieg maty i1 duzy,
osobno mozna wyr6ézni¢ krazenie wrotne watroby, jako etap obiegu
duzego. Krazenie krwi umozliwia transport substratow i produktow
przemiany materii pomigdzy tkankami i narzadami budujacymi organizm.
Ruch krwi w naczyniach jest wymuszony przez skurcze serca, pomocnicza
funkcj¢ spelniaja skurcze migéniowki tgtnic, ruchy oddechowe, skurcze
migéni konczyn, zastawki zylne. Serce charakteryzuje si¢ duza
autonomia, majac wilasny uktad rozrusznikowy, co uniezaleznia je od
pobudzania przez uktad nerwowy, mimo to praca serca, przeptyw krwi
1jej ci$nienie podlegaja regulacjom nerwowym i hormonalnym.

Uklad oddechowy, podobnie jak krwiono$ny, powstat jako
konsekwencja powigkszania si¢ objetosci organizméw. Prosta dyfuzja
zapewnia zaopatrzenie w tlen tylko na odleglosci rzedu 0,4 mm. Jesli
wigc cialo zwierzgcia osiaga grubos¢ rzedu 1 mm, konieczne sa uklady
wspomagajace transport tlenu (oddechowy i/lub krwiono$ny). Rézne
modele budowy uktadow oddechowych maja podobny cel: zwigkszenie
powierzchni wymiany gazowej pomigdzy plynami ciata (krwia)
a otoczeniem. Na uklad oddechowy cztowieka sktadaja si¢ drogi
oddechowe (gérne — jama nosowa i gardto, dolne — krtan, tchawica,
oskrzela) oraz ptuca. Wentylacje pluc umozliwiaja migsnie oddechowe
(wdech realizuje gtdéwnie przepona, pomocniczo — mig$nie migdzyzebrowe
zewngtrzne, wydech jest generalnie bierny, m.in. dzigki ttoczni brzusznej
isprezystemu odksztatceniu klatki piersiowe] w czasie wdechu, ale
wspomagaja go m.in. migsnie miedzyzebrowe wewngtrzne.)

Uklad pokarmowy mozna traktowaé, jako czg$s¢ zewngtrznej
powierzchni organizmu, przystosowana do wchlaniania substancji
z zewnatrz (wbrew pozorom, wnetrze przewodu pokarmowego lezy poza
organizmem). Kazdy organizm ma okreslone zapotrzebowanie na
aminokwasy, weglowodany, lipidy, sole mineralne, witaminy. Sa one
wykorzystywane jako material energetyczny, oraz budulcowy — substraty
do syntezy wlasnych, ulegajacych ciaglemu zuzyciu struktur komor-
kowych, hormondéw, enzyméw itd. Budowa uktadu pokarmowego jest
uzalezniona od rodzaju przyjmowanego pokarmu. Czlowiek jest
organizmem wszystkozernym, wigc zarowno jego z¢by, dlugos$¢ poszcze-
golnych odcinkéw przewodu pokarmowego 1 charakter enzymow
trawiennych sa przystosowane do przyswajania mieszanych pokarmow,
pochodzenia zwierzgcego 1 roslinnego. W sktad ukladu pokarmowego
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cztowieka wchodza: jama ustna, gardto, przetyk, zotadek, jelito cienkie
i grube. Scisle powiazane z funkcjonowaniem uktadu pokarmowego sa:
trzustka i1 watroba. Regulacje funkcji przewodu pokarmowego — motoryki,
wydzielania sokow trawiennych, wchtaniania — sa dokonywane catkowicie
automatycznie, poprzez uklad autonomiczny, regulacje hormonalne
1 wlasna automatyke migs$ni gtadkich przewodu pokarmowego.

Podstawowym elementem uktadu wydalniczego krggowcow jest nerka.
Doprowadzana do niej jest krew, ktora w kigbuszku nerkowym przeptywa
przez sie¢ dziwna (zespolenie tgtniczo-tgtnicze) otoczona tzw. torebka
Bowmana. Z naczynia krwiono$nego do kanalika nerkowego, pod
wpltywem rdznicy cisnien, trafia przesacz pierwotny o sktadzie podobnym
do osocza, pozbawiony jednak wysokoczasteczkowych zwiazkow,
glownie biatek. Filtrat ten przeptywa przez kanalik krety blizszy (kanalik
krety I rzgdu), gdzie do krwi wracaja m.in. woda, aminokwasy, glukoza,
kationy sodowe (tzw. resorpcja obligatoryjna, czyli obowiazkowa), przez
petle Henlego (nastepuje tu dalsza resorpcja Na'), potem przez kanalik
krety II rzedu (kanalik kregty dalszy) i kanalik zbiorczy, w ktorych
nastgpuje resorpcja zalezna od potrzeb organizmu (fakultatywna, wody
i czesci jonow: Na', CI), a takze wydzielanie (sekrecja) do kanalika
niektorych substancji (kationow wodorowych, moczanow, kationdw
potasowych). W ten sposob organizm traci stosunkowo niewiele wody,
a pozbywa si¢ substancji toksycznych, produktéw przemiany materii.
Chodzi tu szczegélnie o zwiazki zawierajace azot (mocznik, kwas
moczowy, amoniak). Poziom resorpcji wody i jondw jest regulowany m.in.
w zalezno$ci od poziomu hormonow, np. wazopresyny, parathormonu.

Uktad rozrodczy (cze$¢ uktadu moczowo-plciowego) zapewnia
reprodukcj¢ — rozmnazanie. Gatunki musza ulega¢ stopniowym zmianom
ewolucyjnym, zeby przetrwa¢ w zmieniajacym si¢ S$rodowisku oraz
wygrywa¢ konkurencje z innymi gatunkami. Dlatego organizmy nie sa
nieSmiertelne, lecz gina po wydaniu na $wiat potomstwa o nieco
zmodyfikowanym genotypie. Takie rozwigzanie umozliwia coraz lepsza,
z pokolenia na pokolenie, optymalizacje budowy 1 funkcji, zapobiega
stagnacji. W zaleznosci od poziomu komplikacji, uktad rozrodczy
produkuje wyspecjalizowane do przenoszenia informacji genetycznej
komorki, umozliwia zlewanie si¢ takich komoérek pochodzacych z dwéch
organizméw w celu wymieszania materiatu genetycznego (co zwigksza
jego réznorodnos¢), a nawet zapewnia wiasciwe warunki dla rozwoju
organizmu potomnego (u ssakow).

Wybrane aspekty budowy i funkcjonowania tych uktadow beda
omawiane jako przyktady mechanizméw kontrolujacych funkcjonowanie
organizmu.
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2. Funkcjonowanie organizmow

Funkcjonowanie organizmu ma na celu dazenie do zachowania
homeostazy. Kazdy zywy organizm jest odrgbnym ukladem fizycznym,
wydzielonym ze $rodowiska. Aby t¢ odrebnos¢ utrzymaé, musi
przeprowadza¢ metabolizm, dzigki ktéremu zdobywa energi¢ i substraty
konieczne do utrzymania struktury i funkcji. Jesli nie jest w stanie tego
zrealizowaé — nastapi rozpad funkc;ji i struktury — $mier¢ organizmu.

W stalych warunkach utrzymanie homeostazy byloby stosunkowo
proste: wystarczyloby pobiera¢ stala liczbe czasteczek okreslonych
zwiazkéw chemicznych 1 okreslona ilo$¢ energii w konkretnej formie,
realizowa¢ $cisle okreslone reakcje chemiczne w stalym tempie oraz
wydala¢ stala ilo$¢ produktoéw przemiany materii. Jednak warunki
srodowiska zmieniaja si¢ bezustannie, zachodza bez przerwy minimalne
wahania temperatury, sktadu atmosfery, pozywienia, ci$nienia atmosfery-
cznego czy hydrostatycznego itd. Aby zachowaé homeostaze w takich
warunkach, organizmy musza "zauwaza¢" te zmiany, analizowaé je
ireagowa¢ na nie. Oczywiscie reakcja musi by¢ zawsze taka, aby
niwelowacé skutki zmiany S$rodowiska. Na przyklad, jesli temperatura
wzrasta o 1/10°C — musi nastapi¢ zmiana funkcjonowania organizmu,
ktéra spowoduje, ze metabolizm mimo tej zmiany zostanie utrzymany na
statym poziomie (np. syntez¢ konkretnego zwiazku chemicznego
przejmie inny enzym, ktory ma optimum dzialania w tej akurat
temperaturze albo uruchomione zostana dziatania skierowane na
obnizenie temperatury organizmu statocieplnego o 1/10°C w poréwnaniu
z otoczeniem).

Aby reagowanie na zmiany $rodowiska bylo mozliwe, konieczny jest
uktad odbierajacy informacje o zmianie (receptor), analizujacy je
1 reagujacy na nie (efektor).

O tego typu ukladach mozemy moéwi¢ zar6wno na poziomie
komorkowym, jak i1 na poziomie wielokomdrkowego organizmu.

2.1. Funkcjonowanie organizmow na poziomie komorkowym
Niezaleznie od tego, czy mamy do czynienia z organizmem
jednokomoérkowym czy tez pojedyncza komodrka organizmu wieloko-

morkowego, komodrka musi prowadzi¢ wlasny metabolizm, wlasna
homeostaze¢ w oparciu o swoj zestaw receptorow 1 efektorow.
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Aby komorka lub organizm wielokomérkowy mogly odebra¢
informacje o zmianie w $rodowisku, niezbedne jest istnienie wyspecja-
lizowanego receptora, ktory informacj¢ o tej zmianie odbierze i przekaze
dalej, dzigki czemu komorka czy organizm moga na nia zareagowac.

2.1.1. Receptory komorkowe

Receptory na poziomie komoérkowym — receptory blonowe — to
wyspecjalizowane struktury majace zdolnos¢ do wybiorczego taczenia si¢
z konkretnymi czasteczkami obecnymi w otoczeniu (ligandami).
Zwiazanie receptora z ligandem powoduje zmiang struktury przestrzenne;j
receptora, a to wptywa na uaktywnienie uktadu efektorowego i zmiang
metabolizmu komorki. Tak dzialaja ligandy bedace agonistami receptora.
Natomiast antagonista receptora wiaze si¢ z nim i nie aktywuje go, lecz
blokuje, uniemozliwiajac przytaczenie innych ligandow.

Zmiana metabolizmu dokonuje si¢ dzigki zmianie przepuszczalno$ci
kanatow btonowych badz zmianie aktywnosci odpowiednich enzymow.
Sa to wigc efektory tego ukladu. Wiaza je funkcjonalnie ze soba tzw.
bialka G (biatka hydrolizujace GTP) — to zmiana ich aktywnosci
prowadzi do wywotania odpowiedzi efektoréw. Na przyklad w siatkdwce
oka specyficzne biatko G aktywuje enzym (fosfodiesterazg) powodujaca
zamykanie kanatoéw jonowych blony komodrkowej czopkow i precikow.

Dziatanie tego uktadu receptor—biatko G—efektor moze by¢ modyfi-
kowane przez Il przekaznik. I przekaznikiem jest agonista receptora,
natomiast jego zwiazanie z receptorem moze aktywowac réwniez II
przekaznik, np. cAMP, ¢cGMP, jony Ca", kwas fosfatydowy itp. Drugie
przekazniki moga wptywaé na metabolizm komoérkowy przez interakcje
z bialkami G, fosforylacjg¢ enzyméw (kinaz — pod wplywem fosfokinaz
biatkowych), zmiang transportu substancji w komorce (np. wapnia) itd.
Posrednio wplywa to bardzo znaczaco na metabolizm, np. na przepusz-
czalno$¢ bton, transkrypcje, nasilenie egzocytozy itd.

2.1.2. Anabolizm i katabolizm

Reakcje metaboliczne przeprowadzane przez komodrki ogolnie
podzieli¢ mozna na anaboliczne i kataboliczne. Anabolizm to synteza,
budowanie bardziej ztozonych zwiazkéw chemicznych, katabolizm — to
rozklad zwiazkow zlozonych na prostsze, czgsto z uwolnieniem energii.
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W celu utrzymania homeostazy organizmy potrzebuja duzych
naktadéw energii. W zalezno$ci od sposobu, w jaki ja zdobywaja,
klasyfikuje si¢ je jako organizmy cudzozywne (heterotroficzne) lub
samozywne (autotroficzne).

Pierwsze komorki prokariotyczne na Ziemi byly autotrofami, ktérych
zrédlem energii byta chemosynteza. Chemoautotrofy uzyskuja energi¢ z
utleniania dostepnych w srodowisku czasteczek. Sa to przede wszystkim
bakterie i archeowce. Ze wzgledu na rodzaj przeprowadzanych reakcji
wyrézni¢ mozna wsrod nich:

— metanogeny (archeowce metanogenne), ktore uzyskuja energi¢
z przenoszenia elektronow z wodoru na dwutlenek wegla. Produktem
ich oddychania jest metan,

— bakterie redukujace siarke do siarkowodoru, jednoczes$nie utleniajace
octany lub bursztyniany,

— bakterie nitryfikacyjne, przeprowadzajace nastgpujace reakcje:

NH; + CO, + 1% 0, — NO, + H,O + H' (Nitrosomonas)
NO; + CO; + %2 Oy — NOs™ (Nitrobacter)

NH; + 0, - NO, +3H" +2e"

NO, +H,O — NO; +2H" +2e"

— bakterie nalezace do typu Planctomycetes, przeprowadzajace reakcje
beztlenowego utleniania amoniaku:
NH;" +NO, — N, +2H,0

— oraz termoacidofile (uwazane za pierwsze organizmy komodrkowe,
jakie pojawity si¢ na Ziemi).

Zdecydowana wigkszo$¢ energii umozliwiajacej zycie pochodzi
obecnie ze Stonca (niewielka czg$¢ z chemosyntezy lub ciepta Ziemi).

Stonce powstato okoto 5 x 10° lat temu z kondensacji pozostatoici po
wezesniejszych gwiazdach, ktore wybuchty w supernowe. Swiadczy o tym
2% zawarto$¢ w nim pierwiastkow cigzkich, ktéore musiaty powstac
w bardziej masywnych gwiazdach.

Zrédtem energii Stonca jest reakcja syntezy wodoru do helu. W reakcji tej
wydziela si¢ energia, ktora rozprasza si¢ w postaci promieniowania
elektromagnetycznego. W takiej formie energia dociera do Ziemi, gdzie
jest wykorzystywana przez organizmy fotosyntetyzujace (wigkszos¢
wspotczesnych organizmoéw autotroficznych) do syntezy zwiazkow
organicznych (glukozy). Zwiazki te sa potem zrodtem energii napgdzajacej
metabolizm zaréwno autotrofow, jak i heterotrofow.
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Fotosynteza jest obecnie najpowszechniejszym modelem autotrofii.
Organizmy fotosyntetyzujace wyewoluowaly prawdopodobnie ok. 3,5
mld lat temu. Zaktada sig, ze jako substratu nie uzywaty wody, lecz
wodoru/siarkowodoru. Okoto 2,4 mld lat temu bylo ich juz tyle, ze
w atmosferze Ziemi zaczal pojawiac si¢ tlen.

Roséliny zielone przeprowadzaja reakcje fotosyntezy w chloroplastach
— wyspecjalizowanych organellach zawierajacych chlorofil (barwnik
pochtaniajacy niebieskie i czerwone §wiatto, zblizony budowa do hemu —
rowniez porfirynowego barwnika erytrocytow) oraz wszelkie konieczne
enzymy.

Ogolnie fotosynteza zachodzi w dwoch fazach: zaleznej i niezaleznej
od $wiatla.

W fazie zaleznej od $wiatla jedna czasteczka chlorofilu akceptuje
1 foton 1 traci 1 elektron. Elektron ten przechodzi przez tancuch
przenosnikow, doprowadzajac do redukcji NADP (dwunukleotyd
nikotynoamidoadeninowy) do NADPH. W procesie fotolizy wody
odzyskiwany jest brakujacy elektron chlorofilu, a uwalnia si¢ czasteczka
tlenu. Powstajacy w poprzek btony chloroplastu gradient protonow
pozwala syntazie ATP na syntezg¢ ATP z ADP i ~P (reszty fosforanowej).
Sumaryczny zapis reakcji przedstawi¢ mozna nastgpujaco:

H,0 + NADP" + ADP + ~P (+ foton) — NADPH + H" + ATP + ! O,

W czasie ciemnej fazy fotosyntezy, z atmosfery wychwytywany jest
dwutlenek wegla przy udziale NADPH, ktory powstat w fazie jasne;j.
Produktem cyklicznych reakcji tej fazy sa trojweglowe czasteczki cukru
(aldehyd 3-fosfoglicerynowy), ktére ulegaja taczeniu w czasteczki
glukozy, a nastgpnie w czasteczki cukrow wyzszych (np. skrobi). Reakcje
fazy ciemnej okresla si¢ jako cykl Calvina-Bensona, ich sumaryczny
zapis ma postac:

3C0O,+9ATP+ 6 NADPH +6 H — C3H¢O3;~P +9 ADP+ 8 ~P + 6
NADP" + 3 H,O

Nie omawiamy tu fotosyntezy doktadnie, pominiemy rdwniez warianty
C3 1 C4; chodzi tylko o nabranie wyobrazenia, skad pochodza zwiazki
organiczne niezbgdne do funkcjonowania organizmow. Z powstatych w
fotosyntezie cukrow, komorki moga syntetyzowac np. lipidy (w procesie
lipogenezy — polimeryzacji acetylo-coA 1 nastgpujacej potem redukcji
1reakcji estryfikacji glicerolu) 1 aminokwasy (grupy alfa-aminowe sa
przenoszone z alfa-aminokwasow na czasteczki kwasu alfa-keto-
karboksylowego przy udziale transaminaz. Konieczny do tego azot
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(sktadnik grup aminowych) jest wczesniej asymilowany 1 wiazany
w glutaminian azotu).

Rozmiar fotosyntezy procesu w przyrodzie oddaje ilos¢ wegla
wiazanego w biomasg rocznie — 100 miliardow ton.

Rozwdj wspotczesnej biochemii zawdzigczamy Hansowi Krebsowi,
laureatowi Nagrody Nobla z 1953 roku. Opisat on m.in. cykl mocznikowy,
zalezno$ci miedzy oddychaniem a synteza polifosforanow adenozyny,
syntez¢ kwasu moczowego i zasad purynowych u ptakoéw, a przede
wszystkim kluczowy dla przemian energetycznych — cykl kwasu

cytrynowego.

Uniwersalnym magazynem energii w organizmach jest ATP, poniewaz
wystarczy jeden enzym — ATPaza, zeby w razie potrzeby uwolnié
znaczng energi¢ (do uwolnienia energii z innych zwiazkéw chemicznych,
np. glukozy — potrzebne sa szczegdlne warunki i1 dziesiatki enzymow).

ATP powstaje w procesie fosforylacji oksydatywnej. Energia
konieczna do utworzenia trzeciego wigzania fosforanowego pochodzi
z utlenienia substratow. Podstawowym substratem energetycznym jest
glukoza. Ulega ona w procesie glikolizy roztozeniu na tréjweglowy kwas
pirogronowy, bedacy w tym przypadku koncowym akceptorem wodoru.
Jednak ten proces dostarcza zaledwie dwoch czasteczek ATP z jednej
czasteczki glukozy. Glikoliza zachodzi w cytoplazmie komorek, poza
organellami. Jes§li dostepny jest tlen, dalsze przemiany zachodza jak
opisano ponize;j.

Duzo bardziej korzystny energetycznie jest nastgpny etap oddychania
komoérkowego — cykl kwasu cytrynowego (cykl Krebsa). Polega on na
wlaczeniu aktywowanego przez koenzym A kwasu pirogronowego (czyli
acetylo-coA) w zamknigty tancuch egzoenergetycznych reakcji
chemicznych, w ktérych atomy wodoru stopniowo sa przenoszone na
NAD" (powstaje NADPH) i FAD" (powstaje FADH,). Te zredukowane
formy (-H, -H,) przekazuja protony (H') na ostateczny akceptor — tlen.
Odbywa si¢ to w macierzy mitochondrialnej, zawierajacej uklad
cytochromow. Sa to enzymy przekazujace sobie kolejno elektrony — ze
stopniowym uwalnianiem z nich energii i magazynowaniem jej w ATP.
Ostatecznie elektrony przekazane sa czasteczce tlenu, ktora przylacza
wtedy protony (sumarycznie: O, + 2¢ + 4H" — 2H,0).

Lancuch transportujacy elektrony ztozony jest z czterech uktadow
enzymatycznych:
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1 i 2: Oksydoreduktaza NADH-ubichinon (czyli oksydoreduktaza
NADH) odbiera 2 elektrony z NADH i przekazuje je na ubichinon
(czyli  koenzym Q10) oraz reduktaza bursztynian-ubichinon
(dehydrogenaza bursztynianowa) — przenosi elektrony z bursztynianu
na ubichinon,

3: Oksydoreduktaza ubichinon-cytochrom c,

4: Oksydaza cytochromowa przenosi 4 elektrony na 2 atomy tlenu;
powstaja 2 czasteczki wody (oczywiscie przy udziale 4 protonow).

W tych procesach (cykl Krebsa i fosforylacja oksydatywna) powstaja
az 32 czasteczki ATP (ryc. 6).

Jednak warunkiem zaj$cia fosforylacji oksydatywnej jest oczywiscie
dostgpnos¢ tlenu, jako ostatecznego akceptora elektrondw i1 wodoru.
Zatem ten rodzaj metabolizmu (oraz mitochondria) powstat pdzniej, kiedy
w atmosferze dostgpny byt juz tlen, dzigki metabolizmowi wcze$niejszych
organizméw (fotosyntezie).

Jednak w warunkach beztlenowych, kiedy nie jest dostgpny ostateczny
akceptor elektronu, czyli tlen, niemozliwa jest regeneracja NAD'
z jednoczesnym zredukowaniem tlenu. W takim przypadku redukowany
jest pirogronian — do mleczanu, dzigki dehydrogenazie mleczanowe;j
i dzieki tej reakcji odtworzony jest NAD", konieczny w glikolizie.

W  cykl kwasu cytrynowego moga rowniez wejs¢ produkty
katabolizmu wyzszych kwaséw ttuszczowych. Dhugie tancuchy weglowe
sa cigte na dwuweglowe i1 przeksztalcane w acetylo-CoA (w przypadku
tahcuchow o nieparzystej liczbie atomow wegla — powstaje rowniez
propionylo-CoA), ktory wchodzi do cyklu Krebsa. Jest to proces B-
oksydacji kwaséw ttuszczowych, zachodzacy w mitochondriach.

Istnieje rowniez tzw. ,,odwrotny cykl Krebsa”, przeprowadzany przez
niektore bakterie w celu przeprowadzenia syntezy bardziej ztozonych
zwiazkéw z CO,. Biorac pod uwage charakter takiego cyklu — jego
substraty 1 produkty — uwaza si¢ go za bardzo interesujacy w badaniach
powstawania Zycia na Ziemi.

Nalezy podkresli¢, ze w mitochondriach, w czasie opisanych powyzej
proceséw, energia nigdy nie powstaje. Jest tylko przeksztalcana,
uwalniana z wigzan chemicznych, elektronow.
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2.1.3. Cykle komoérkowe

Cykl komorkowy to nastgpujace po sobie fazy zycia komorki,
obejmujace podzialy i okresy migdzy podziatami.

Wyr6zni¢ mozna pi¢¢ podstawowych faz: Gy, Gi, S, Gy, M. Cztery
pierwsze tacznie stanowia interfazg, natomiast M to podziat komorkowy:
mitoza lub mejoza.

G; (ang. gap, czyli przerwa) — okres wzrostu komoérki do momentu,
w ktorym mechanizmy kontrolne fazy G; potwierdza gotowo$¢
komorki do replikacji DNA. Wzrost zwiazany jest gtownie z synteza
elementoéw cytoszkieletu i enzymoéw koniecznych do replikacji.

S — faza syntezy histonéw i DNA (replikacji). llo§¢ DNA w komorce
zostaje podwojona.

G, — obejmuje dalszy wzrost komorki do momentu, w ktorym
mechanizmy kontrolne fazy G, potwierdza gotowo$¢ do mitozy.
Syntetyzowane sa m.in. elementy cytoszkieletu, biorace udziat
w mitozie (budujace wrzeciona podziatowe).

M — podzial komérkowy — mitoza.

Gy — faza spoczynkowa. Komorki dojrzate w niektorych tkankach, ktore
nie przechodza dalszych podziatow mitotycznych, tylko ulegaja
réznicowaniu si¢ — specjalizacji do petnienia okreslonych funkc;ji,
przechodza w fazg G, najcz¢sciej z fazy G;. W niektorych przypad-
kach komérki z fazy Gy moga ponownie naby¢ zdolnos$ci do podziatéw
1 wejs¢ w cykl komorkowy w fazg, z ktorej weszly do Gy, inne
wchodza w fazg Gy regularnie, np. raz czy dwa razy do roku, jak
komorki watroby, jeszcze inne, jak komorki nerwowe, takiej zdolno$ci
nie posiadaja 1 na zawsze zaprzestaja podziatow. Odpowiednia ich pula
powstaje W czasie rozwoju, wzrostu organizmu — pozniej, w ciagu
catego zycia komodrki nerwowe tylko ulegaja degeneracji, apoptozie
lub nekrozie — natomiast nowe przez podziat juz nie powstaja (poza
np. formacja hipokampalna).

2.1.3.1. Regulacja cykli komérkowych

W regulacji cykli komoérkowych, a wigc wlasciwego przebiegu
opisanych zjawisk, 1 ich prawidlowej sekwencji, biora udzial biatka
cykliny 1 kinazy (enzymy fosforylujace) zalezne od cyklin (CDK —
cyclin-dependent kinase). CDK sa nieczynne pod nieobecnos¢ cyklin,
dopiero po potaczeniu si¢ z nimi uaktywniaja badz dezaktywuja docelowe
biatko przez fosforylacjg, co prowadzi do przejScia do nastgpnej fazy
cyklu. W zalezno$ci od konkretnych cyklin i1 konkretnych CDK -
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dziatanie kompleksu jest rozne wobec roznych biatek, co umozliwia
regulacj¢ réznych faz cyklu. Inaczej dzialaja cykliny fazy G;i S (cykliny
A, D, E) w potaczeniu z CDK 2, 4, 6, inaczej — cykliny faz G; i M
(cykliny B) w potaczeniu z CDKI1.

Na przyktad kompleks cykliny G; z CDK pobudza czynniki
transkrypcyjne, co aktywuje cykliny fazy S i enzymy replikacji DNA.
Cykliny S w kompleksie z CDK fosforyluja kompleksy prereplikacyjne
przylaczone do miejsc poczatkowych replikacji DNA. Wreszcie kompleks
cyklin M z CDK zapoczatkowuje mitoze przez ufosforylowanie
(i aktywacj¢) biatek odpowiedzialnych za kondensacje chromosomoéw
1 tworzenie wrzeciona mitotycznego.

Istnieja okreslone punkty kontrolne dojscia komorki do odpowiedniego
stanu do wejscia w kolejna faze. Jesli te warunki nie sa spelnione —
mechanizmy kontrolne nie umozliwia postgpu kolejnej fazy, dajac czas na
np. dodatkowa synteze¢ wystepujacego w niedomiarze enzymu czy
napraw¢ DNA. Ma to na celu zapewnienie prawidtowo$ci mitozy, aby
potomne komorki mialy prawidtowa budowe i1 prawidlowy materiat
genetyczny. Najwazniejsze punkty kontrolne sa zlokalizowane migdzy
faza G, a S oraz migdzy G, a M. W pierwszym z tych punktéw (tzw.
punkcie restrykcyjnym) zapada decyzja, czy komodrka moze wejs¢
w podzial, czy podzial powinien by¢ odroczony, czy tez komorka
przejdzie w fazg Go. W drugim, tuz przed mitoza — komoérka ,,upewnia
sig”, czy jest gotowa do wejsScia w mitoz¢ przy udziale MPF (Mitosis
Promoting Factor, czynnika rozpoczynajacego mitozg).

Czgscia mechanizmoéw  zabezpieczajacych w  tych  punktach
kontrolnych sa inhibitory CDK lub np. fosfataza Cdc25 (w punkcie G,/
M; enzym ten uaktywnia MPF, czyli czynnik aktywujacy CDK tuz przed
mitoza), a takze biatko p53, ktore m.in. moze indukowac¢ apoptoze, jesli
istnieje mozliwo$¢ rozwoju nowotworu.

2.1.3.2. Podzialy komoérkowe

Mitoza jest procesem podzialu komorki, w ktorym powstaja dwie
komorki potomne, identyczne genetycznie z komorka macierzysta. Proces
ten sklada si¢ z kariokinezy (podzialu jadra komorkowego) 1 cytokinezy
(podziatu cytoplazmy i organelli). Sktada si¢ ona z kilku faz:

— W profazie nast¢epuje kondensacja chromatyny pod wplywem
czynnikéw biatkowych (histonéw H1 1 H3, kohezyny, kondensyny).
Wskutek reorganizacji cytoszkieletu powstaje wrzeciono podziatowe
zbudowane m.in. z mikrotubul 1 tityny (biatko wystgpujace takze
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np. w sarkomerach widkien migsniowych). Zanikaja jaderka oraz

otoczka jadrowa (jest rozrywana przez dyneing i mikrotubule).

— W metafazie kazdy chromosom zbudowany jest z dwoch chromatyd
potaczonych kohezyna. Chromosomy ustawione sa w plaszczyznie
réwnikowej komorki.

— Anafaza rozpoczyna si¢ rozdzieleniem chromatyd w miejscach
wyznaczonych przez centromery 1 telomery, wskutek rozktadania
kohezyn centromerowych przez enzym separazg¢. Chromatydy
przyciagane przez mikrotubule wrzeciona podziatowego przemieszczaja
si¢ w kierunku biegunéw komorki.

— Telofaza obejmuje despiralizacj¢ chromosoméw, odtworzenie jaderka
1 odtworzenie otoczki jadrowej z fragmentow otoczki rozerwanej
w profazie.

Po kariokinezie nastgpuje cytokineza, czyli rozdzielenie cytoplazmy
przez zaciskanie pierscienia kurczliwego zbudowanego w anafazie
z filamentéw aktynowych i miozynowych utozonych na obwodzie (na
réwniku) komorki.

Mejoza jest procesem prowadzacym do powstania komorek
rozrodczych (w czasie spermatogenezy 1 oogenezy). Jej celem jest
redukcja ilosci materiatu genetycznego, tak aby zygota powstata po
zaplodnieniu posiadala znow odtworzona jego ilo$¢, taka jaka
wystepowata w komodrkach przed mejoza (cho¢ wyrdzni¢ mozna mejoze
pregamiczng i postgamiczng).

Wyrézni¢ w niej mozna dwa kolejne podziaty, obydwa z profaza,
metafaza, anafaza i telofaza.

Profaza 1 rozpoczyna si¢ leptotenem, w czasie ktorego chromosomy
zaczynaja ulega¢ kondensacji. Potem nastgpuje laczenie sig
chromosomow homologicznych (pochodzacych od ojca 1 od matki) w pary
(zygoten). W czasie pachytenu zachodzi proces crossing-over, niezwykle
istotny dla zwigkszania roznorodnosci genetycznej gatunku: odcinki DNA
chromosomoéw homologicznych wymieniaja si¢ migdzy soba (czasteczki
DNA ulegaja przecigciu 1 ponownemu spojeniu — juz w drugiej
czasteczce). Proces ten konczy si¢ w diplotenie, po ktérym nastgpuje
diakineza — zakonczenie kondensacji chromosomoéw, zanik otoczki
jadrowej 1 jaderek.

W metafazie 1 pary chromosomoéw uktadaja si¢ w plaszczyznie
réwnikowej komorki, podobnie jak w mitozie.

W anafazie zachodzi rozchodzenie si¢ chromosomoéw losowo do
biegunéw komorki — bez ich rozszczepienia. Zatem w potomnych
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komorkach liczba chromosomow bedzie zmniejszona o potowe (I podziat
mejotyczny jest podzialem redukcyjnym). Losowe rozchodzenie polega
na tym, ze nie jest zdeterminowane, ktéry chromosom 2z pary
chromosomoéw homologicznych (pochodzacy od ojca czy od matki) trafi,
do ktorej z komoérek potomnych. To drugi po crossing-over mechanizm
zwigkszajacy réoznorodno$¢ genetyczna.

Nie ma tu typowej telofazy, para haploidalnych komoérek od razu
wchodzi w II podzial mejotyczny (podzial ekwacyjny) identyczny
z mitoza. Efektem jest powstanie 4 komorek haploidalnych — o liczbie
chromosomoéw 1n, z ktérych kazdy ma jedna chromatydg.

2.1.4. Smieré¢ komérki

Smier¢ komorki moze nastapi¢ w wyniku nekrozy badZz apoptozy.
Nekroza to efekt wuszkodzenia komorki/tkanki wskutek urazu
mechanicznego lub chemicznego. Blony plazmatyczne pgkaja, zawartos§¢
organelli zostaje uwolniona. Czg$¢ z niej to np. enzymy hydrolityczne,
substancje w posrednim stadium tworzenia itd., uwolnienie ich do tkanek
powoduje dalsze uszkodzenia zwigzane z trawieniem otaczajacych
komorek, rozwdj proceséw zapalnych.

W przeciwienstwie do nekrozy apoptoza to programowana $mier¢
komorki. Jest procesem naturalnym, elementem rozwoju tkanek. Na
przyktad, w czasie rozwoju embrionalnego jest czg$cia ksztaltowania
ciata: dlonie i stopy powstaja jako jedna bryla, a rozdzielenie palcow jest
efektem apoptozy komoérek migdzy nimi. Nawet u dorostego czlowieka
ciagle nastepuje apoptoza, szacuje sie, ze ulega jej ponad 5x10'° komoérek
na dobg. Sa one zastgpowane nowymi komorkami. Apoptoza dotyczy
komorek uszkodzonych wskutek dziatania wirusow, czynnikdéw stresowych
(gtodu), ze zniszczonym DNA. Jest ona jednym z mechanizmow
chroniacych przed nowotworami: jesli zachodzi ryzyko nieprawidtowych
podziatéw uaktywnia si¢ gen p-53 m.in. indukujacy apoptozg.

Sygnat do apoptozy moze pochodzi¢ z zewnatrz, np. cytokiny jak TNF
(czynnik martwicy nowotwordéw, ang. tumor necrosis factor), hormony,
toksyny, czynniki wzrostu, tlenek azotu lub z wnetrza komorki. Uwaza
sig, ze bezposrednim sygnalem apoptozy jest TNF lub aktywacja
receptora Fas (nalezacego do rodziny receptorow TNF). Po dojsciu
takiego sygnatu do komorki btony plazmatyczne mitochondriéw staja si¢
bardziej przepuszczalne. Zawarto§¢ mitochondriéw oraz ich przestrzeni
migdzybtonowej przedostaje si¢ do cytoplazmy komorki.
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Sa to m.in.: zymogeny (nieaktywne prekursory) enzymow mediujacych
apoptoz¢ — kaspaz, ich aktywatory (np. biatko Smac/DIABLO,
cytochrom c¢) oraz efektory apoptozy niezalezne od kaspaz. Biatko
Smac/DIABLO (mitochondrialny czynnik 2 aktywujacy kaspazy, ang.
second mitochondria-derived activator of caspases/direct IAP binding
protein with low pl) laczy si¢ z cytoplazmatycznymi inhibitorami
apoptozy (IAP — inhibitor of apoptosis protein), zapobiegajac przerwaniu
procesu. Cytochrom c laczy si¢ z ATP, peroksydaza 9 i1 bialkowym
czynnikiem apoptozy Apaf-1 (czynnik 1 aktywujacy proteazy w procesie
apoptozy, ang apoptosis protease-activating factor-1), tworzac kompleks
— apoptosom. Apoptosomy i kaspazy rozpoczynaja kaskadowe procesy
apoptozy. Uaktywnione sa kaspazy — proteazy przecinajace wiazania
peptydowe w biatkach komoérkowych. Komorka kurczy sig, cytoplazma
ulega zaggszczeniu, jadro — pyknozie (nieodwracalna kondensacja
chromatyny), cigty jest tez DNA, wreszcie pozostatosci elementow
szkieletu komorkowego 1 kwaséw nukleinowych otaczane sa btonami
plazmatycznymi 1 jako pgcherzyki apoptotyczne, zawierajace réwniez
nieuszkodzone organella komoérkowe — wchlaniane przez otaczajace
komorki. W ten sposob zadne potencjalnie szkodliwe substancje nie
uwalniaja si¢ do tkanki, a pozostatosci komorki, ktéra ulegta apoptozie,
sa wykorzystywane przez inne komorki.

2.2. Funkcjonowanie organizméw na poziomie tkanek, narzadow,
ukladow

Mimo, ze kazda komorka przeprowadza swoj metabolizm i utrzymuje
swoja homeostazg, organizmy wielokomorkowe funkcjonuja réwniez
jako catos¢. Komorki w tych organizmach sa wyspecjalizowane do
pelnienia okreslonych funkcji, dzigki czemu moga one by¢ realizowane
sprawniej: ztozone receptory zbudowane czgsto z wielu komorek
odbieraja szerszy zakres istotnych dla przezycia bodZcow, ich analiza
odbywa si¢ bardzo szybko 1 precyzyjnie dzigki uktadowi nerwowemu,
réwniez efektory dziataja na innym poziomie sprawnosci. Jednak taki
podziat funkcji wiaze si¢ z koniecznoscia skutecznej komunikacji
pomigdzy komorkami 1 tkankami. Funkcjonowanie poszczegolnych
ukladow stanowi przedmiot zainteresowania fizjologii. Tutaj opisane
zostang tylko wybrane aspekty dziatania narzadu ruchu, uktadu
krwionosnego 1 oddechowego, pod kontrola uktadu nerwowego, jako
przyktady dajace wyobrazenie o mechanizmach funkcjonowania organiz-
mu jako catosci.

44



2.2.1. Receptory na poziomie organizmu

Receptory na poziomie organizmu wielokomorkowego sa wyspecja-
lizowanymi komoérkami zbudowanymi w taki sposob, aby byty szczegdlnie
uwrazliwione na wystgpowanie okreslonego bodzca. Zadziatanie bodzca
powoduje zmiang ich metabolizmu lub struktury (np. zmiang przepusz-
czalno$ci btony komorkowej), co prowadzi do pobudzenia komorki
nerwowej zwiazanej z receptorem i przeniesienie informacji o zadzialaniu
bodzca do osrodkowego uktadu nerwowego (OUN) widknem aferentnym
(dosrodkowym, do OUN).

Do organizmu docieraja rézne bodzce: $wiatto, dzwigki, cis$nienie,
dotyk, zapachy itd., ponadto sa réwniez bodzce docierajace z wngtrza
organizmu, informujace np. o stezeniu roznych substancji, stanie
rozciagnigeia poszezegdlnych migéni itd. BodZce te sa r6znymi formami
energii (falami elektromagnetycznymi, akustycznymi, sitami mecha-
nicznymi itd.) lub zmianami stezen substancji. Jedyna forma informacji
przyjmowana przez uklad nerwowy jest sygnat elektryczny badz
chemiczny — w synapsach (z wyjatkiem pobudzen niefizjologicznych, np.
zadzialania duza sila mechaniczng). Zatem funkcja receptorow jest
przetwarzanie roznych form energii w energi¢ elektryczng — ,,zrozumiala”
dla neurondéw. Bodziec niesiony dowolna energia zmienia si¢ w zmiang
potencjatu receptora, czyli potencjal generujacy.

Jednocze$nie receptory musza zmienia¢ sposob kodowania informacji.
Bodzce docieraja do receptorow z rozna dynamika, ich energia moze by¢
bardzo r6ézna, w sposob (prawie) ciagly zmienia¢ si¢ od minimalnej do
duzej (np. plynna zmiana nacisku lub glosnosci). Taka ptynna zmiana
mocy bodZca powoduje w receptorze ptynnie zmieniajace si¢ nasilenie
specyficznych zmian zwiazanych z pobudzeniem (np. wigksze
odksztatcenie blony komorkowej to wigkszy wzrost przepuszczalnosci dla
jondéw 1 wigksza zmiana potencjalu generujacego). Jest to kodowanie
analogowe sygnalu: nasilenie zmiany odpowiada wielkosci amplitudy
bodzca. Jak opisano w rozdziale o potencjale czynnosciowym komorki
nerwowej (rozdz. 2.2.2.2.), przewodzenie sygnalu w komorkach
nerwowych jest mozliwe wylacznie zgodnie z zasada ,,wszystko albo nic”
— sygnal jest zawsze maksymalny, nie ma mozliwo$ci modulowania jego
amplitudy. Jednak informacja o sile dziatania bodzca jest rownie wazna
jak ta, ze bodziec w ogole wystapit, wigc musi zosta¢ jako$ przekazana.
Rozwigzaniem jest kodowanie cyfrowe. Polega ono na tym, ze ze zmiana
amplitudy bodZca zmienia si¢ czgstotliwo$¢ przewodzenia potencjatow
czynnosciowych w aferentnych wldknach nerwowych.
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Na przyktad, kiedy temperatura skory nie zmienia si¢ — czgstotliwosé
wyladowan wynosi do 10/sekundg, ale w zaleznosci od tempa
ochtadzania moze osiagna¢ ponad 100 wytadowan/sekunde (przy
gwaltownym ozigbieniu).

W zalezno$ci od energii potrzebnej do pobudzenia receptora (do
wystapienia potencjalu generujacego) mozna mowi¢ o rdéznym progu
pobudliwosci receptoréw. Moze on by¢ bardzo niski, czyli receptor moze
by¢ bardzo czuly i reagowac juz na minimalne zmiany natg¢zenia bodzca
(np. komorki siatkoéwki reaguja potencjatem generujacym juz na jeden
kwant $wiatla, receptory czucia spadku temperatury — na obnizenie
temperatury o 0,001 °C).

Jesli bodziec wystapi, a potem trwa dhluzej, receptory moga sig
adaptowa¢ do jego obecnosci, tj. z czasem zmniejszaé swoja reakcje
(potencjat generujacy) na jego obecnos$¢. W zaleznos$ci od tempa adaptacji
receptory dzieli si¢ na szybko adaptujace si¢ (fazowe, np. dotyku, ucisku)
1 wolno adaptujace si¢ (toniczne, np. bolowe, zakonczenia pierscieniowo-
spiralne, baroreceptory).

Receptory klasyfikuje si¢ ze wzgledu na pochodzenie bodzcow, ktore
odbieraja. Wyrdznia si¢ telereceptory (odbieraja bodzce spoza
organizmu, ktorych zrédlo jest w duzej odlegtosci), eksteroreceptory
(odbieraja bodzce z powierzchni ciata), proprioreceptory (odbieraja
bodzce dotyczace przestrzennego potozenia ciala) i interoreceptory
(bodzce dotyczace stanu narzadow wewngtrznych).

2.2.1.1. Narzad wzroku

Receptory czgsto zorganizowane sa w ztozone narzady zmyslow. Aby
przyblizy¢ problem funkcjonowania ztozonych receptorow, dla przyktadu,
omoOwione zostang receptory wzroku.

Narzad wzroku ewoluowal w ciggu miliardow lat od prostej grudki
swiattoczulego barwnika do najdoskonalszego istniejacego narzadu
wzroku — oka ptaka i niewiele mu ust¢pujacego oka ludzkiego. W procesie
ewolucji stopniowo zwigkszata si¢ liczba komodrek §wiatloczutych,
co zwigkszato doktadno$¢ widzenia, nastgpowalo wpuklenie Swiattoczulej
powierzchni, co jednoczes$nie ja chronito i poprawiato jako$¢ widzenia (na
receptory padato swiatlo tylko z jednego kierunku, co pozwalalo na
okreslenie potozenia jego zrodla), wreszcie powstat stopniowo uktad
optyczny poprawiajacy ostros¢ i wyspecjalizowane komoérki do widzenia
barwnego.

Roézne gatunki zwierzat sa w stanie odrézniac¢ rozne zakresy dtugosei fal
elektromagnetycznych. Pszczoty na przyktad nie widza czerwieni, lecz
widza nadfiolet. Wigkszo$¢ ptakow ma az cztery, a nawet pie¢ typdw
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czopkow, co pozwala im na duzo wyrazniejsze widzenie barw — i bardziej
réznorodnych niz w przypadku Iudzi. Rowniez ryby tropikalne lepiej
rozrézniaja barwy niz ludzie. Zdecydowana wigkszos¢ ssakow z kolei
widzi barw znacznie mniej niz ludzie — maja tylko dwa typy czopkdow.
Widzenie ssakow wodnych jest monochromatyczne.

Oko ludzkie jest przystosowane do odbierania fal elektromagne-
tycznych o dtugosci fali w zakresie ok. 380-750 nm.

Swiatto wpadajac do oka, mija przednia powierzchni¢ rogowki,
rogowke, tylna jej powierzchnig, komor¢ przednia oka, wypetniona ciecza
wodnista, przez zrenicg wpada do komory tylnej, przechodzi przez
przednia powierzchni¢ soczewki, soczewke, tylna powierzchni¢ soczewki,
cialo szkliste (gldwnie kolagen i kwas hialuronowy), wreszcie trafia na
siatkdwke, na ktorej zlokalizowane sa komorki §wiattoczute.

Zatamanie (lub odbicie) $wiatta nastgpuje, gdy trafia ono na granicg
dwoch osrodkow. Zatem uwzgledniajac opisana powyzej droge Swiatla
w oku, mozna si¢ spodziewaé¢ wielokrotnego zatlamywania $wiatla.
Jednak wspotczynniki zatamania tych o$rodkow sa tak dobrane, ze w
praktyce nastgpuje zalamanie tylko na granicy powietrza i rogéwki oraz
na przedniej 1 tylnej powierzchni soczewki. Obraz powstajacy na
siatkowce jest rzeczywisty, odwrdcony i pomniejszony.

Soczewka jest elastyczna 1 zawieszona na obwodce rzgskowej, taczacej
ja z migsniem rzgskowym. Kiedy promienie $wiatla padajace na
soczewke sa rownolegle (obserwowany przedmiot jest bardzo odlegly) —
soczewka nie akomoduje, tzn. soczewka jest stosunkowo plaska, ma mata
krzywizng. Jesli obserwowany przedmiot jest blisko — migsiefn rzgskowy
kurczy sig, co odksztalca soczewke, zwigkszajac promien krzywizny, a co
za tym idzie — zdolno$¢ refrakcyjna uktadu optycznego oka (czyli
zdolnos$¢ do zatamywania Swiatta zwigksza si¢). Akomodacja to zmiana
ksztattu soczewki, dostosowujaca uktad optyczny oka do odlegtosci od
przedmiotu, tak aby ostry obraz padat na siatkowke. Z wiekiem zdolnos¢
akomodacji maleje — jadro soczewki twardnieje 1 uniemozliwia jej
odksztatcanie si¢ pod wptywem skurczu migsnia rzgskowego. W wieku
ok. 65 lat soczewka catkowicie traci zdolno$¢ akomodacji, oko jest na
stale ,,ustawione” na dal. Aby zwigkszy¢ zdolnos$¢ refrakcyjna oka,
podobnie jak w przypadku nadwzrocznosci spowodowanej np. zbyt
krotka osia optyczna oka, mozna zastosowal soczewki skupiajace
(wypukte).

Dzigki obecnos$ci pary oczu osiagane jest widzenie przestrzenne: obraz
z obu siatkdbwek minimalnie si¢ roézni, co pozwala na ocen¢ glebi
1 odleglosci (zlewanie dwoch obrazow w jeden to fuzja zachodzaca
w korze wzrokowej).
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Ruchy gatek ocznych sa precyzyjnie regulowane przez kilka odruchow:
szybkie ruchy fiksacyjne pozwalaja na ,zakotwiczenie” wzroku na
obiekcie, wolne ruchy fiksacyjne pozwalaja na §ledzenie poruszajacego
si¢ obiektu, ruchy konwergencyjne umozliwiaja obserwacjg obuoczna.

Na siatkowce rozmieszczone sa dwa typy komorek $wiattoczutych:
czopki 1 preciki. Preciki sa mniejsze 1 ich liczba dochodzi do ok. 120
mln., a czopki sa wigksze i jest ich 6,7 mln. Znaczna liczba czopkéw
umieszczona jest w obszarze plamki zottej] — w osi widzenia oka (ktora
odchylona jest o 5° od osi optycznej oka). Obszar ten pozbawiony jest
precikéw. Zarowno liczba czopkow, jak i1 precikdw maleje w miarg
oddalania si¢ od plamki zoéttej. Dlatego jako§¢ obrazu, jego ostro$é
1 rozdzielczo$¢ sa najlepsze w plamce zo6ttej 1 maleja w miarg¢ oddalania
si¢ od niej.

W komorkach tych wystgpuja substancje $wiatloczule: fotopigment
precikowy (rodopsyna) oraz trzy fotopigmenty czopkowe. Substancje te
ztozone sa z czgsci biatkowej — opsyny oraz retinalu (aldehydowa
pochodna retinolu — witaminy A).

Pod wplywem $wiatla retinal przechodzi w izomeryczna formg — trans.
Nastgpuje wowcezas rozpad czasteczki rodopsyny do retinalu 1 opsyny.
Jedna z posrednich form jest metarodopsyna II, ktéra za posrednictwem
biatka G 1 kaskady II przekaznika (w tym przypadku cGMP) powoduje
zamknigcie kanaléw sodowych (pobudzenie polega tutaj na hiper-
polaryzacji) i powstanie potencjalu receptorowego.

Widzenie barwne jest umozliwione przez natozenie na siebie pobudzen
trzech roéznych rodzajow czopkéw, z trzema barwnikami o réznym
spektrum wrazliwos$ci na §wiatlo. Stad wystepuje rowniez wiele rodzajow
zaburzen widzenia barw, w zaleznos$ci od tego, ktore z czopkéw wykazuja
anomalie funkcjonowania oraz w ilu rodzajach czopkoéw dana anomalia
wystapita.

Impuls nerwowy powstajacy w komodrkach §wiattoczutych przekazywany
jest do komorek dwubiegunowych, nastgpnie do komorek zwojowych,
faczacych siatkowke z osrodkami wzroku w korze moézgowej. Ponadto,
w siatkowce wystepuja komodrki poziome i1 amakrynowe, dokonujace
wstepnej obrobki obrazu.

Zaréwno analiza informacji, jak 1 odruchy zwiazane z widzeniem sa
bardzo ztozone. Istnieja osobne uktady przenoszace informacje o §wietle
1jego braku (uktad Brightness / Darkness), uklad hamowania bocznego
(zwigkszajacy zdolno$¢ rozrozniania drobnych szczegdtow), mechanizmy
adaptacji (regulacji czutosci receptoréw). Droga wzrokowa dociera do
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17 pola Brodmanna, potaczonego z polami 18 i 19. Tam zlokalizowana
jest korowa reprezentacja siatkbwki — osrodek percepcji wzrokowe;.
Jednak analiza obrazu wymaga réwniez zaangazowania np. pol
asocjacyjnych kory mozgowej, co umozliwia np. poroéwnywanie
aktualnego obrazu z obrazami widzianymi wcze$niej, zapamigtanymi.

Siatkowka moze si¢ przystosowywaé do widzenia dziennego
(fotopowego) oraz nocnego (skotopowego), dzigki zmianom w syntezie
rodopsyny i ¢GMP oraz dzigki sumowaniu pobudzen z licznych
precikow. Rozpigto$é czuto$ci migdzy widzeniem nocnym a dziennym
sigga nawet 10°x.

2.2.2. Funkcjonowanie tkanki nerwowej

Dziatanie wszystkich tkanek i narzadéw z nich zbudowanych musi by¢
regulowane w zaleznosci od potrzeb. T¢ nadrzedna funkcje u organizmow
wyzszych spelnia uktad nerwowy. Koordynuje on funkcje wszystkich
pozostalych uktadow, odbierajac z receptorow informacje o ich stanie
oraz informacje spoza organizmu, analizuje je 1 na ich podstawie rozsyta
instrukcje do efektorow (zwykle gruczoldow wewnatrzwydalniczych,
zewnatrzwydzielniczych oraz migéni).

Tkanka nerwowa realizuje funkcje przekazywania i analizy informacji
dzigki wyspecjalizowanym procesom fizjologicznym, zwigzanym
z przewodzeniem impulsow elektrycznych.

Tkanke nerwowa 1 mig$niowa sposrod innych tkanek wyrdznia silna
polaryzacja bton komorkowych. Zarowno srodowisko wewnatrzkomorkowe,
jak 1 zewnatrzkomorkowe stanowia, mowiac ogélnie, roztwory elektrolitow,
zwiazki chemiczne, ktére ulegly dysocjacji elektrolityczne; w wodzie.
Jesli w roznych obszarach wystgpuja inne st¢zenia jondw dodatnich lub
ujemnych — powstaje roznica potencjatow elektrycznych. Taka wtasnie
sytuacja ma miejsce w tkankach pobudliwych — nerwowej i mig$niowe;.

2.2.2.1. Potencjal spoczynkowy tkanki nerwowej

W stanie spoczynku w komorce nerwowej wystepuje duza rdznica
stgzen pomigdzy Srodowiskiem wewnatrz- 1 zewnatrzkomorkowym.
Wewnatrz komorki znajduje si¢ nawet kilkadziesiat (30x) razy wigksze
stezenie kationow potasowych (K") niz na zewnatrz, z kolei na zewnatrz —
kilka razy wiecej kationow sodowych (Na'). Wewnatrz komorki jest
rowniez duza ilo$¢ aniondéw organicznych (A’). Sa to najczegscie]
wysokoczasteczkowe polianiony, ktére nie moga — ze wzgledu na
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rozmiary — opusci¢ komorki. Nadaja one wngtrzu komorki silnie ujemny
potencjat, rzedu -60 do -95 mV (w zalezno$ci od rodzaju tkanki).

Najwigkszymi sitami dziatajacymi na wyzej wymienione jony sa: sita
gradientu elektrycznego i sita gradientu stezen. Kierunek ich dziatania
moze by¢ rozny dla réznych jonow. Na przyktad kation potasowy
znajdujacy si¢ na zewnatrz komorki — ze wzgledu na gradient stgzen ma
tendencje do pozostawania na zewnatrz (wewnatrz jest bardzo duzo K"),
ale ze wzgledu na gradient elektryczny — jest do wngtrza komorki
przyciagany. Podobnie mozna przeanalizowa¢ dziatanie tych sit dla
innych jonow oraz innych ich lokalizacji.

Biorac pod uwage kierunek dziatania tych sit, mozna si¢ domysla¢, ze
beda one dazyly do ustalenia réwnowagi: wyrdwnania stgzen jonéw po
obu stronach btony komoérkowej, z uwzglednieniem masywnych anionow,
ktére musza pozosta¢ w komorce. Jednak do takiego wyrdwnania
w zywych komoérkach pobudliwych nie dochodzi. Odpowiadaja za to
glownie dwa czynniki. Pierwszym z nich, jest selektywna przepuszczalno$é
btony plazmatycznej. Znajduja si¢ w niej specyficzne kanaly jonowe dla
okreslonych pradow jonowych, jednak sa one zamknigte. Natomiast
dyfuzja jonow przez blong pomigdzy kanatami jest bardzo utrudniona.
Drugim, aktywnym mechanizmem utrzymujacym potencjal spoczynkowy
jest dziatanie transportujacej ATP-azy zaleznej od sodu (zwanej pompa
sodowo-potasowa lub raczej sodowa — ze wzgledu na jej specyficznosé
dla sodu, ale nie potasu). Jest ona biatkowym uktadem enzymatycznym,
zdolnym do hydrolizy ATP po przylaczeniu 3 kationéw sodu wewnatrz
komorki. Pompa ulega wtedy fosforylacji, co prowadzi do zmiany jej
struktury przestrzennej w taki sposob, ze kationy sodowe trafiaja na
zewngtrzng powierzchni¢ blony komoérkowej. W tym srodowisku pompa
traci powinowactwo do kationow sodowych, ktore od niej oddysocjowuja.
Wtedy przylaczaja si¢ do niej dwa kationy jednowarto$ciowe (w praktyce
sa to kationy potasowe). Powoduje to defosforylacj¢ pompy i odwrocenie
wczesniejszych zmian strukturalnych; kationy potasowe trafiaja do
wngtrza komorki, gdzie sa uwalniane. W ten sposob kationy sodowe sa
przenoszone na zewnatrz komorki, a potasowe do wngtrza — wbrew
gradientowi stezen, z udziatem energii pochodzacej z hydrolizy ATP.

W niektérych komodrkach pobudliwych nie ma typowego potencjatu
spoczynkowego. Na przyktad, w komoérkach uktadu rozrusznikowego
serca zamiast stabilnego stanu spolaryzowania — odbywa si¢ ciagla
powolna spoczynkowa depolaryzacja: przemieszczanie si¢ kationow
sodowych 1 wapniowych do wngtrza komorki przewaza nad wydosta-
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waniem si¢ kationéw potasowych, co powoduje dojscie do potencjatu
progowego i regularne generowanie potencjatow czynnosciowych.

2.2.2.2. Potencjal czynnosciowy tkanki nerwowej

Kanaly jonowe neurylemy (btony komoérkowej komoérki nerwowej) sa
bramkowane elektrycznie. Oznacza to, ze przy pewnej roznicy
potencjatow miedzy srodowiskiem wewnatrz- i zewnatrzkomorkowym —
otwieraja si¢. Taka warto$¢ potencjatu nosi nazwe potencjalu progowego
(krytycznego). Wynosi on (dla perykarionu neuronu) ok. -55 mV, r6znica
potencjatéw jest wigc mniejsza niz w czasie potencjalu spoczynkowego.
Zatem pobudzanie komorki, czyli zblizanie réznicy potencjalow jej btony
komoérkowej do potencjalu progowego polega na jej depolaryzacji.
Odbywa si¢ to przez zwiekszenie naptywu kationow (Na') do wnetrza
komorki.

Po osiagnigciu potencjatu progowego, nastepuje otwarcie kanatow
przewodzacych kationy sodowe do wnetrza komorki oraz, z minimalnym
op6znieniem, kanatow przewodzacych odkomorkowo kationy potasowe.
Wskutek roznicy stezen i1 potencjatow kationy sodowe naptywaja bardzo
gwaltownie do wngtrza komorki, niwelujac réznicg potencjatow do zera
(depolaryzuja btong komorkowa). Jest to tzw. potencjal iglicowy,
trwajacy ulamek milisekundy. Ze wzgledu na roznicg stezen, mimo
wyrownania potencjatéw, kationy sodowe naptywaja w dalszym ciagu,
powodujac odwrotng polaryzacje¢ btlony, tzw. nadstrzat. Prawie
jednoczesnie z aktywacja sodowa nastgpuje aktywacja potasowa, czyli
otwarcie kanalow dla odkomoérkowego pradu kationéw potasowych.
Powoduje to zmiang potencjatu wngtrza komorki z powrotem na ujemny,
czyli repolaryzacj¢. W tym czasie nie jest mozliwe ponowne pobudzenie
komorki, jest to okres refrakcji bezwzglednej. Po nim nastgpuje okres
refrakcji wzglednej — komorke da si¢ pobudzi¢, ale duzo wigkszym
bodzcem; prog pobudliwosci jest wyzszy.

Nalezy zwréci¢ uwageg, ze w czasie trwania potencjatu iglicowego,
a zwlaszcza pod koniec, proporcje kationdéw po obu stronach btony sa
odwrocone (Na™ wewnatrz, K™ na zewnatrz komorki). Przez caly czas
trwania opisywanych zjawisk, aktywny jest uktad pompy sodowo-
potasowej. Jej poziom aktywnos$ci uzalezniony jest m. in. od st¢zenia
kationow sodowych we wngtrzu komorki. Zatem w czasie trwania
potencjatu iglicowego, zwlaszcza w czasie nadstrzalu — pompa dziata
z najwyzsza predkoscia. W ciagu kolejnych kilkudziesigciu milisekund
przywraca wartoS$ci stezen potencjatu spoczynkowego.

51



W pewnym stopniu, w r6znych tkankach, w opisanych procesach biora
udziat rowniez inne jony, gtéwnie chlorkowe (CI") oraz wapniowe (Ca®").
Potencjat czynnosciowy moze tez mie¢ nieco inny przebieg, na przyktad
w komorkach migénia sercowego repolaryzacja nie zachodzi od razu, ale
jest poprzedzona faza plateau, ktéra wydtuza trwanie okresu bezwzglednej
refrakcji komorek mig$niowych, co w efekcie uniemozliwia zaj$cie
w sercu skurczu tgzcowego.

Potencjat czynnos$ciowy zachodzi na matej powierzchni neurylemy.
Jednak gwaltowne zmniejszenie stgzenia kationéw sodowych na zewnatrz
komorki powoduje przeplyw kationdéw sodowych =z otaczajacych
obszarow o wigkszym ich stgzeniu i wigkszym potencjale dodatnim.
Z kolei zmniejszenie ich ilosci w tych obszarach pociaga za soba
zmniejszenie polaryzacji btony i dojscie do potencjatu progowego i w
konsekwencji - iglicowego. W ten sposob nastgpuje przenoszenie impulsu
nerwowego (propagacja potencjatu czynnosciowego) wzdhuz wypustek
neuronoéw (wtokien nerwowych).

W przypadku wtokien nerwowych z otoczkami mielinowymi —
przenoszenie impulsu jest skokowe, pomigdzy kolejnymi weztami
Ranviera (miejscami pomigdzy lemocytami tworzacymi ostonki mielinowe).
Taka transmisja impulsu jest wielokrotnie szybsza, sigga 120 m/s.

Charakter zmian zachodzacych w komorce nerwowej w czasie
opisanych proces6w sprawia, ze amplituda potencjatu czynnosciowego
ma zawsze t¢ sama warto$¢, a wigc impuls nerwowy zawsze ma stala,
maksymalna wielko$¢ na calej dtugosci widkna nerwowego.

2.2.2.3. Polaczenia synaptyczne

Po dojsciu do konca aksonu, potencjat czynnosSciowy musi zostaé
przekazany na kolejna komodrkg. Odbywa si¢ to dzigki synapsom.
Wyréznia si¢ synapsy elektryczne i chemiczne.

Synapsy elektryczne dzialaja w oparciu o bezposrednie zespolenie
dwoéch komorek, w postaci licznych potaczen jonowo-metabolicznych
(typu mexus). Sa to kanaly umozliwiajace bezposredni przepltyw jonoéw
pomiedzy dwiema komorkami. W takich synapsach przewodzenie
impulsu nastgpuje bez op6znienia. Ponadto, przenoszenie sygnatu moze
nastgpowac w obie strony.

Bardziej ztozone jest przenoszenie sygnalu w  synapsach
chemicznych. W czg$ci presynaptycznej, zakonczenia aksonu rozszerzaja
sig, tworzac element presynaptyczny w ksztatcie kolby. Cze$¢ blony
komorkowej drugiej komorki tworzy element postsynaptyczny, oddzielony
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od presynaptycznego szczeling synaptyczna — przestrzenia ograniczona
dookota komorkami glejowymi. W neuronie presynaptycznym, w obszarze
perykarionu, syntetyzowany jest neurotransmitter — substancja
transportowana w pecherzykach synaptycznych wzdhuz aksonu do
elementu presynaptycznego. Ze wzgledu na tadunek zgromadzony na
powierzchni pecherzykow, nie moga one zblizy¢ si¢ do blony neuronu.
Jednak po dojsciu potencjatu czynnosciowego i zmianie potencjatu btony
— staje si¢ to mozliwe. Pecherzyki zlewaja si¢ z blona komodrkowa
neuronu, wydzielajac swoja zawartos¢ (neurotransmitter) do szczeliny
synaptycznej. W procesie tym, zwanym sprze¢zeniem elektrowydzielniczym,
biora udzial réwniez kationy Ca®’, przylaczajace si¢ do pecherzykow
synaptycznych. Czasteczki transmittera dyfunduja przez szczeling
synaptycznga, docieraja do blony postsynaptycznej. Tam znajduja sig
receptory specyficzne dla konkretnego neurotransmittera. Przylaczenie
czasteczki transmittera do receptora powoduje zmiang przepuszczalno$ci
btony postsynaptycznej dla okreslonych jondw, a wigc roOwniez zmiang
stopnia polaryzacji tej btony — zmiang wielkosci jej potencjatu
spoczynkowego.

Po wypekieniu swej funkcji, neurotransmitter oddziela si¢ od
receptora 1 zostaje roztozony przez odpowiedni enzym lub ulega
zwrotnemu wchlonigciu przez element presynaptyczny.

2.2.2.4. Potencjaly postsynaptyczne

Neurotransmitter po polaczeniu si¢ z receptorem postsynaptycznym
moze spowodowac depolaryzacj¢ btony (np. otwarcie kanatléw sodowych
i naptyw Na“" do wnetrza komorki). W takim przypadku, réznica
potencjalow w btonie komorki postsynaptycznej zmaleje, a wige zblizy
si¢. do potencjalu progowego. Takie zjawisko nosi nazweg
postsynaptycznego potencjatu pobudzajacego (EPSP — ang. excitatory
postsynaptical potential). Dziataja tak miedzy innymi: acetylocholina
(Ach), aminy jak adrenalina, noradrenalina, dopamina, serotonina,
histamina itd. Jednak mozliwe jest tez inne dzialanie neurotransmittera:
hiperpolaryzacja blony komodrkowej, dzigki naptywowi anionow
chlorkowych (CI) po otwarciu odpowiednich kanatow. W tym przypadku
komorce begdzie duzo trudniej osiagnaé potencjat progowy, mowi sig
wowczas o postsynaptycznym potencjale hamujacym (IPSP — inhibitory
postsynaptical potential). Do najpowszechniejszych neurotransmitteréw
wywierajacych taki efekt zalicza si¢ kwas gamma-aminomastowy
(GABA — gamma-aminobutyric acid) oraz glicyng.
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Sumowanie pobudzen

Jednorazowe pobudzenie komodrki bodZzcem o zbyt matej wielkosci
moze spowodowaé zbyt mala zmiang¢ potencjalu jej btony, aby
doprowadzi¢ do wystapienia potencjalu czynnosciowego. Jednak
jednoczesnie dany fragment btony komorkowej moze zosta¢ pobudzony
w kilku, kilkudziesigciu miejscach, na przyktad przez wigksza liczbg
synaps potozonych blisko siebie. W takim przypadku zsumowane
pobudzenie moze okaza¢ si¢ juz wystarczajace do przekroczenia
potencjatu progowego. Jest to zjawisko sumowania pobudzen w przestrzeni.
Podobnie, jesli male pobudzenie w jednym punkcie blony powtarza sig
wielokrotnie 1 wystarczajaco czesto, aby pompa sodowa nie nadazyta
z odtworzeniem potencjatu spoczynkowego, nastapi sumowanie pobudzen
w czasie. To samo dotyczy réwniez synaps 1 neurotransmitterow
hamujacych. Stopien pobudzenia komorki nerwowej jest czgsto wypadkowa
aktywnosci setek synaps pobudzajacych i hamujacych.

2.2.3. Funkcjonowanie tkanki mi¢sniowej

Komorki tkanki mig§niowej poprzecznie prazkowanej tworza syncytia
(jedna komoérka zawiera wiele jader komorkowych) o walcowatym
ksztalcie. Wngtrze walca wypelniaja utozone jeden za drugim sarkomery
rozdzielone prazkami granicznymi Z (niem. Zwischenscheibe). Do nich
bezposrednio zakotwiczone sa przy pomocy o-aktyniny i1 desminy
filamenty biatka aktyny, ulozone roéwnolegle do dilugiej osi widkna
mig$niowego. Do prazkow z przyczepione sa takze czasteczki biatka
titiny, ktore wraz z przebiegajaca poprzecznie miomezyna stabilizuja
fibryle miozyny lezace pomigdzy fibrylami aktyny, w ukladzie
heksagonalnym. Na przekroju poprzecznym migsnia wida¢c — w obie
strony od linii Z — cz¢$¢ zbudowana gléwnie z filamentéw aktynowych
(prazek izotropowy I), posrodku sarkomeru — miozynowo-aktynowy
prazek A (anizotropowy). Prazek H (niem. Heller) to jasniejszy prazek
w obrgbie prazka anizotropowego, w czgsci gdzie nie ma elementow
aktynowych.

Na obwodzie tego walca znajduje si¢ sie¢ kanalikow siateczki
srddplazmatycznej gladkiej, specyficznej dla tkanki migsniowej, tzw.
siateczki sarkoplazmatycznej. Tworzy ona osobne uklady (po dwa dla
kolejnych sarkomeréw) konczace si¢ zbiornikami koncowymi, biegna-
cymi wokot sarkomeru. Pomiedzy dwoma zbiornikami koncowymi
sasiadujacych sarkomerow biegnie wokét widkna migsniowego wpuklenie
sarkolemy (blony komorkowej sarkomeru), tzw. cewka poprzeczna
(kanalik) T. Razem, dwa zbiorniki i kanalik T, tworza tzw. triad¢ na
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wysokos$ci granicy prazka I oraz A (w tkance mig$niowej poprzecznie
prazkowanej szkieletowej). Charakterystyczna cecha siateczki sarko-
plazmatycznej jest obecnos¢ pompy wapniowej — uktadu transportujacego
czynnie kationy wapniowe do wngtrza zbiornikow.

Aktyna jest biatkiem globularnym, ktére moze tworzy¢ dhugie
tancuchy — forme¢ F (fibrylarna). Dwie czasteczki, spiralnie ze soba
zwinigte, owija podobna, podwdjna czasteczka biatka tropomiozyny. Ich
wzajemny uktad jest taki, ze w stanie spoczynku tropomiozyna zastania
miejsce na aktynie konieczne do interakcji z miozyna. Z tropomiozyna
zwiazana jest troponina — biatko globularne. Zbudowana jest ona z pod-
jednostek TN-C (z miejscem receptorowym dla kationow wapniowych),
TN-I oraz TN-T (miejsce wiazace tropomiozyng).

Miozyna ma posta¢ paleczki zbudowanej z podwdjnej spirali o
zakonczonej podwojna gtowka. Glowki (tzw. podjednostki S1) wraz
z krotkimi szyjkami (S2) razem tworza meromiozyng ci¢zka, podwdjna
spirala — meromiozyng lekka. Podjednostki S1 w obecnosci kationow
wapniowych i1 aktyny moga wykazywac¢ aktywno$¢ ATP-azowa.

Glowki meromiozyny cigzkiej zwrdcone sa w strong nitek aktynowych,
jednak nie moga w stanie spoczynku wchodzi¢ z nimi w interakcje ze
wzgledu na tropomiozyng, blokujaca miejsce interakcji.

Komorki migéniowe unerwione sa pobudzajacymi je neuronami
eferentnymi. Po przejsciu pobudzenia przez synaps¢ nerwowo-
migs$niowa, potencjal czynno$ciowy rozchodzi si¢ po sarkolemie. Dzigki
glebokiemu wnikaniu cewek poprzecznych T, procesy elektrochemiczne
zwigzane z potencjalem czynnosciowym zachodza w bezposrednim
sasiedztwie zbiornikow koncowych siateczki sarkoplazmatycznej. Zmiana
potencjatu 1 naptyw kationéw sodowych do wnegtrza komorki powoduja
uwolnienie kationéw wapniowych ze zbiornikéw koncowych. Kationy
wapniowe wiaza si¢ z podjednostkami TN-C troponiny, co prowadzi do
zmiany struktury przestrzennej tropomiozyny takiej, ze na aktynie
odstania si¢ miejsce interakcji z miozyna. Umozliwia to wyzwolenie
aktywnosci ATP-azowej przez podjednostki S1 meromiozyny cigzkie;.
Energia uwolniona z ATP zuzywana jest na zgigcie czasteczki miozyny,
powodujace wsunigcie nitki aktyny glebiej pomigdzy nitki miozyny, a w
efekcie — skrocenie sarkomeru. Ten ruch, wielokrotnie powtorzony
1zsumowany z wielu sarkomerow wzdluz migsnia powoduje jego
skrocenie, czyli skurcz. Po zakonczeniu potencjalu czynnos$ciowego
nastgpuje powtoérne wychwycenie kationow wapniowych do siateczki
sarkoplazmatycznej — 1 ustapienie skurczu.
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Tezcowe skurcze migsni

Pojedynczy potencjal czynnosciowy wyzwoli pojedynczy skurcz
mig$nia. Nastepnie, dzigki usunigciu kationow wapniowych ze srodowiska
sarkomerdéw przez pompg wapniowa siateczki sarkoplazmatycznej, nastapi
rozkurcz migénia. Jesli jednak zanim migsien si¢ rozkurczy nastapi
kolejne pobudzenie, migsien skurczy si¢ ponownie, mocniej niz
poprzednio (poniewaz tym razem bedzie nadmiar kationow Ca®" —
siateczka sarkoplazmatyczna nie nadazy z wychwyceniem wszystkich).
Kolejne pobudzenia beda nasilaty ten efekt. Jest to skurcz tezcowy
niezupelny. Ze wzrostem czgstotliwosci pobudzen, migsien bedzie
kurczyt si¢ czesciej az do momentu, kiedy kolejne skurcze beda
nastgpowaty tak szybko, ze nie bedzie w ogole etapow rozkurczanie sig¢
mig$nia. Jest to skurcz tezcowy zupelny. Prawie wszystkie fizjologicznie
wystepujace skurcze migsni sa skurczami tezcowymi zupelnymi; np.
migs$nie umozliwiajace zachowanie postawy ciala sa w stanie skurczu
wiele godzin kazdego dnia.

2.2.4. Odruchy. Utrzymanie napig¢cia mig¢Sni poprzecznie
prazkowanych

Omoéwiono wczesniej teori¢ funkcjonowania receptorow. Aby
spowodowac reakcje organizmu na bodziec, informacja o jego zadziataniu
musi zosta¢ przekazana do o$rodka nerwowego, przeanalizowana oraz
przetworzona, w formie ,,rozkazu” musi trafi¢ do efektora, ktory wykona
czynno$¢ adekwatna do dziatajacego bodzca.

Dziatanie takiego uktadu w praktyce omdéwimy na przykladzie
regulacji napigcia mig§niowego.

W tkance migsniowe] pomigdzy komodrkami roboczymi migsnia
(miocytami) znajduja si¢ tzw. wrzecionka nerwowo-mig$niowe. Sa to
przeksztalcone miocyty, ktorych zewngtrzne czgsci zachowaty zdolnos¢
do kurczenia sig, natomiast czg§¢ srodkowa zawiera receptory wrazliwe
na rozciaganie (rozciagnigcie blony komorkowej powoduje zwigkszenie
jej przepuszczalnosci dla jonéw — 1 wystapienie potencjatu generujacego).
Impulsy z zakonczenia pierscieniowo-spiralnego (czes¢ wrzecionka)
przewodzone sa wloknem aferentnym, przez korzen grzbietowy do
rdzenia krggowego. Tam, w rogu brzusznym, nastgpuje przetaczenie
(poprzez synapsg) na neuron eferentny — motoneuron o. Unerwia on
migsien roboczy, w ktorym znajduje si¢ opisywane wrzecionko nerwowo-
mig$niowe. Powoduje to skurcz tego migénia, a co za tym idzie —
zmniejszenie rozciagnigeia receptorow 1 w konsekwencji zaprzestanie ich
pobudzania. W ten sposdb migsien (efektor) reaguje skurczem na bodziec
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(informujacy o rozciagnieciu migsnia). W praktyce oznacza to mozliwo$¢
utrzymania statego napigcia migéni, co jest konieczne do zachowania
rOwnowagi.

Uktad ten jest regulowany dodatkowo przez neurony gamma (y), ktére
unerwiaja odcinki wrzecionka nerwowo-mig$niowego zdolne do skurczu.
Powoduje to dodatkowe rozciagnigcie receptorow i zwigkszenie impulsacji
pobudzajacej migsien.

Opisany uktad odruchu na rozciaganie jest jednoczesnie przykladem
najprostszego, monosynaptycznego tuku odruchowego.

2.2.5. Uklad autonomiczny

W tym miejscu warto omowi¢ funkcjonowanie czgsci ukladu
nerwowego — ukladu autonomicznego. Jego dzialanie jest bowiem
czesciowo oparte na opisywanych witasnie prostych tukach odruchowych,
ktére w wielkim stopniu kontroluja dzialanie wigkszosci narzadow
1 uktadow. Ponadto, na jego dziatanie duzy wptyw ma uktad hormonalny
oraz immunologiczny.

Uktad autonomiczny niezaleznie od woli pobudza wigkszo$¢ narzadow
wewngtrznych, zarowno gruczotéw, jak i migséni (zwlaszcza gladkich,
cho¢ nie tylko). Jest podzielony anatomicznie i funkcjonalnie na dwie
czgsci: przywspotczulng 1 wspotczulna.

Czgs¢ przywspodtczulna uktadu autonomicznego (czgs¢ parasympatyczna)
obejmuje czgs$¢: glowowa — neurony osrodkowe zlokalizowane w jadrach
przywspoélczulnych nerwdéw czaszkowych: III  (okoruchowy), VII
(twarzowy), IX (jezykowo-gardlowy) i X (bledny) oraz krzyzowa —
neurony w stupach posrednio-bocznych I, II, III odcinka krzyzowego
rdzenia krggowego. Witokna tych neuronéw biegna do zwojow
w unerwianych narzadach, tam dopiero nastgpuje przekazanie pobudzenia
neuronom pozazwojowym. Zardwno neurony przedzwojowe, jak
1 pozazwojowe sa cholinergiczne (neurotransmitterem jest acetylocholina,
cho¢ poza nig uwalniane sa rowniez np. wazoaktywny peptyd jelitowy lub
NO").

Neurony przedzwojowe czgsci wspdiczulnej zlokalizowane sa
w stupach posredniobocznych segmentow piersiowych 1-12 oraz
ledzwiowych 1-3. Ich aksony, jako galazki taczace biale, biegna do
zwojow wspotczulnych tuz przy rdzeniu krggowym, gdzie tacza sig
synapsami zZ neuronami pozazwojowymi, biegnacymi jako gatazki taczace
szare — do unerwianych narzadow. Jest to obraz ogodlny; czgs¢ wiokien
moze mie¢ inny przebieg (np. nerw trzewny). Lezace jeden nad drugim
zwoje wspotczulne razem tworza pnie wspotczulne. W tym przypadku
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neurony przedzwojowe sa cholinergiczne, a pozazwojowe — noradrener-
giczne. Réwniez tutaj sa wyjatki, np. neurony pozazwojowe unerwiajace
gruczoty potowe sa na ogét cholinergiczne.

Dziatanie obu czg$ci uktadu autonomicznego na unerwiane narzady
jest przeciwstawne. Ogolnie mozna powiedzie¢, ze uklad wspolczulny
przygotowuje organizm do wzmozonego wysitku zwiazanego z walka,
ucieczka lub kopulacja. Na przykiad, rozszerzaja si¢ zrenice, zwigksza si¢
praca serca (czgstotliwos¢ pracy, kurczliwosé, przewodnictwo, sita
skurczow), zwezaja si¢ tetnice skorne i trzewne, rozszerzaja (czgSciowo)
wiencowe, migsniowe, ptucne; zwigksza si¢ wydzielanie potu, adrenaliny,
noradrenaliny, hormondéw tarczycy, $liny, zwigksza si¢ napigcie zwieracza
cewki moczowej, zmniejsza — wypieracza moczu, zmniejsza si¢ napigcie
migsni kurczacych oskrzela, zmniejsza sig perystaltyka jelit i wydzielanie
sokow trawiennych. Uklad przywspélczulny — dziata odwrotnie: wzrost
jego aktywnosci nastgpuje glownie wieczorem, w stanie relaksu oraz
odpoczynku.

Nigdy nie dochodzi do uogoélnionego pobudzenia wylacznie jednego
z tych uktadow — zawsze obydwa sa czeSciowo pobudzone, przesuwa si¢
tylko balans wigkszego pobudzenia jednego z nich przy jednoczesnym
mniejszym pobudzeniu drugiego.

2.2.6. Regulacja czynnosci fizjologicznych dzi¢ki odruchom

W celu przedstawienia ogoélnych zasad funkcjonowania organizmow
na poziomie uktadéw, oméwione zostang podstawy kontroli wymiany
gazowej i regulacji przeptywu krwi dzigki prostym odruchom.

2.2.6.1. Zarys odruchowej regulacji wentylacji pluc

Oddychanie, w znaczeniu wymiany gazowej w plucach, dokonywane
jest przez migénie oddechowe: wdech — glownie przez przepong
(W mniejszym stopniu — mig$nie migdzyzebrowe zewngtrzne). Spokojny
wydech jest bierny (wykonuja go sity sprezyste ptuc po ustaniu czynnosci
mig$ni wdechowych; w poglebionym wydechu pracuja mig$nie migdzy-
zebrowe wewngetrzne). Zatem wystarczy w odpowiedniej chwili pobudzié¢
przepong, aby zapewni¢ wentylacje. W praktyce jednak jest to nieco
bardziej zlozone, bowiem zapotrzebowanie organizmu na tlen ulega
ciagtym zmianom.

Przede wszystkim organizm musi mie¢ informacj¢ na temat aktualnego
zapotrzebowania na tlen. Receptory wrazliwe na poziom cis$nienia
parcjalnego tlenu to chemoreceptory. Znajduja si¢ one w kiebkach
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szyjnych 1 aortalnych (kilkumilimetrowe obszary w tuku aorty oraz
w t¢tnicy szyjnej). Sa to newralgiczne punkty — miejsca, ktoérymi
przeplywa praktycznie cata krew opuszczajaca serce, a zwlaszcza
w tetnicach szyjnych wewnetrznych, zaopatrujacych w krew (i w tlen)
mozg. Inny rodzaj chemoreceptorow — osrodkowych — znajduje sig
w rdzeniu przedtuzonym i innych strukturach OUN. Sa to receptory
wrazliwe na pH plynu mézgowo-rdzeniowego. pH zalezy od poziomu
jonow H', a ten — od poziomu zawartosci kwasu weglowego w osoczu.
Z kolei kwas weglowy pochodzi z reakcji CO, z woda osocza, zatem
niskie pH $wiadczy o obecno$ci znacznej ilosci CO, w osoczu. Opisane
receptory po pobudzeniu przez spadek ci$nienia parcjalnego tlenu badz
wzrost stezenia kationow wodorowych przesytaja informacj¢ o tym do
OUN (jadro pasma samotnego), a stamtad zostaje wystane pobudzenie do
motoneuronéw wdechowych, przede wszystkim przepony.

W ten sposob pobudzany jest wdech w kazdej chwili, kiedy w osoczu
lub ptynie mézgowo-rdzeniowym maleje zawartos$¢ tlenu, a ro$nie — CO,.

Dodatkowo istnieje kilka innych mechanizméw kontrolujacych
wentylacj¢ ptuc: odruch na rozciaganie ze strony migsni migdzy-
zebrowych, osrodek sterujacy wentylacja pluc 1 generujacy rytmiczne
pobudzenia, zlokalizowany w rdzeniu przedluzonym, a takze szereg
odruchéw obronnych uktadu oddechowego.

2.2.6.2. Zarys odruchowej regulacji krazenia

Uktad krwiono$ny, zaro6wno serce, jak i naczynia krwionos$ne, sa
unerwione przez uklad autonomiczny. Serce unerwione jest wspotczulnie
przez witokna wychodzace ze zwojow gwiazdzistych 1 szyjnych; ich
pobudzenie powoduje zwigkszenie pracy serca przez dodatnie efekty
tropowe (dodatni efekt chronotropowy — zwigkszenie czgstotliwosci
rytmu; dromotropowy — szybsze przewodzenie pobudzen; inotropowy —
zwigkszenie kurczliwosci kardiomiocytdow czyli komorek roboczych
migénia sercowego). Natomiast przywspotczulnie unerwione jest przez
oba pnie nerwow blednych. Pobudzenie wspdiczulne powoduje
zmniejszenie pracy serca.

Naczynia krwionosne unerwione sa tylko wspotczulnie — unerwiona
jest tkanka mig$niowa otaczajaca naczynia. Jednak nawet w stanie
spoczynku, uktad wspdlczulny wysyla pobudzajaca impulsacje, totez
nawet w czasie spoczynku naczynia krwionosne sa czg$ciowo zwgzone.
Regulacja przeptywu 1 cisnienia krwi odbywa si¢ przez zmiang napigcia
uktadu wspoétczulnego: zmniejszenie pobudzenia powoduje rozkurczenie
migsniowki 1 zwigkszenie $rednicy naczyn, zwigkszenie pobudzenia —
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zmniejszenie Srednicy 1 zmniejszenie przeptywu. Nalezy dodaé, ze nawet
minimalna zmiana $rednicy naczyn oznacza wielka réznice w przeptywie
krwi (zgodnie z prawem Poiseuill’a: opdr przepltywu jest odwrotnie
proporcjonalny do czwartej potggi promienia naczynia, a wigc dwukrotny
wzrost promienia oznacza 16-krotny spadek oporu).

Funkcja uktadu krazenia polega na transporcie wielu substancji
pomigdzy tkankami organizmu. Przenoszenie wielu z nich ma duza
tolerancj¢ czasowa, ale logistyka transportu tlenu i dwutlenku wegla musi
by¢ realizowana z duza precyzja. Minimalne op6znienia w usuwaniu CO,
prowadza np. do kwasicy, kilkusekundowe zaburzenie w dostarczaniu
tlenu do mézgu — do utraty przytomnosci. Dlatego regulacja wydajnos$ci
krazenia odbywa si¢ w powiazaniu z uktadem oddechowym.

Odruch z chemoreceptoréw tetniczych. Przy omawianiu regulacji
oddychania, wspomniano o kigbkach szyjnych 1 aortalnych. Ich pobudzenie
oznacza, ze W organizmie brakuje tlenu. Odpowiedz ze strony uktadu
krwiono$nego skierowana jest wigc na oszczedzanie tlenu przez
pobudzenie uktadu wspotczulnego (rozdz. 2.2.5.) naczynia krwiono$ne
Zwezaja sig, zmniejszajac zaopatrzenie w tlen wszystkich narzadow
oprécz mozgu i serca. Wszystkie inne narzady bowiem moga przejsciowo
funkcjonowa¢ =z obnizona podaza tlenu, prowadzac metabolizm
beztlenowy (rozdz. 2.1.2.), mdzg ani serce — nie.

Dla regulacji wydajnosci przeptywu krwi wazne jest utrzymanie
odpowiedniego jej ci$nienia. Informacja o ci$nieniu krwi uzyskiwana jest
z baroreceptoréw tetniczych, zlokalizowanych w zatokach zylnych
ituku aorty. Nie mierza one bezposrednio ci$nienia, sa mechano-
receptorami wrazliwymi na rozciaganie §cian naczyn krwionosnych, co
jest konsekwencja podwyzszania ci$nienia przeptywajacej krwi.
Pobudzenie tych receptorow wywotuje dwa efekty. Pierwszy — skladowa
sercowa odruchu — to pobudzenie nerwu btednego zaopatrujacego serce
z jednoczesnym zahamowaniem pobudzania przez uktad wspotczulny, co
prowadzi do zmniejszenia pracy serca. Drugi efekt — sktadowa
naczyniowa — polega na zahamowaniu wspolczulnego, tonicznego
pobudzania migéniowki naczyn krwiono$nych, co prowadzi do ich
rozszerzenia sie.

2.2.6.3. Termoregulacja

Kolejnym aspektem funkcjonowania organizmu, opartym na odruchach,
jest termoregulacja. Organizm ludzki przystosowany jest do klimatu
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tropikalnego; 28-30° C to temperatura komfortu cieplnego i rOwnowagi
termicznej, temperatura, przy ktorej naklad energii na utrzymanie statej
temperatury jest najmniejszy. Jest to efekt ewoluowania naszego gatunku
w rejonie Afryki rownikowe;.

Receptorami tego uktadu sa termoreceptory wrazliwe na spadek lub
wzrost temperatury. Sa one zlokalizowane w skorze, migsniach, gérnych
drogach oddechowych, $cianach zyt, przewodu pokarmowego, a takze
w oSrodkowym ukladzie nerwowym: w podwzgdérzu, w okolicach III
komory modzgu, szyjnym rdzeniu kregowym. Wysylaja one ciagla
impulsacje w tempie ok. 10/s w spoczynku. Jesli temperatura nagle
spadnie — cze¢stotliwos¢ wytadowan sigga 100/s.

Osrodek termoregulacji zlokalizowany jest w migedzymdzgowiu —
w podwzgorzu. Przednia jego czg$¢ zawiera osrodek eliminacji ciepla,
tylny — zachowania ciepta. Ich aktywnos$¢ jest regulowana poziomem
jondéw sodowych i wapniowych w elektrolitach tkankowych. Jest to tzw.
punkt nastawczy, ktory dziala podobnie jak termostat: przez zwigkszenie
proporcji Na* w stosunku do Ca®" , nastawiana jest” wyzsza temperatura
organizmu. W ten sposéb substancje pirogenne powoduja goraczke.
Pirogeny moga by¢ egzogenne (np. substancje wydzielane przez bakterie)
lub endogenne (np. leukocytarny: interleukina Il-1). Pirogeny pobudzaja
metabolizm kwasu arachidonowego, powstaja prostaglandyny E,, E,, co
prowadzi do zwigkszenia poziomu Na“ w stosunku do Ca*" i zmiany
punktu nastawczego, co obserwujemy jako goraczkg. Goraczka jest
zjawiskiem pozadanym — przyspiesza metabolizm organizmu, zwigksza
aktywno$¢ leukocytdw, co pozwala na szybsze zwalczenie infekcji.
Jednak przyspieszenie metabolizmu szybko wyczerpuje rezerwy
energetyczne organizmu, stad zasadno$¢ stosowania lekow przeciw-
goraczkowych, np. salicylanéw hamujacych synteze prostaglandyn.

Efektorami uktadu termoregulacji sa:

— Uklad krazenia. Rozszerzenie skornych naczyn krwiono$nych
prowadzi zwykle do utraty ciepta przez wypromieniowanie (dopoki
temperatura otoczenia jest nizsza niz ciatla). Kompensacyjnie
zmniejszony jest wtedy przeplyw trzewny. Zmiana objgtosci krwi
w skorze jest kilkukrotna — od 5% do 20% catkowitej objgtosci krwi.

— Gruczoly potowe. Jest ich 2000/cm” na dloniach i stopach, 100-
200/cm® na klatce piersiowej i konczynach. Wydzielanie wody na
powierzchni¢ cialta wprawdzie nie prowadzi do ochtodzenia
organizmu, ale jej odparowywanie — tak, ze wzgledu na duze ciepto
przejscia wody z fazy ciektej w gazowa. Ciepto to odbierane jest ze
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skory, a wigc ulega ona ochtodzeniu. Krew przeptywajaca przez skore
moze dzigki temu oddaé jej swoje ciepto. Uktad ten dziata tylko
w okreslonej wilgotnosci wzglednej; niezaleznie od temperatury pot
nie wyparuje z powierzchni ciala przy wilgotnosci 100%.

— Miesnie szKkieletowe. W zaleznosci od stanu funkcjonalnego moga 4-
5x zwigksza¢ przemiang materii. Pracujace migs$nie (rowniez w czasie
drzenia mig$niowego — odruchowej reakcji na ochlodzenie),
hydrolizujac ATP do ADP, wyzwalaja duza energi¢ rozpraszajaca si¢
W postaci ciepta, ogrzewajacego przepltywajaca krew.

— Zmiana metabolizmu tkanki tluszczowej brunatnej, zéltej, watroby,
mig$ni przez aminy katecholowe, glukagon, hormony tarczycy.

2.2.7. Ruchy dowolne

Klasyfikacja Brodmanna

Korbinian Brodmann 100 lat temu, na podstawie badan cytoarchi-
tektonicznych, zaproponowatl podziat kory mézgowej na 52 pola. Pola te
czgsto posiadaja odrgbne, specyficzne funkcje. Klasyfikacji tej uzywa sig
do tej pory.

2.2.7.1. Korowa reprezentacja ruchu, uklad korowo-rdzeniowy
i korowo-opuszkowy

Bezposrednie, punktowe draznienie wybranych miejsc na powierzchni
kory moézgowej wywotuje skurcz jednego, konkretnego migénia
szkieletowego, lub grupy migsni. W ten sposéb mozna wymapowac
powierzchnig kory, oznaczajac korowa reprezentacj¢ ruchu.

Pierwszorzedowa korowa reprezentacja ruchu jest zlokalizowana
w zakrecie przedsrodkowym (od wewnegtrznej strony poéitkul ku
zewngtrznym — kolejno obszary unerwiajace stopg, konczyng dolna,
tutow, konczyng gorna, twarz, jezyk, gardto; 4 i 6 pole wg Brodmanna).
W piatej warstwie komoérek — w przekroju poprzecznym — leza tam
neurony piramidalne olbrzymie, tzw. komorki Betza. Jest ich ok. 34000
w kazdej potkuli. To aksony tych komorek tworza drogi korowo-
mostowa, korowo-opuszkowa, korowo-rdzeniowa. Rownolegle, ku tytowi
mozgowia, zlokalizowana jest korowa reprezentacja czucia dotyku (pola
1-3). Drugorzedowa korowa reprezentacja ruchu znajduje si¢ ponizej
pierwszorzedowej, na zewngtrznej powierzchni potkul moézgowych,
obejmuje tylko osrodki migsni twarzy (po tej samej stronie — ipsilateralnie).
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Wyrézniono réwniez dodatkowe pole czuciowo ruchowe, wspomagajace
inicjacje aktu ruchowego, oraz pola hamujace, dziatajace antagonistycznie
do pdl inicjujacych ruchy.

Neurony tych korowych p6l ruchowych wysylaja aksony biegnace do
jader ruchowych mostu, rdzenia przedtuzonego i rdzenia krggowego
droga korowo-rdzeniowa boczna i przednia. Uklad ten nazywano
piramidowym, co sugerowato, ze szlaki przebiegaja przez tzw. piramidy
rdzenia przedluzonego. Obecnie uzywa si¢ nazwy: uklad ruchowy
korowo-rdzeniowy 1 korowo-opuszkowy. Impulsacja biegnaca z osrodkow
korowych to zar6wno impulsacja swoista, niosaca sprecyzowane informacje
od konkretnych neurondéw nadrzednych (korowych), jak i nieswoista
(zsumowana z wielu neurondéw nadrz¢dnych).

Aksony neuronéw dla ruchéw dowolnych z pierwszorzedowe;j
reprezentacji ruchu przechodza na druga strong rdzenia przedtuzonego
(80% z nich na poziomie piramid, reszta — na wysoko$ci unerwianego
jadra ruchowego). Aksony reprezentacji drugorzedowej tworza szlaki
niekrzyzujace si¢. Z rdzenia krggowego pobudzenie przekazywane jest do
odpowiednich mig$ni.

2.2.7.2. Uklad ruchowy podkorowy

Dawniej nazywany pozapiramidowym, obejmuje jadra ruchowe mostu,
rdzenia przedtuzonego oraz rdzenia krggowego. Naleza do nich jadra:
ogoniaste, soczewkowate (skorupa i1 gatka blada), brzuszno-boczne
wzgobrza, czerwienne, niskowzgoérzowe oraz istota czarna. Funkcja tych
jader jest kontrola napigcia migsni poprzecznie prazkowanych, drzenia
migsniowego. Uszkodzenia tych struktur prowadza do objawow plasawicy
(nadmierna ruchliwo$¢ i ruchy mimowolne) lub do choroby Parkinsona
(sztywnos¢ 1 drzenie migsniowe).

2.2.7.3. Mozdzek

W moézdzku zlokalizowane sa dwie reprezentacje receptorow calego
ciata. Dzigki informacjom z siatkdwki, btednika i proprioreceptorow oraz
potaczeniom eferentnym z uktadem siatkowatym, moézdzek peni kluczowa
rol¢ w dystrybuowaniu sity skurczu wszystkich migsni zaangazowanych
w akt ruchowy. W kazdy ruch zaangazowanych jest bowiem wigcej niz
tylko jeden migsien. Jednocze$nie musza si¢ skurczyC (z roézna sita)
migsnie antagonistyczne, aby zapewni¢ plynnos¢ ruchu, oraz wiele innych,
zapewniajac utrzymanie postawy ciala mimo zmiany np. Srodka cigzkosci.
Jeszcze bardziej zlozone regulacje sity skurczu mig$ni wystgpuja w oku,
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zdolnym do utrzymywania obrazu obiektu na plamce zéitej mimo ruchu
obiektu i ruchow glowy.

Uszkodzenie mézdzku moze nie prowadzi¢ do unieruchomienia, ale
wiaze si¢ z niezborno$cia ruchow. Ruchy poprzedzane sa cz¢sto drzeniem
mig$niowym. Ponadto, utrata funkcji moézdzku moze by¢ czg§ciowo
kompensowana na biezaco, dzigki kontroli wzrokowej: dopdki moézg ma
informacje o potozeniu ciala z siatkowki — ruchy i postawa ciata sa
utrzymywane. Zamknigcie oczu powoduje utrat¢ kontroli nad precy-
zyjnymi ruchami oraz utrat¢ rOwnowagi — przewracanie sig.

2.2.8. Inne czynnosci osSrodkowego ukladu nerwowego

2.2.8.1. Odruchy bezwarunkowe i warunkowe

Opisany wczesniej w rozdziale 2.2.4., odruch utrzymywania napigcia
migéni poprzecznie prazkowanych jest jednym z wielu przyktadow
odruchéw bezwarunkowych. Innym przyktadem stosunkowo prostych
odruchéw jest np. zwegzanie Zrenic pod wptywem $wiatta (siatkowka —
neurony aferentne — jadro dodatkowe nerwu III — neurony eferentne —
mig$nie zwieracze zrenicy).

Inne odruchy bezwarunkowe moga by¢ nieco bardziej zlozone,
angazujace nie jeden efektor, ale cate akty ruchowe, sekwencje
zautomatyzowanych czynnosci, np. dotknigcie policzka niemowlecia
wyzwala odruch szukania 1 ssania (niemowl¢ odwraca gtowe w kierunku
bodzca, szuka ustami zrodta bodzca, po znalezieniu — zaczyna ssa¢ bez
wzgledu na to czy bedzie to piers, smoczek czy palec).

Z kolei np. odruch zwiazany z powstawaniem rumienca pod wptywem
emocji jest duzo bardziej skomplikowany na poziomie OUN - tu
konieczna jest zlozona analiza bodzcow, prowadzaca do rozpoznania
sytuacji pobudzenia emocjonalnego w zwiazku z np. obecnos$cia innej
osoby w konkretnych okoliczno$ciach; nastgpuje pobudzenie uktadu
wspolczulnego 1 receptorow P-adrenergicznych $cian naczyn krwio-
nos$nych skory policzkéw — szerszych niz inne i bardziej powierzchniowo
potozonych — 1 rozszerzenie ich (w innych rejonach wystepuja raczej
tylko receptory a-adrenergiczne).

Za jeszcze bardziej zlozone czynnosci odruchowe mozna
w uproszczeniu uwazaé dzialania instynktowne. Sa to ciagi zachowan
wywotlane jednocze$nie przez bodZzce zewngtrzne oraz narastajace
popedy, tj. zaprogramowane podstawowe potrzeby organizmu, zwigzane
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z osSrodkami motywacyjnymi (rozdziat 2.2.8.3.). Takimi zachowaniami
sa np.: budowanie gniazd, migracje sezonowe (wywolywane np.
zmieniajacym si¢ stopniowo cyklem dzien/noc, zmiang temperatur itd.),
pielggnacja ciata, rytuaty godowe (wywotane u réznych gatunkow roznie,
np. bodzcami wzrokowymi pasujacymi do wzorcow lub feromonami itd.),
automatyczne zachowania po urodzeniu si¢ (wykluciu), np. kierowanie
si¢ z6twi morskich do morza czy imprinting (ptaki po wykluciu za matke
uznaja pierwszy poruszajacy si¢ obiekt, jaki zobacza) itd.

Odruchy bezwarunkowe sa jednym z podstawowych rodzajéw kontroli
funkcji narzadéw organizmu, umozliwiajacym automatyczna reakcj¢ na
docierajace bodzce. Ich podstawa sa determinowane genetycznie,
wrodzone struktury neuronalne. Tworza si¢ one w OUN niezaleznie od
wplywow srodowiska.

Organizm ma jednak mozliwo$¢ modyfikowania swoich zachowan pod
wplywem bodzcow srodowiskowych, uczenia si¢. Mozliwe jest wytwarzanie
odruchéw warunkowych, czyli wyzwalania reakcji bezwarunkowych
przez bodziec inny niz bezwarunkowy. Mechanizm warunkowania
(wpajania odruchow warunkowych) opisal 1. P. Pawlow na modelu
wydzielania $liny przez psy. W normalnych warunkach widok i zapach
pokarmu powoduje zwigkszenie wydzielania §liny. Jest to odruch bez-
warunkowy: §lina jest potrzebna do utatwienia przetykania i rozpoczgcia
trawienia, zatem jej wydzielanie jest adekwatna reakcja na bodziec,
ktérym jest pojawienie si¢ pokarmu. Z kolei, np. sygnal $wietlny lub
dzwigk dzwonka nie maja w tym ukladzie zadnej warto$ci biologicznej —
nie informuja o istotnej zmianie w srodowisku, nie wywotuja wigc zadne;j
reakcji. Jesli jednak za kazdym razem dzwonek (bodziec warunkowy)
poprzedzi pokarm (bodziec bezwarunkowy) — zostanie on skojarzony
z bodzcem bezwarunkowym 1 po kilku powtdrzeniach zacznie wywotywaé
reakcje taka, jak pojawienie si¢ pokarmu (wzrost wydzielania $liny).

Podobnie mozna uzalezni¢ wystapienie bodZca bezwarunkowego (np.
pokarmu lub bolu) od wykonania czynno$ci. Powstawanie odruchow
warunkowych jest wigc zalezne od ukladu kary i nagrody (mozna
mowi¢ o warunkowaniu negatywnym 1 pozytywnym) oraz od stanu
osSrodkow motywacyjnych (jesli pies nie bedzie gtodny — podwzgoérzowy
osrodek gtodu nie bedzie pobudzony — proby warunkowania opartego na
bodZcu pokarmowym nie beda udane). Taki rodzaj uczenia si¢ ma bardzo
szerokie zastosowanie — od tresury zwierzat po nagradzanie dziecka za
utrzymanie porzadku w pokoju.
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Odruchy bezwarunkowe moga po jakim$ czasie wygasac. Jesli np.
dana czynno$¢ w odpowiedzi na bodziec warunkowy nie bedzie
nagradzana chociaz co jaki$ czas, przestanie by¢ wykonywana. Wyrdznia
sig¢ rozne rodzaje hamowania odruchow warunkowych: zewngtrzne (jesli
wraz z bodzcem warunkowym dzialaja bodzce obojetne) oraz wewngtrzne
(wygasanie — jesli odruch dlugo nie jest wzmacniany bodzcem
bezwarunkowym, hamowanie opdzniajace — jesli bodziec bezwarunkowy
jest odraczany w czasie (dlatego kara¢ lub nagradza¢ mate dzieci nalezy
natychmiast), hamowanie warunkowe, gdy wystepuje kompleks dwoch
bodzcow, ktéry nie jest wzmacniany bodzcem bezwarunkowym,
hamowanie réznicujace, gdy dziata bodziec podobny do warunkowego,
ktory nie jest wzmacniany bodzcem bezwarunkowym).

2.2.8.2. Pamig¢

Po dotarciu informacji o wystapieniu bodzca do mozgu, jest ona
porownywana z zachowanymi wczesniej informacjami o podobnych
bodzcach w tzw. zespole komparatora. To najwyzej kilkusekundowe
przechowywanie informacji nosi nazwe¢ pamieci natychmiastowej.

Informacja krazy potem w zamknigtych tancuchach neuronalnych
przez kilkanascie sekund lub nawet kilka godzin — jest to pamigé §wieza.

Potem nastgpuje proces konsolidacji pamigci. Informacja krazy
w ciagu kilkunastu sekund — kilku minut w zamknigtych tancuchach
komoérek nerwowych w polach kojarzeniowych (okolice czotowo-
oczodotowe, potyliczno-skroniowo-ciemieniowe), nastgpnie do zakretu
obregczy, zakretu hipokampa, hipokampa wiasciwego, ciata suteczkowatego
1 przednich jader wzgoérza. Struktury te nosza nazwe kregu Papeza.
Stamtad informacja trafia z powrotem do pdl kojarzeniowych. Wreszcie
informacja staje si¢ czgscia pamieci trwalej.

Pamig¢ trwala mozna podzieli¢ na nieopisowa i opisowa. Nieopisowa
polega na wytwarzaniu nieuswiadamianych mechanizméw, takich jak
odruchy warunkowe, usprawnianie czynnosci ruchowych itd. Pod
wplywem nabywania tego rodzaju pamigci usprawnia si¢ bezposrednie
reagowanie organizmu na bodZce docierajace ze Srodowiska. Pamigé
trwata opisowa to juz cecha wylacznie mozgu ludzkiego — to zdolnos¢ do
stownego opisu przezyc.

Uwaza sig, ze wystgpuje kilka mechanizméw, sktadajacych sig¢ na
powstawanie pamigci trwatej. W miarg krazenia impulsow zwiazanych
z przechodzeniem z pamigci $wiezej do trwalej, w zaangazowanych
neuronach zmienia si¢ metabolizm, prowadzac do syntezy dodatkowych
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biatek, zwigksza si¢ tez ilo$¢ syntetyzowanych neurotransmitteréw,
zmieniaja si¢ wilasciwosci blon komoérkowych neuronéw w obrebie
istniejacych synaps, np. zwigksza si¢ 1lo$¢ receptorow postsynaptycznych,
powstaja tez nowe synapsy.

Pojemnos¢ pamigci mozna oszacowac znajac liczbg neuronow w korze
ludzkiego mézgu (3 x 10°) i ich liczbe potrzebna do zapamietania jednej
jednostki informacji — bitu. Liczbg t¢ szacuje si¢ na 10 neuronéw. Z kolei
liczbe bitow docierajacych do mézgu cztowieka w ciagu sekundy szacuje
si¢ na 20. Oznacza to, ze pojemnos¢ pamigci wystarcza na 260 dni, jesli
zapamigtywatoby si¢ wszystkie percepowane informacje. Jednak nie
wszystkie z nich maja warto$¢ biologiczna, znaczna cz¢$¢ moze nie
ulega¢ zapamigtaniu. W praktyce wigec odbywa si¢ 100-krotna redukcja
informacji, aby w ciagu kilkudziesigcioletniego zycia zapamigtac tylko te
najwazniejsze.

Ogo6lnie mozna przypisa¢ pétkulom médzgowym nastgpujacy podziat
funkcji: u o0so6b praworecznych prawa jest potkula rozpoznajaca
(zapamigtywanie, odtwarzanie, porOwnywanie nowych wrazen ze
wzorcami, orientacja w przestrzeni), lewa jest potkula analizujaca
(osrodki zwiazane z mowa — przetwarzaniem sldw na pojecia, wrazen
zmyslowych na stowa; dawniej nazywana byta pétkula dominujaca).

2.2.8.3. Osrodki motywacyjne

U podstaw catego zachowania si¢ zwierzat (z cztowiekiem wilacznie)
lezy mechanizm zdobywania i unikania. Organizmy daza do zdobywania
nagrody (korzy$ci) 1 unikania kary (bodzcow szkodliwych).

Implantujac do roéznych struktur mézgu elektrody, ktore zwierzgta
doswiadczalne mogly same dowolnie aktywowac¢, wykazano istnienie w
moézgu obszaréw zwigzanych z uktadem zdobywania 1 unikania. Okazato
sig, ze wigkszo$¢ obszardw modzgu jest obojgtna — zwierzgta stymulowaty
je przypadkowo. Niektore jednak obszary byly stymulowane bardzo
krotko 1 zwierzgta unikaly powtdrnego podrazniania. Jeszcze inne, byly
przez zwierzgta stymulowane tysiace razy w ciagu godziny. Badania
zudzialem Iludzi potwierdzity te wyniki: stymulacja "o$rodkéw
zdobywania" wywotuje uczucie przyjemnosci, "osrodkow unikania" — lgk.

Z ukladem tym zwiazane sa oSrodki motywacyjne zlokalizowane
w migdzymozgowiu.
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Osrodek rozrodczy zlokalizowany jest w podwzgdrzu. Steruje
wszystkimi  funkcjami etologicznymi zwigzanymi z przedtuzeniem
gatunku. Sa dwa typy osrodkow rozrodczych, ktére roznicuja si¢ w czasie
rozwoju ptodowego w zaleznosci od poziomu hormonéw. Pod wplywem
testosteronu ksztattuje si¢ osrodek rozrodczy typu meskiego, determi-
nujacy pozniej poped w kierunku osobnikow pici zenskiej, dzigki
ciagtemu uwalnianiu hormonu uwalniajacego hormony gonadotropowe
(czyli hormon folikulotropowy i hormon luteinizujacy). Z kolei u ptodow
zenskich rozwija si¢ zenski osrodek rozrodczy, kierujacy popedem
w kierunku organizméw plci mgskiej. Tu rowniez poped zalezy od
hormonu uwalniajacego hormony gonadotropowe, ale w tym przypadku
poped jest cykliczny, regulowany przez cykl miesiaczkowy, np. w potowie
cyklu poziom hormonu luteinizujacego wzrasta 10x, co powoduje, ze
poped plciowy u kobiet najwickszy jest wtedy, kiedy najbardziej
prawdopodobne jest zaptodnienie.

W razie zaburzen poziomdéw hormondéw w okresie ciazy, moze wigc
doj$¢ do nieprawidlowego réznicowania typu osrodka rozrodczego.

Osrodek agresji i oSrodek ucieczki takze zlokalizowane sa
w podwzgorzu, steruja reakcjami zdobywania i unikania.

OSrodek pokarmowy dzieli si¢ na osrodek glodu, zlokalizowany
w bocznym podwzgorzu, i sytosci, znajdujacy si¢ w jadrze brzuszno-
przysrodkowym podwzgorza. Pobudzenie tych os$rodkéw powoduje
odpowiednio: poszukiwanie i przyjmowanie pokarmu oraz przerwanie
przyjmowania pokarmu. W warunkach naturalnych aktywnos$¢ tych
osrodkéw jest regulowana, m.in. przez rdznice w stezeniu glukozy we
krwi tgtniczej 1 zylnej, stopien rozciagnigcia $cian zotadka oraz ci$nienie
osmotyczne krwi. Ponadto, na aktywnos$¢ osrodka pokarmowego ma
wplyw uktad limbiczny, kora i o$rodki podkorowe, a takze hormony
zotadkowo-jelitowe. Wszystkie wymienione elementy regulacyjne dziataja
krotkoterminowo. Natomiast dlugoterminowo na regulacje aktywnosci
osrodka gtodu 1 sytosci wptywa metabolizm komorek tkanki tluszczowe;j
— adipocytow.

OSrodek pragnienia stymulowany jest przez zwigkszenie st¢zenia
kationéw sodowych we krwi oraz zwigkszenie poziomu angiotensyny II.
Pobudzenie go powoduje poszukiwanie i przyjmowanie wody. Juz samo
podniesienie poziomu angiotensyny Il — poprzez wydzielenie wazopresyny
z tylnego ptata przysadki — zmniejsza wydalanie moczu przez nerki
(zwieksza resorpcj¢ wody w kanalikach kretych 11 rzedu).
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Osrodki te nie dziataja oczywiscie w oderwaniu od innych struktur
kontrolnych, np. podwzgdérzowy osrodek termoregulacji w razie wzrostu
temperatury pobudza osrodek pragnienia i sytosci, a hamuje osrodek gtodu.

2.2.8.4. Uklad limbiczny

Uklad limbiczny to struktury kresomdzgowia, ktore w rozwoju
filogenetycznym odpowiadaly poczatkowo gtownie za analiz¢ bodzcow
wechowych. Rozwinal sig silnie w mezozoiku w zwiazku z nocnym
trybem zycia ssakow oraz ze zwigkszeniem znaczenia zmystu wechu.
Jednak miliony lat pdzniej, u wyzszych ssakdéw, wech stracit nieco na
znaczeniu 1 obszary te objegly funkcje poznawcze oraz zwiazane
z odczuwaniem emocji. W sktad uktadu limbicznego wchodza: hipokamp,
zakret hipokampa, zakret obrgezy, przegroda (u ludzi nosi nazwe przegrody
przezroczystej) oraz cialo migdalowate (mozna tu zaliczy¢ rowniez
wzgbrze, podwzgorze i inne). Struktury te sa potaczone funkcjonalnie
gldwnie z podwzgorzem, srodmozgowiem i uktadem siatkowatym pnia
mozgu. Uktad limbiczny wptywa na niektdre reakcje somatyczne i wege-
tatywne zwiazane z oS$rodkami motywacyjnymi podwzgorza (ciato
migdatowate, hipokamp), odgrywa kluczowa rol¢ w podtrzymaniu
swiadomosci (hipokamp) oraz w procesie zapamig¢tywania (osoba z uszko-
dzonym hipokampem pamigta zdarzenia sprzed wielu lat, ale nie jest
w stanie zapamigta¢ nowych informacji, np. co jadla tego dnia na
$niadanie itd.). Ponadto, stwierdzono zalezno$ci migdzy aktywnoscia tych
struktur a emocjami. Aktywno$¢ ta polega na zmianie czgstotliwosci
wyladowan neuronéw i wydzielaniu neurotransmitterow.

2.2.8.5. Pola asocjacyjne

W korze moézgowej mozna wyrdzni¢ okolice odpowiadajace za
poszczegbdlne funkcje, np. pola czuciowe odbierajace informacje
z receptorow (1, 2, 3), pola ruchowe wysyltajace impulsacj¢ do efektorow
(4, 6), osrodki stuchu (41), wzroku (17) itd. Pomigdzy nimi znajduja si¢
pola kojarzeniowe (asocjacyjne): czolowo-oczodotowe, skroniowe przednie
oraz skroniowo-potyliczno-ciemieniowe. Odpowiadaja one za czg§¢
analizy docierajacych bodzcow i kojarzenie ich z obszarami ruchowymi.
Uszkodzenie czg$ci czotowo-oczodotowej powoduje trudnosci w skupieniu
sig, ostabienie wigzi spotecznych. Okolica skroniowa przednia odpowiada
za przechowywanie wrazen zmystowych (pamig¢¢ trwala). Okolica
skroniowo-potyliczno-ciemieniowa odgrywa duza rol¢ w analizie infor-
macji potrzebnej m.in. do mowienia.
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2.2.8.6. Osrodki mowy

Wyréznia si¢ cztery osrodki mowy, sterujace konkretnymi
czynno$ciami zwigzanymi z mowa. Osrodek ruchowy mowy znajduje si¢
w lewej potkuli, w polu 44. Powyzej znajduje si¢ osrodek koordynujacy
ruchy pisarskie reki. W zakrecie skroniowym przy polu stuchowym 41
znajduje si¢ osrodek stluchowy mowy. Wreszcie pomigdzy ptatem
ciemieniowym a potylicznym w polu 17 i 18 zlokalizowany jest o$rodek
wzrokowy mowy, umozliwiajacy rozréznienie znakow pisarskich.

2.2.8.7. Sen. Rytmy dobowe

Uktad siatkowaty pnia mézgu to skupienia neurondéw przewodzacych
informacj¢ nieswoista. Omawiane powyzej obszary moézgu dzialaja
swoiscie, tj. przewodzac Scisle okre§lona informacjg, np. z konkretnego
receptora do konkretnego o$rodka nerwowego, z osrodka do o$rodka badz
z os$rodka do efektora. Uklad siatkowaty jest ukladem nieswoistym,
przenoszacym uogolniona informacj¢ o pobudzeniu. Uktad siatkowaty
wstepujacy (pnia moézgu i wzgorza) przewodzi impulsy czuciowe do
catego kresomodzgowia, zwigkszajac ogdlnie jego pobudzenie. Jego
zniszczenie prowadzi do nieodwracalnej utraty przytomnosci. Uklad
siatkowaty zstgpujacy (grzbietowo-boczna czg$¢ mostu) pobudzany przez
prawie cale kresomozgowie, zwicksza aktywnos$¢ rdzenia kregowego,
wplywajac na czynno$ci kontrolowane za jego posrednictwem (wlacznie
z regulacja napigcia migsni szkieletowych, oddychaniem i krazeniem
krwi).

Za stan snu odpowiada kilka struktur osrodkowego uktadu nerwowego
(OUN), migdzy innymi uktad siatkowaty zlokalizowany w pniu moézgu,
podwzgorze, podstawne przodomédzgowie.

Kiedy zmniejsza si¢ aktywno$¢ wyzej wymienionych struktur — mozg
zasypia, tj. spada aktywno$¢ neuronow, zmniejsza si¢ przeptyw krwi.
Jednak nie dotyczy to calego mozgowia i niecatego okresu snu.

Poziom aktywnos$ci bioelektrycznej roéznych obszaré6w modzgu
wyznacza si¢ za pomoca elektroencefalografii (EEG). Technika ta polega
na rejestracji potencjalow czynnosciowych komorek nerwowych -
w praktyce czgséciej zsumowanych potencjatow grup komoérek. W czasie
czuwania w zapisie EEG dominuje aktywnos¢ niezsynchronizowana.
W czuwaniu z zamknigtymi oczami — aktywnos$¢ a (8-13 Hz, 30-100 pV)
i B (14-60 Hz, 30 uV).
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Ze wzgledu na charakter zapisu EEG oraz poziomu ruchliwos$ci gatek
ocznych podczas snu, wyrozniono sen REM (rapid eye movement —
zwiazany z szybkimi ruchami gatek ocznych) oraz cztery stadia coraz
glebszego snu NREM (non rapid eye movement):

I — zanik fal o, zastgpowanych aktywnoscia o czg¢stotliwosci 2-7 Hz,
75 uv,

II — z charakterystycznymi wrzecionami sennymi 12-14 Hz,

IIT — wolne fale o czgstotliwosci rzedu 2-3 Hz 1 duzej amplitudzie,

IV — dominuja fale wolne (9).

Z faza REM zwiazane sa marzenia senne. W czasie snu nast¢puja po
sobie cykle kolejnych faz: I, II, III, IV, powrét do REM, I, II, 111, IV,
REM itd. Pelen cykl trwa zwykle okoto 1,5-2h. Okresy snu — i rytmy
okotodobowe — wyzwalane sa gldwnie przez poziom melatoniny,
hormonu szyszynki. Jej poziom ro$nie po zapadnigciu zmroku (bodzcem
jest wigc $wiatlo; informacja przekazywana jest droga siatkéwkowo-
podwzgérzowa). Jednak do dziatania z wyprzedzeniem konieczny jest
generator rytméw okotodobowych, zlokalizowany w przednim podwzgérzu
(parzyste jadro skrzyzowania). W oparciu o ten zegar regulowany jest
m.in. poziom wielu hormonéw (kortyzolu, hormonu wzrostu, hormonu
tyreotropinowego), wpltywajacych na aktywno$¢ organizmu przez zmiang
aktywnos$ci metabolizmu.

Podczas snu zachodzi regeneracja niektorych tkanek, ukladow
(mig$niowego, immunologicznego, nerwowego) oraz przygotowanie ich
do aktywnosci w czasie czuwania. Sen jest bardzo istotny dla funkcjono-
wania kresomézgowia: jest dla niego ,,przerwa konserwacyjna”’, w czasie
ktorej zachodzi konsolidacja pamigci (cho¢ oczywiscie nie ma miejsca
zapamigtywanie nowych informacji). Wreszcie sen ma w przyrodzie
bezposrednie znaczenie dla przezycia: dla zapewnienia funkcjonowania
nie jest konieczna aktywno$¢ 24 h/dobg, przez przynajmniej kilka godzin
zwierz¢ta nie musza zdobywaé pokarmu czy wykonywaé innych
czynnosci niezbednych do zycia. Sen w bezpiecznym miejscu na tych
kilka godzin usuwa organizm z zasig¢gu drapieznikow.

2.2.9. Hormony

Regulacyjne dziatanie ukladu nerwowego jest wspomagane przez
czynno$¢ wewnatrzwydzielnicza uktadu hormonalnego.

Klasyczna definicja mowi, ze hormony sa zwiazkami chemicznymi
(aminokwasy, peptydy, steroidy) wydzielanymi bezposrednio do krwi
1 zmieniajacymi aktywnos¢ tkanek docelowych. Wydzielanie hormonow
jest uzaleznione albo bezposrednio od okreslonego czynnika zwigzanego
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ze stanem funkcjonalnym organizmu (st¢zenia okreslonych substancji),
albo regulowane jest za posrednictwem autonomicznego uktadu nerwowego
(np. neurohormony, takie jak adrenalina, noradrenalina, wazopresyna lub
hormony hypofizjotropowe, czyli hormony podwzgérzowe).

Ze wzgledu na zasi¢g dziatania mozna wyrdzni¢ hormony miejscowe,
dziatajace tylko w okolicy komorek, z ktorych sa uwalniane (np.
acetylocholina, histamina, prostaglandyny, serotonina), tkankowe (hormony
przewodu pokarmowego — cholecystokinina, gastryna, sekretyna; hormony
nerek — renina, erytropoetyna itd.) oraz hormony o dzialaniu ogélnym,
docierajace do tkanek za posrednictwem uktadu krwionosnego.

Regulacje hormonalne sa wolniejsze niz realizowane tylko przez uktad
nerwowy (wystepuje czas latencji zwiazany z synteza, wydzielaniem,
transportem 1 réznymi mechanizmami dziatania hormonu). Dzialanie
jednego hormonu moze obejmowac bardzo rézne tkanki, ale tez wiele
hormonéw moze regulowac czynnosci jednej tkanki. Specyficzno$¢ dziatania
hormonu zalezy od receptorow btonowych komoérek docelowych.
Hormony oddzialywuja na metabolizm komorek poprzez zmiang
przepuszczalno$ci blony komorkowej, zmiang poziomu syntezy enzymow,
zmiang aktywno$ci enzymoéw. Moze si¢ to odbywaé za posrednictwem
zmiany st¢zenia cAMP, aktywujacego kinazy biatkowe, lub przez naptyw
kationéw Ca*" do wnetrza komorek.

Regulacja wydzielania hormonoéw jest czgsto wielopoziomowa, ale
zwykle obejmuje etap sprzgzenia zwrotnego ujemnego. Mechanizm ten
polega na tym, ze wzrost poziomu danego hormonu we krwi spowodo-
wany jego wydzielaniem powoduje (posrednio lub bezposrednio)
zahamowanie dalszego wydzielania. Dzigki takiemu mechanizmowi nie
dochodzi do niekontrolowanego wydzielania wigkszych ilo§ci hormonow,
co bardzo silnie zaklocitoby homeostazg (fizjologicznie hormony dziataja
w stezeniach rzedu nawet 1072 mol/L).

Sklasyfikowano ok. 67 ludzkich hormonéw. Ponizej wymienionych
jest kilkadziesiat sposrod nich; w przypadku kilkunastu wybranych
przedstawiono pokrotce ich charakterystyke, jako przyktad mechanizmu
dziatania 1 regulacji wydzielania hormondéw. Wymienione sa réwniez
narzady/tkanki wydzielajace te hormony, jednak zdarza sig, ze substancje
te sa syntetyzowane przez wiele réznych tkanek, w takim przypadku
wymieniony narzad nalezy uwaza¢ za podstawowy dla tego wydzielania.

Podwzgorze syntetyzuje hormony uwalniajace 1 hamujace uwalnianie
innych hormon6éw: hormon uwalniajacy gonadotropiny, hormon uwalniajacy
adrenokortykotroping, hormon uwalniajacy hormon wzrostu (somatoliberyng),
hormon hamujacy uwalnianie hormonu wzrostu (somatostatyng), hormon
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hamujacy uwalnianie prolaktyny (prolaktostatyng), hormon uwalniajacy

prolaktyng (prolaktoliberyng), hormon uwalniajacy melanotroping, hormon

hamujacy uwalnianie melanotropiny, hormon uwalniajacy tyreotroping
oraz dwa inne hormony:

— wazopresyng, hormon peptydowy (9 aminokwasow), ktora uwalniana
jest w razie wzrostu ci$nienia osmotycznego krwi juz o ok. 1%,
zmniejszenia objetosci krwi o 5%, wzrostu poziomu angiotensyny II
lub prostaglandyn, pobudzenia ukitadu wspotczulnego. Jej dziatanie
polega na przeciwdziataniu wydalaniu wody (dziatanie antydiuretyczne)
w nerkach — wzmagana jest resorpcja fakultatywna wody w kanalikach
krgtych II rzedu. Ponadto wazopresyna moze powodowac skurcz
migs$ni gladkich (np. naczyn krwionos$nych, co pomaga przywrécié
prawidlowe cis$nienie krwi). Hormon ten uwalniany jest stale, cho¢
jego ilos¢ jest regulowana,

— oksytocyng, peptyd podobny do wazopresyny (dzigki czemu w mini-
malnym stopniu ich dziatanie jest podobne), uwalniany jest z przy-
sadki po pobudzeniu mechanoreceptorow brodawek sutkowych (co
powoduje wyciskanie mleka w czasie karmienia) oraz pochwy (w tym
przypadku oksytocyna wywotuje skurcze macicy umozliwiajace pordd
oraz ulatwiajace transport spermy w czasie orgazmu, zwigkszajacy
prawdopodobienstwo zaptodnienia).

Przysadka mézgowa — przedni plat (gruczotowy) wydziela hormony
tropowe, regulujace wydzielanie innych gruczotow: hormon areno-
kortykotropowy, hormon folikulotropowy, hormon luteinizujacy, hormon
tyreotropowy, a takze dwa inne hormony:

— hormon wzrostu (somatotroping), pobudzajacy proliferacj¢ komorek,
dziatajacy na komorki watroby 1 tkanki tluszczowej, zwigkszajac
metabolizm weglowodandéw 1 lipidow (cho¢ w przypadku komorek
tluszczowych regulacja jest odwrotnie zalezna od st¢zenia), pobudza
on syntezg biatek, dziala czgsciowo antagonistycznie do insuliny,
wzmaga wchtanianie wapnia z jelit oraz zatrzymywanie fosforanow,
sodu 1 potasu. Jego wydzielanie regulowane jest hormonami
podwzgodrza: uwalniajacym i hamujacym jego wydzielanie,

— prolaktyna, polipeptyd (198 aminokwasoéw) podobny do hormonu
wzrostu, o podobnym dziataniu. Wydzielanie prolaktyny zwigksza si¢
znaczaco po porodzie (po wydaleniu lozyska maleje stgzenie
progesteronu, wydzielanie stymulowane jest tez przez pobudzenie
receptorow szyjki macicy w czasie porodu i pobudzanie receptorow
brodawki sutkowej w czasie ssania, podobnie jak w przypadku
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wydzielania oksytocyny). Wydzielanie prolaktyny jest kontrolowane
przez prolaktoliberyng i prolaktostatyng podwzgorzowa.

Przysadka moézgowa — cze$¢ posrednia, zachodzi tu synteza
proopiomelanokortyny, z ktérej powstaja cztery hormony: kortykotro-
powopodobny, lipotropowy, B-endorfina oraz powstaje hormon melano-
tropowy nasilajacy syntez¢ melaniny w komorkach barwnikowych
naskorka.

Przysadka mozgowa — tylny plat (nerwowy), nie zachodzi tu synteza
hormondow, jedynie uwalnianie hormondéw podwzgodrza: oksytocyny,
wazopresyny.

Szyszynka w zalezno$ci od naswietlenia organizmu, a raczej w
warunkach braku naswietlenia, czyli w ciemnosci, syntetyzuje serotoning
1 melatoning (jej metabolit). Regulacja wydzielania melatoniny zwiazana
jest z aktywnoscia siatkowki oka. Zatem jej przecigtny poziom jest
uzalezniony od diugosci zaciemnienia w ciagu doby, zmieniajacej si¢
w ciagu roku. Jest to punkt wyjscia dla regulacji cykli dobowych i rocznych,
zwiazanych z aktywnos$cia dzienna/nocna oraz np. z okresami plodnosci
wyzwalanymi na osi podwzgorze — przysadka — gonady. Melatonina jest
rowniez jednym z najbardziej efektywnych ,,zmiataczy” wolnych rodnikow,
chroniacym tkanki przed uszkodzeniami prowadzacymi do starzenia sig.

Gruczol tarczowy syntetyzuje trojjodotyroning oraz tyroksyng —
jodowane pochodne aminokwasu tyrozyny. Hormony te, uwalniane pod
wptywem hormonu tyreotropowego przysadki, nasilaja katabolizm
tluszczow — lipolizg. Wzmagaja tez syntezg¢ biatek, obrdt witamin,
gospodarke mineralna, wspomagaja rozwdj uktadu nerwowego, indukuja
wydzielanie hormonu wzrostu. Generalnie — przyspieszaja metabolizm,
nawet dwukrotnie w poréwnaniu ze stanem spoczynkowym, poprzez
zwigkszenie przeplywu krwi przez wszystkie tkanki.

Ponadto syntetyzowana tu jest kalcytonina — hormon peptydowy (32
aminokwasy), regulujaca wraz z parathormonem stgzenie kationow
wapniowych i fosforanéw we krwi. W razie zwigkszenia poziomu Ca®’
we krwi uwalniana kalcytonina zwigksza aktywno$¢ osteoblastow
(odktadajacych fosforan wapnia w postaci dihydroksyapatytu w kosciach),
natomiast hamuje aktywno$¢ osteoklastow (komorek rozpuszczajacych
tkanke kostna i uwalniajacych Ca®" oraz POy). Dziatanie kalcytoniny jest
szczegblnie wyrazone u dzieci, z wiekiem traci znaczenie.
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Przytarczyce. Antagonistycznie do opisane] powyzej kalcytoniny
dziala parathormon (dziatajac na osteoblasty i1 osteocyty powoduje
zwigkszenie uwalniania wapnia). Ponadto, jego wydzielenie prowadzi do
zwigkszonej syntezy osteoklastow oraz do zwigkszenia wydalania
fosforandw, a zmniejszenia wydalania kationéw wapniowych z moczem.

Trzustka zawiera komorki wewnatrzwydzielnicze zgrupowane w tzw.
wyspy Langerhansa. Wystepuja cztery gléwne typy tych komorek.
Komorki typu A syntetyzuja glukagon, B — insuling, D — somatostatyng,
F— polipeptyd trzustkowy. Glukagon 1 insulina sa hormonami
polipeptydowymi regulujacymi poziom glukozy we krwi. Istnieje wiele
czynnikow  regulujacych wydzielanie tych hormonéw  (stgzenie
aminokwasow, kwasow tluszczowych, aktywnos¢ OUN), jednak
gldownym jest wlasnie poziom glukozy. Zmniejszenie jej stezenia
w osoczu pobudza syntez¢ i uwalnianie glukagonu. Dzialanie polega
glownie na pobudzeniu glikogenolizy, czyli rozktadu zapasowego
glikogenu do glukozy. Docelowym miejscem dzialania sa hepatocyty oraz
— wmniejszym stopniu — lipocyty (adipocyty, komorki tkanki
tluszczowej), a takze uktad krwiono$ny i pokarmowy. Antagonistycznie
do glukagonu dziata insulina, wydzielana w razie wzrostu stezenia
glukozy we krwi. Prowadzi to do zwigkszenia syntezy glikogenu, zuzycia
glukozy oraz do ograniczenia uwalniania kwasow tluszczowych
i glukoneogenezy (syntezy glukozy, np. z aminokwaséw i innych
zwiazkdéw organicznych).

Kora nadnerczy syntetyzuje steroidy, pochodne cholesterolu:

— mineralokortykosteroidem jest aldosteron, wydzielany w razie wzrostu
poziomu angiotensyny II i IIl we krwi, zwigkszenia poziomu K"
i zmniejszenia Na’, zmniejszenia objetoéci krwi, lub zwiekszenia
poziomu hormonu adrenokortykotropowego. Jego dziatanie prowadzi
do zwickszenia wchianiania Na“ i wydalania K~ w kanalikach
nerkowych, zmniejszenia wydalania Na® przez gruczoty potowe
i przewodu pokarmowego oraz do zwigkszenia objgtosci pltynow
zewnatrzkomorkowych.

— do glikokortykosteroidow zalicza si¢ kortyzol (95%), kortyzon
1 kortykosteron. Podstawowym efektem ich dziatania jest nawet 10-
krotne zwigkszenie glukoneogenezy. Zmniejsza si¢ zuzycie glukozy
w tkankach, zwigksza natomiast katabolizm kwaséw thuszczowych
1 biatek. Glukoza w postaci glikogenu jest odktadana w hepatocytach
(komorkach watroby). Wzmaga si¢ takze diureza i pobudliwos$¢ migséni
uktadu sercowo-naczyniowego. Glikokortykosteroidy maja rowniez
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dziatanie przeciwzapalne w réznych stadiach procesu zapalnego
(kortyzol = hydrokortyzon, popularny $rodek przeciwzapalny).
Wydzielanie glikokortykosteroidow kontroluje hormon adrenokorty-
kotropowy przysadki.

— androgeny (dehydroepiandrosteron, androstendion, testosteron),
estrogeny (estradiol, estron), progesteron sa hormonami plciowymi
wptywajacymi np. na wyksztatcenie drugorzedowych cech ptciowych,
powstawanie komorek rozrodczych, reguluja dojrzewanie i libido.
Dziataja réwniez jako hormony anaboliczne — podobnie jak hormon
wzrostu — pobudzajac podziaty komérkowe oraz metabolizm biatka.

Rdzen nadnerczy syntetyzuje aminy katecholowe: adrenaling,
noradrenaling, dopaming. Aminy katecholowe pobudzaja pracg serca,
zmniejszaja przeplyw krwi przez skorg, trzewia i1 nerki, zwigkszajac
jednoczesnie przeptyw mig$niowy i wiencowy, zwigkszaja wentylacje
ptuc, pobudzaja glikogenolizg i lipolizg 1 glukoneogenezg.

Ponadto, wsrdd istotnych narzadéw wewnatrzwydzielniczych 1 ich
hormonéw wyrézni¢ mozna nastgpujace:

Grasica — tymopoetyna, tymozyna, tymulina,

Nerki — erytropoetyna, kalcytriol, renina,

Watroba — angiotensynogen, insulinopodobny czynnik wzrostu,

Serce — przedsionkowy peptyd natriuretyczny,

Tkanka thuszczowa — lektyna,

Jadra — androgeny,

Jajniki — estrogeny (estradiol, estriol, estron), progesteron, relaksyna,

Lozysko — estriol, gonadotropina tozyskowa, progesteron.

Warto  zwroci¢ uwagg, jak zlozona, wieloczynnikowa oraz
wielopoziomowa moze by¢ w niektorych przypadkach kontrola wydzielania
hormonu. Na przyklad, aby wydzieleniu ulegla wigksza pula kortyzolu,
najpierw musi zwigkszy¢ si¢ wydzielanie przez podwzgoérze hormonu
uwalniajacego adrenokortykotroping, ktdra zwigkszy poziom hormonu
adrenokortykotropowego przysadki, dopiero to umozliwi wydzielenie
kortyzolu. Ponadto, na wydzielanie kortyzolu ma wplyw poziom
transkortyny watrobowej. Inny przyklad: regulacja poziomu glukozy we
krwi zwiazana jest z wydzielaniem insuliny i glukagonu, ale rowniez
np. z dziataniem adrenaliny, noradrenaliny, glikokortykosteroidow na
wytwarzanie glukozy w watrobie oraz dziataniem hormonu wzrostu,
trojjodotyroniny 1 tyroksyny na poziom metabolizmu i1 wykorzystanie
glukozy.
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3. Genetyka

3.1. Genetyka klasyczna

Do potowy wieku XIX nie zdawano sobie sprawy z mechanizméw
dziedziczenia. Hipokrates zakladal, ze ,,material dziedziczny” zbierany
jest z calego ciata rodzica przed zaplodnieniem. Arystoteles — ze to
niematerialne reguly nadajace formg¢ sa przenoszone poprzez spermg
(wytwarzana z krwi). W $redniowieczu uwazano, ze cechy obojga
rodzicow przekazywane sa potomstwu wskutek mieszania si¢ krwi (stad
do dzi$ np. uzywa si¢ okreslenia ,jmieszaniec potkrwi”), pdzniej, ze
w spermie (lub — w konkurencyjnej teorii — ze w komorce jajowej...)
znajduje si¢ miniaturowy zarodek przysziego czlowieka — homunculus
(na powstanie tej teorii wplyw miaty odkrycia pioniera mikrobiologii,
ktérym byt Antonie Philips van Leeuwenhoek).

Pierwsza spdjna teori¢ dziedziczenia opracowat G. Mendel w potowie
XIX wieku. Zauwazyt on, ze krzyzowanie ro$lin o charakterystycznych
cechach daje nastgpne pokolenie o przewidywalnych proporcjach
ilosciowych wystgpowania tej cechy. Jednym z najprostszych przyktadow
byl groch o kwiatach biatych lub fioletowych. Mendel w ciagu kilku
pokolen wybierat do dalszego rozmnazania osobno ro$liny z kwiatami
tylko fioletowymi lub tylko biatymi. W ten sposob uzyskat dwie czyste
linie (rosliny kolejnych pokolen mialy zawsze identyczne cechy oraz
identyczne ,,czynniki dziedziczenia”). Nastgpnie skrzyzowal ro$liny
z kwiatami fioletowymi z ros$linami o kwiatach biatych — pokolenie
rodzicielskie — P (parental). Uzyskat w pokoleniu F1 (filius 1) wylacznie
ro$liny o kwiatach fioletowych.

Po wielu do$wiadczeniach uznal, ze od obojga rodzicow pochodza
»czynniki dziedziczenia” okreslonej cechy (obecnie znane jako geny — tej
nazwy bedziemy uzywa¢ mimo, ze Mendel si¢ nia nie postugiwatl). Geny
moga wystgpowac¢ w roznych formach (allelach), determinujacych r6zna
posta¢ danej cechy (np. rozne barwy kwiatow). W opisywanej sytuacji,
allele determinujace barwe fioletowa sa dominujgce 1 oznacza si¢ je
wielka litera — V (violet). Oznacza to, ze jesli osobnik (jak w pokoleniu
F1) ma dwa allele: dominujacy V, determinujacy barwe fioletowa, oraz
recesywny v (allele recesywne oznacza si¢ matymi literami),
determinujacy biata barwe kwiatow — kwiaty beda fioletowe (widoczna
jest cecha determinowana allelem dominujacym). Aby ujawnila si¢ cecha
recesywna obydwa allele musza by¢ recesywne, w opisywanym
przypadku obydwa musza determinowac biaty kolor kwiatéw (vv).

77



W czystych liniach rodzicielskich rosliny o kwiatach biatych miaty
,cechy dziedziczenia”: biale vv, fioletowe VV.

Byly to homozygoty, czyli osobniki posiadajace obydwa allele tego
genu takie same.

Zatem jeden z rodzicow mégl potomstwu przekazaé tylko allel v, drugi
— tylko V. Tak wiec w pokoleniu F1 mogly by¢ wylacznie rosliny
z zestawami alleli vV (a wigc heterozygoty — o roznych allelach jednego
genu). Mialy one kwiaty fioletowe (ze wzgledu na dominacje allelu V).

Mendel poddal otrzymane ro§liny z pokolenia F1 samozapyleniu.
Okazato sig, ze w pokoleniu F2 otrzymal 75% roslin o kwiatach
fioletowych, 25% — o kwiatach biatych.

P: Vv, Vv
Od kazdego z rodzicéw moze pochodzi¢ gen v lub V.

Mozliwo$ci sa wige nastgpujace:

\% A
V | VV | Vv
A Vv vV

Taka dystrybucja genow tlumaczy, dlaczego % roslin pokolenia F2
miala kwiaty fioletowe, a %4 biate.

Z kolei po samozapyleniu roslin z kwiatami bialymi z pokolenia F1,
otrzymat w pokoleniu F2 wytacznie kwiaty biate (vv + vv — vv).

Doswiadczenia z innymi kwiatami wykazaty, Zze heterozygoty moga
mie¢ cechg posrednia migdzy cechami obojga rodzicow. Na przyktad,
jesli jeden osobnik rodzicielski z linii czystych ma kwiaty biale (rr),
a drugi czerwone (RR), to 4 roslin z pokolenia F1 ma kwiaty biate (rr),
jak w poprzednio opisywanych doswiadczeniach, % roslin ma kwiaty
czerwone (RR), a pozostalte rosliny — kwiaty rozowe (Rr). Okazuje sig, ze
homozygoty Rr wykazuja ,,wymieszane” cechy obojga rodzicow -
zachodzi niepelna dominacja. Podobnie jest w zjawisku kodominacji —
ujawniaja si¢ obydwie cechy, determinowane przez obydwa allele.

Jako przyktad kodominacji oraz recesywnosci mozna poda¢ przyktad
dziedziczenia grup krwi uktadu ABO u cztowieka.
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Grupa krwi ABO uzalezniona jest od antygenu H — uktadu czasteczek
weglowodandéw na powierzchni czerwonych krwinek (chociaz antygen
ten wystepuje na prawie wszystkich komoérkach poza nerwowymi, a takze
w niemal wszystkich ptynach ustrojowych). Locus antygenu H polozony
jest na chromosomie 19, jednak o konkretnej grupie krwi decyduje
zakonczenie tancucha weglowodandéw, determinowane przez gen
znajdujacy si¢ na chromosomie 9. Gen ten koduje glikozylotransferaze,
przytaczajaca konkretna reszte¢ cukrowa do D-galaktozy na antygenie
H glikokaliksu erytrocytow. Allel A koduje glikozylotransferaze
przylaczajaca a-N-acetylogalaktozaming. Allel B — a-D-galaktozg. Allel 0
charakteryzuje delecja pojedynczego nukleotydu, ktéra powoduje brak
aktywnos$ci enzymatycznej, wigc nie przytacza si¢ zadna reszta.

Allele determinujace grupy krwi uktadu ABO oznacza si¢ nastgpujaco:
allele I* oraz I® sq kodominujace, natomiast allel i, determinujacy grupe
krwi 0, jest recesywny. Zatem grupa krwi A wystepuje, jesli genotyp jest
I*I* lub 1%, grupa B — jesli genotyp jest I°I° lub Ii, aby fenotypowo
wystapita grupa krwi AB — genotyp musi by¢ I*T%, jesli 0 — genotyp ii.

Uktadéw grupowych krwi wyréznia si¢ 30, przy czym w kazdym z nich
bywa nawet po kilkadziesiat roznych antygenow (np. 47 w przypadku
uktadu Rh), w sumie istnieje ponad 600 réznych antygendéw grupowych
krwi.

Obecnos¢ antygenu Rh jest determinowana obecno$cia dominujacego
allelu Rh+, kodujacego polipeptyd RhD zwiazany z blona komodrkowa
erytrocytow; grupe krwi Rh- powoduje obecnos¢ dwoch alleli
recesywnych Rh-.

Biorac pod uwageg, ze w osoczu wystgpuja przeciwciata przeciwko
antygenom nieobecnym na wlasnych krwinkach, krew przetacza¢ mozna
wylacznie w nastgpujacy sposdéb: 0 — uniwersalny dawca, AB -
uniwersalny biorca, dawca A — tylko biorcy A lub AB, dawca B — tylko
biorcy B lub AB; ponadto krew grupy Rh+ mozna przetoczy¢ tylko biorcy
Rh+. Zatem krew grupy ORh- mozna przetoczy¢ kazdemu, natomiast AB+
— wylacznie osobie o grupie AB+. Na zakonczenie nalezy dodaé, ze od
przedstawionych prawidtowosci sa wyjatki, np. grupa krwi Bombay itd.
Wydaje sig, ze pierwotnie wyst¢gpowata grupa krwi A. Z tej linii powstata
grupa krwi 0 — jak opisano wczeéniej — przez punktowa mutacje genu I*
(delecja guaniny na pozycji 261 — mutacja zmiany ramki odczytu). P6zniej
wyodrebnil si¢ gen I°. Hipoteze te¢ potwierdza rowniez liczebnosé
poszczegolnych populacji z konkretnymi grupami krwi oraz ich obecne
rozmieszczenie uzaleznione od kierunku duzych migracji w réznych
czesciach Swiata.
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Na podstawie powyzej opisanych doswiadczen Mendel sformutowat
pierwsze prawo dziedziczenia, mowiace (wspotczesna terminologia),
ze do jednej gamety przechodzi tylko jeden allel, zatem potomstwo
otrzymuje po jednym allelu danego genu od obojga rodzicow.

Dalsze badania pozwolily ustali¢, ze allele réznych genéw przechodza
do gamet niezaleznie od siebie, a wigc, ze rdézne cechy dziedzicza si¢
niezaleznie. To drugie prawo dziedziczenia jest prawdziwe pod
warunkiem, ze geny te leza na innych chromosomach.

W tym przypadku Mendel wzial pod uwage dwie cechy ziaren grochu:
zabarwienie i1 ksztatt. Dominujaca cecha jest zabarwienie zolte (Y) oraz
gladki ksztatt (R), natomiast recesywne sa allele determinujace zielone
zabarwienie nasion (y) i pomarszczong ich powierzchnig ().

Krzyzowaniu Mendel poddat ponownie czyste linie: ro$liny
o nasionach gladkich, zéitych (podwojnie dominujace homozygoty)
z roslinami o nasionach pomarszczonych, zielonych (podwdjnie recesywne
homozygoty).

W pokoleniu F1 wszystkie nasiona byty zolte i gladkie (podwojne
heterozygoty YyRr).

Zatem mozliwe genotypy (zestawy alleli poszczegdlnych genow)
gamet wyprodukowanych przez ro$liny z pokolenia F1 sa nastgpujace:
YR, Y, yR, yr.

W pokoleniu F2, proporcje ilosciowe roslin byly nastepujace:

9 z nasionami z6ttymi, gladkimi : 3 =z nasionami zo6ltymi,
pomarszczonymi : 3 z nasionami zielonymi, gltadkimi : 1 z nasionami
zielonymi, pomarszczonymi.

Genotypy roslin pokolenia F2 przedstawiono na ponizszym
zestawieniu:

gamety | YR Yr yR yr
YR YR YYRr | YYRR | YyRr
Yr YYRr | YYrr | YyRr | Yyrr
yR YyRR | YyRr |yyRR | yyRr
yr YyRr Yyrr yyRr yyIT

Proporcja czgstosci fenotypow (obserwowanych cech, determinowanych
przez geny) w pokoleniu F2 wynosita 9:3:3:1. Je$li rozpatruje sig
krzyzowki wielocechowe, biorac pod uwagg liczbg gendow réwna n,
mozna si¢ spodziewaé proporcji okreslonych wzorem (3:1)".

Na przyktad dla n = 3, bedzie t0 27:9:9:9:3:3:3:1.
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Oczywiscie w praktyce, taki idealny rozkiad zdarza si¢ rzadko, ze
wzgledu na ztozone interakcje w funkcjonowaniu aparatu genetycznego.

W ten niezalezny sposob odbywa si¢ dziedziczenie cech, ktdrych geny
leza na réznych chromosomach. Jesli leza na jednym — istnieje duze
prawdopodobienstwo (o ile nie zajdzie crossing-over), ze beda sig
dziedziczyly w sposéb sprzezony: do gamet przechodza losowo cale
czasteczki DNA, zawierajace wiele genow.

Mozna rowniez méwi¢ o dziedziczeniu sprzezonym z pficia, kiedy
geny zlokalizowane sa na chromosomie X (chromosom Y posiada tylko
bardzo nieliczne geny). W takim przypadku, aby cecha ujawnila si¢
fenotypowo u megzczyzny — wystarczy tylko jeden allel, bez wzgledu na
to czy jest dominujacy czy recesywny, u kobiety — jesli jest recesywny
potrzebne bytyby dwa.

W taki sposob dziedzicza si¢ takie choroby jak Slepota barw, dystrofia
mig$niowa Duschenne’a, hemofilia (typu A — niedobdér czynnika
krzepnigcia krwi VIII, B — czynnika krzepnigcia krwi IX, C — czynnika
krzepnigcia krwi XI).

Na przyktad recesywny allel daltonizmu wystepujacy z czgstoscia 1:40
z taka sama czgsto$cia dotyka mezczyzn, natomiast kobiety z ta
czgstoscia sa nosicielkami. Objawy choroby ma jednak tylko 1/40/40
kobiet, czyli 1:1600.

Nalezy tu odr6zni¢ $lepote barw od daltonizmu. Daltonizm to tylko jeden
z rodzajow S$lepoty barw, tzw. deuteranopia, czyli nierozpoznawanie
barwy zielonej. Spowodowana jest wybiorcza dysfunkcja (czy brakiem)
czopkéw wrazliwych na S$rodkowy zakres widma. Jej czgstosc
wystgpowania to okoto 1-2% mezczyzn, natomiast ok. 0,01% kobiet.
Wadg te¢ opisat u siebie angielski chemik John Dalton w 1794 roku.
Prawidtowos¢ diagnozy potwierdzity wspotczesne badania jego DNA.
Innymi odmianami zaburzen widzenia barw sa: protanopia (nierozpozna-
wanie barwy czerwonej) i tritanopia (nierozpoznawanie barwy zottej
i niebieskiej wskutek dysfunkcji czopkow wrazliwych na promieniowanie
swietlne w zakresie krotkich fal). Wszystkie te zaburzenia to odmiany
dichromatyzmu (chory widzi dwoma sposrdd trzech rodzajow czopkow).
Calkowita niezdolno$¢ do rozrdzniania barw to monochromatyzm. Z kolei
trichromatyzm to tylko obnizona percepcja ktorejs zbarw, ale nie
calkowita dysfunkcja odpowiednich czopkow. W przypadku wszystkich
odmian $lepoty barw, odsetek wynosi ok. 7-10% mezczyzn i ponizej 0,4%
kobiet.
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Dziedziczenie wielogenowe

Istnieja cechy, dziedziczone nie poprzez jeden gen, ale na ich ekspresj¢
ma wplyw przynajmniej kilka genow. Na przyktad, na barwe teczowki
wplyw ma przynajmniej sze$¢ genow, jednak szczegdlne znaczenie ma
gen OCA2, wptywajacy na produkcje barwnika melaniny i majacy
rowniez wplyw na zabarwienie skory i1 wloséw (nazwa od ang.
oculocutaneous albinism type 2 — nazwy choroby powodowanej przez
jeden z alleli), oraz geny EYCLI, 2, 3.

Mimo, ze dziedziczenie jest wielogenowe, podstawowy uktad barw
teczowek: brazowe / niebieskie dziedziczy si¢ w prosty sposob
z zatlozeniem, ze barwa brazowa jest dominujaca. Wigkszo$¢ populacji
Swiata ma oczy brazowe; inne barwy wystgpuja prawie wyltacznie
u mieszkancow Europy, Bliskiego Wschodu, czgs$ci poludniowo-
zachodniej Azji oraz ich potomkdow.

Przypuszcza sig, ze barwa oczu bigkitna powstata ok. 6 000-10000 lat
temu, jako mutacja genu HERC2 (86 intronu), regulujacego ekspresje
genu OCA2. Oznaczatoby to, ze wszyscy ludzie o oczach niebieskich sa
potomkami tej jednej osoby, u ktorej wystapita mutacja. Stad tez obecnosé
tej barwy oczu tylko w konkretnych regionach $wiata: w Europie
Potnocnej, Srodkowej, czesci Azji (Indie).

Najmniej barwnika wystgpuje w teczowkach szarych, a najrzadziej
wystepujacym kolorem jest zielony.

Z kolei heterochromia (zrdéznicowanie barw obu teczowek lub ich czgsci)
moze by¢ wrodzona, spowodowana chorobami genetycznymi badz nabyta,
np. przez urazy lub zapalenia, stosowanie niektorych kropli do oczu itd.

Do tej pory omdéwione mechanizmy dziedziczenia cech dotycza cech
jakosciowych (np. obecnos¢ — nieobecnos$¢ konkretnego enzymu lub jego
forma determinujaca roézna aktywnos$¢). Jednak czg§¢ cech to cechy
ilosciowe, wystgpujace w roznym nat¢zeniu, zmieniajacym si¢ W Sposob
ciagly, a nie na zasadzie obecnosci-nieobecnosci cechy. Takie cechy
determinowane sa zwykle przez przynajmniej kilka genow. Wigkszo$¢
tatwo dostrzegalnych cech to cechy ilosciowe, np. wzrost, poziom
barwnika w tgczowce, zabarwienie skory, inteligencja, cechy charakteru,
podatno$¢ na zapadanie na rézne choroby. Odziedziczalno$¢ moze tu by¢
niska lub wysoka, jednak rozne allele nie determinuja tych cech w bardzo
konkretny sposob, raczej nakreSlaja zakres mozliwosci. Ostateczne,
obserwowane natgzenie cechy zalezy tu w pewnym stopniu od
srodowiska. Na przyklad, genetycznie uwarunkowany wysoki wzrost
moze by¢ na poziomie 185 cm, jednak brat-blizniak jednojajowy tego
osobnika (o identycznym genotypie) moze osiagna¢ wzrost zaledwie
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175 cm, np. ze wzgledu na nieprawidtowa dietg. Inteligencja (ktorej
odziedziczalnos$¢ szacuje si¢ czasem nawet na 80%), pamig¢, zdolnos¢ do
uczenia si¢ wyznaczone przez konkretne allele bardzo licznych genow
moga dawaé dziecku ogromne potencjalne mozliwosci, jednak od
srodowiska — dostepnosci edukacji i motywacji — bedzie zalezato ich
wykorzystanie.

Cechy ilosciowe charakteryzuje okreslone nasilenie, np. poziom
barwnika czy wysoko$¢ ciata. Rozktad nasilenia tych cechy w populacji
ma na ogo6l posta¢ krzywej Gaussa — rozktadu normalnego. Oznacza to, ze
w stabilnej populacji najwigcej osobnikoOw — najlepiej przystosowanych —
ma cechy przecigtne, najlepiej sprawdzajace si¢ w okre§lonych
warunkach. Natomiast warto$ci skrajne natezenia cechy — np. wyjatkowo
wysoki czy wyjatkowo niski wzrost u ludzi — wystgpuje u nielicznych
tylko osobnikdéw, jest to natgzenie cechy na granicy mozliwos$ci
przezycia. Osobniki o cechach o skrajnym natgzeniu zwykle maja
trudnos$ci ze sprawnym funkcjonowaniem i ze znalezieniem partneréw do
rozmnazania si¢ — dlatego tez allele determinujace takie cechy sa
nieliczne i tylko marginalnie wystepuja w populacji. Sytuacja moze si¢
zmieni¢, jes$li $rodowisko ulegnie zmianie w taki sposob, ze skrajne
nat¢zenie cechy zacznie by¢ faworyzowane, np. begdzie ulatwiato
zdobywanie pokarmu itd.

3.2. Genetyka molekularna

Podlozem opisywanych zjawisk sa reakcje chemiczne z udziatem
kwasow nukleinowych. ,,Czynnikami dziedziczenia” sugerowanymi przez
Mendla sa geny — odcinki czasteczki DNA, kodujace czasteczki
odpowiednich bialek. W przytoczonych wcze$niej doswiadczeniach
Mendla, biatka te mogly by¢ np. enzymami syntetyzujacymi barwnik
ptatkow kwiatowych grochu: jeden z alleli mégt warunkowac¢ produkcje
prawidlowego enzymu, co prowadzilo do syntezy barwnika, drugi allel
(recesywny) kodowal enzym o budowie nieumozliwiajacej synteze
barwnika.

W kolejnych rozdziatach opisana bedzie struktura i1 funkcjonowanie
aparatu genetycznego.

3.2.1. Budowa kwasow nukleinowych

DNA, czyli kwas deoksyrybonukleinowy, jest polimerem nukleotydow.
Pojedynczy nukleotyd zbudowany jest z czasteczki deoksyrybozy
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potaczonej wiazaniem N-glikozydowym z zasada azotowa i1 fosfory-
lowanej (najczesciej na pozycji piatej piatego atomu wegla
w deoksyrybozie).

Zasady azotowe wchodzace w sktad DNA to zasady purynowe:
adenina (A) 1 guanina (G) oraz pirymidynowe: cytozyna (C) i tymina (T).

Nukleotydy moga taczy¢ sig ze soba, tworzac wigzanie fosfodiestrowe.
Laczac si¢ z kolejnymi czasteczkami, buduja tancuch z ulozonych na
przemian czasteczek (a raczej reszt) deoksyrybozy i kwasu fosforowego,
a od kazdej czasteczki deoksyrybozy ,,w bok™ od tancucha odchodzi
zasada azotowa. Nalezy pamigta¢, ze w takim tancuchu zawsze jeden z
koncow zakonczony jest ,,wolnym” trzecim atomem wegla w czasteczce
deoksyrybozy, a drugi — piatym. Sa to konce 3’ i 5° (ryc. 7). Srednica
takiego tancucha wynosi 2,2-2,6 nm, a jego dlugo$¢ moze przekracza¢ 23
cm (to wymiary najdtuzszej ludzkiej czasteczki DNA — chromosomu 1,
ztozonego z ponad 220 miliondéw par zasad).

W czasteczce DNA najczesciej sa dwa lancuchy, lezace rownolegle
(cho¢ istnieja czasteczki pojedyncze, potrdjne i poczworne). Zasady
odchodza w kierunku drugiego tancucha, zatem leza naprzeciwko siebie,
co pozwala na wytworzenie mi¢dzy nimi wigzan wodorowych. Jednak
wytworzenie tych wiazan uzaleznione jest od budowy zasad azotowych:
adenina i tymina tworza dwa takie wiazania, cytozyna i guanina — trzy.
Ponadto zasady purynowe maja duze czasteczki (dwupierscieniowe),
pirymidynowe — mate (jeden pierscien). Tak wigc tylko w przypadku,
kiedy naprzeciwko siebie leza adenina i tymina lub cytozyna i guanina
— jest odpowiednia odleglo$¢ czasteczek 1 odpowiednia warto§ciowosé,
aby powstaty takie wiazania. Jest to zasada komplementarnosci.
Dwa réownolegle tancuchy DNA sa wobec siebie komplementarne —
naprzeciwko siebie leza zawsze odpowiednie zasady azotowe.

Lancuchy te leza wobec siebie odwrotnie koncami 3’ i 5°: koniec 3’
jednego lezy naprzeciwko konca 5’ drugiego tancucha; jest to tzw.
utozenie antyrownolegle. Czasteczka DNA moze mie¢ uktad liniowy, ale
moze tez zamyka¢ sig, tworzac formeg kolista. Nici sa skrgcone wokot
siebie, tworzac podwdjna, prawoskretna helisg. Dwie nici zblizone sa do
siebie bardziej niz wynosi polowa odleglosci migdzy kolejnymi
»skretami” helisy, wigc tworzy sig ,,rowek duzy” i ,,rowek maty”. Taki
uktad umozliwia dostgp kompleksow enzymatycznych do DNA.

Ogrzewanie dwuniciowej helisy DNA powoduje jej denaturacjg, czyli
zerwanie wiazan wodorowych pomigdzy parami nukleotydow oraz
rozdzielenie nici DNA.
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W jadrze komoérkowym czasteczki DNA musza by¢ niezwykle
precyzyjnie ulozone, aby przy ich ogromnej dtugosci (ludzki DNA ma
prawie 2 metry dlugosci, musi si¢ zmiesci¢ w jadrze komérkowym
o $rednicy rzedu kilku um) zapewni¢ szybki dostep w razie koniecznos$ci
uzycia jakiego$ fragmentu do transkrypcji. Maja w tym wielki udziat
biatka histonowe. Wyrdznia si¢ ich pi¢¢ glownych klas: histony HI, H2A,
H2B, H3 oraz H4. Biatka te sa bardzo bogate w aminokwasy zasadowe —
lizyng i argining. Jednocze$nie w $rodowisku jadra komoérkowego maja
duzy tadunek dodatni — sa polikationami. Sprawia to, ze tatwo wchodza
w interakcje z DNA (kwasem, bedacym w S$rodowisku nukleoplazmy
polianionem)

Histony H2A, H2B, H3 1 H4 razem tworza dysk. Dwa takie dyski
uktadaja si¢ rownolegle. Na powstata strukturg, wzdtuz krawedzi dyskow,
nawija si¢ dwukrotnie podwdjna helisa DNA na dlugosci 146 par zasad.
Taki element strukturalny ztozony z histonowego rdzenia i nawinigtego
na nim DNA nosi nazwe nukleosomu. Nukleosomoéw jest wiele na jedne;j
czasteczce DNA; pomigdzy nimi znajduja si¢ odcinki DNA o dlugosci ok.
60 par zasad, stabilizowane histonem H1. Histon ten moze powodowac
dalsze skrgcenie opisanej struktury w solenoid — spiralg o $rednicy ok. 30
nm. W czasie podzialow komorkowych, solenoid ulega dalszej kondensacji
dzigki niehistonowym biatkkom jadrowym budujacym rusztowanie
chromosomowe: powstaja petle DNA taczace si¢ w rejonach tacznikowych.

Mniej lub bardziej zespiralizowane DNA wraz z histonami tworza
chromatyne jadrowa. Im bardziej chromatyna jest skondensowana, tym
mniejsza jej aktywno$¢ transkrypcyjna: aktywny DNA musi by¢
zdespiralizowany, aby mozliwe bylo przylaczenie si¢ i1 przesuwanie
wzdhuz jego czasteczki enzymatycznych kompleksow transkrypcyjnych.
Chromatyna mocno zespiralizowana (heterochromatyna) jest nieaktywna.

Od opisanej, klasycznej organizacji kwasow nukleinowych spotyka si¢
wyjatki 1 modyfikacje, np. u niektorych bakteriofagdow w czasteczce DNA
moze wystgpowac uracyl zamiast tyminy (co zwykle jest charaktery-
styczne dla RNA); zasady azotowe moga by¢ modyfikowane (czgsta jest
metylacja cytozyny, powstaje wtedy 5-metylocytozyna).

Kwas rybonukleinowy (RNA) ma budowg¢ podobna do DNA, lecz
zamiast deoksyrybozy rdzen czasteczki buduje ryboza, zamiast tyminy
wystepuje uracyl o podobnych wtasciwosciach, tj. rozmiar, warto§ciowos¢
1 komplementarno$¢ (ryc. 8). Ponadto, o ile DNA zwykle w komorkach
jest dwuniciowy — RNA wystepuje jako pojedyncza czasteczka. Budowa
charakterystycznej odmiany RNA — tRNA — bgdzie omowiona dale;.
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3.2.2. Kod genetyczny

Informacja genetyczna dotyczy budowy biatek — kolejnosci amino-
kwasow w tancuchach biatkowych.

Istnieje 20 aminokwaséw kodowanych przez DNA. W bialtkach
syntetyzowanych w komorkach jest ich wigcej, poniewaz ulegaja one
modyfikacjom potranslacyjnym, polegajacym m.in. na dodawaniu grup
funkcyjnych (metylowych, acetylowych, hydroksylowych, fosforylowych
itd.), czasteczek weglowodanow, lipidéw, zmianie struktury chemicznej,
wytwarzaniu mostkéw dwusiarczkowych, usuwaniu fragmentéw lancucha
polipeptydowego itp. Cz¢§¢ z tych modyfikacji prowadzi do powstania
nowych aminokwaséw, ktére nie maja swojego opisu w kodzie gene-
tycznym. Jednak 20 z nich musi by¢ w nim bezposrednio zapisanych.

DNA, jak opisano wecze$niej, jest polimerem czterech rodzajow
nukleotydow, zawierajacych zasady azotowe: adening, tyming, cytozyng
1 guaning. Zatem informacja w takiej czasteczce musi by¢ zapisana za
pomoca czterech ,,znakéw”; rzeczywiscie dla wygody traktuje si¢ te
nukleotydy (czy zasady azotowe) jak litery, zapisujac je odpowiednio
jako A, T, C, G.

Skoro dysponujemy czterema roéznymi literami, Zeby zapisa¢ 20
aminokwasow konieczne sa ,,stowa” trzyliterowe (kodony).

Taki kod umozliwia zapisanie 4° =64 warto$ci. Jest to zbyt wiele (wigc
kod genetyczny jest nadmiarowy), ale kod z dwoch liter bytby zbyt krotki
(4*=16), ponadto nadmiarowe kombinacje rdwniez maja zastosowanie.

Nalezy pamigta¢, ze w czasie syntezy bialek informacja zawarta
w DNA zostaje przepisana na mRNA, a dopiero na matrycy mRNA
syntetyzowane sa czasteczki biatka. Zatem, zgodnie z zasada komplemen-
tarnosci, np. nukleotydy CCA na DNA odpowiadaja kodonowi GGU na
mRNA (koduje on glicyng). Glicyn¢ koduja rowniez trojki: GGC, GGA
oraz GGG. W ten sposob wykorzystywane sa dodatkowe kombinacje
mozliwych kodondéw: kilka moze kodowac¢ jeden aminokwas (kod
genetyczny jest zdegenerowany). Na uwage zasluguje fakt, ze dwie
pierwsze litery sa takie same, roznica dotyczy tylko trzeciej litery kodonu.
Dzigki temu, jesli zdarzy si¢ mutacja polegajaca na zastgpieniu
nukleotydu innym — nie bedzie to miato zadnego negatywnego skutku
itak do tancucha peptydowego dotaczona zostanie glicyna. Tak wigc
dzigki zdegenerowaniu kodu genetycznego jest on bardziej odporny na
niektore mutacje.

Kolejne kodony wyznaczaja kolejne aminokwasy; zapis jest ciagly, nie
zachodzi na siebie. Na przyktad, na matrycy mRNA o sekwencji
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nukleotydow: AUGCGUCCCAUCUACUACUGA  powstanie
peptyd o sekwencji aminokwasow:
metionina-arginina-prolina-izoleucyna-tyrozyna-tyrozyna.

Kodon AUG opisuje metioning. Jednoczesnie jest to kodon wyzna-
czajacy poczatek translacji: kompleks transkrypcyjny przesuwa sig
wzdluz mRNA do natrafienia na pierwsza sekwencj¢ AUG 1 od tego
miejsca zaczyna syntezg biatka. Zatem kazde nowo syntetyzowane biatko
zaczyna si¢ od metioniny (ktéra czgsto jest poOzniej usuwana).
Jednoczesnie kodon AUG ustawia tzw. ramke odczytu. Oznacza to, ze
poczawszy od sekwencji AUG kolejne trojki zasad traktowane sa jako
kolejne kodony okreslajace kolejne aminokwasy.

Kodony UAA, UAG, UGA sa tzw. kodonami nonsensownymi, nie
kodujacymi zadnego aminokwasu. Oznaczaja one zakonczenie w tym
miejscu syntezy polipeptydu (dlatego w podanej powyzej jako przyktad
sekwencji nukleotydow na koncu, po dwoch kodonach UAC (tyrozyna)
znalazt sig, dla porzadku, kodon UGA). Kodony te oznaczaja jedno-
czesnie koniec genu, czyli odcinka kwasu nukleinowego kodujacego
sekwencj¢ aminokwasow jednego polipeptydu.

Kodony opisujace poszczegolne aminokwasy oraz sekwencje START
(=Met) i STOP przedstawione sa w tablicy 1.

Tab. 1. Znaczenie poszczegdlnych kodoné6w na mRNA

Pozycja druga
U C A G
Phe UUU |Ser UCU |Tyr UAU |Cys UGU
U | Phe UUC |Ser UCC Tyr UAC |Cys UGC
Leu UUA |Ser UCA |STOP UAA | STOP UGA
Leu UUG | Ser UCG STOP UAG | Trp UGG

Leu CUU |Pro CCU | His CAU | Arg CGU
C|Leu CUC |Pro CCC His CAC | Arg CGC
Leu CUA |Pro CCA |Gin CAA |Arg CGA
Leu CUG | Pro CCG Gin CAG |Arg CGG

Ile AUU | Thr ACU Asn  AAU Ser AGU
A | Ile AUC | Thr ACC Asn  AAC Ser AGC
Ile AUA | Thr ACA | Lys AAA | Arg AGA
Met AUG | Thr ACG | Lys AAG | Arg AGG

Val GUU |Ala GCU |Asp GAU |Gly GGU
G |Vval GUC |Ala GCC |Asp GAC |Gly GGC
Val GUA |Ala GCA |Glu GAA |[Gly GGA
val GUG |Ala GCG |Glu GAG |Gly GGG

Pozycja pierwsza (5°)
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Od opisanych regut sa nieliczne wyjatki, np. w translacji
mitochondrialnej, UAA nie oznacza konca syntezy, lecz przytaczenie
tryptofanu.

3.2.3. Organizacja informacji genetycznej

Informacja genetyczna, czyli informacja o sekwencji aminokwasow
w biatkach, zawarta jest w DNA w postaci genow, z ktorych kazdy
obejmuje informacj¢ o sekwencji aminokwasow jednego biatka czy
peptydu. W zalezno$ci od wielkosci kodowanej czasteczki, geny maja
dhugos¢ od kilkudziesigciu par zasad do kilku milionéw. Liczba genow
jest zalezna od gatunku, szacuje si¢, ze DNA cztowieka zawiera ponad
30000 gendw.

Tylko jedna z dwodch nici DNA zawiera informacje — jest to ni¢
matrycowa (cho¢ moze to by¢ ktérakolwiek z nici: czg$¢ gendow znajduje
si¢ na jednej, cze$¢ na drugiej nici). To ona jest uzyta do syntezy
czasteczki mRNA, ktéra wezmie udzial w syntezie biatka. Ni¢ ta
okreslana jest rowniez jako niekodujaca i antysensowna. Obydwie nici
oczywiscie nie moga kodowa¢ tego samego, bgdac wobec siebie
komplementarne, nalezy pamigtac, ze jesli jedna ni¢ DNA ma sekwencje
np. TCAGGA, to druga ni¢ na rownolegtym odcinku bedzie miata
sekwencje AGTCCT; a biorac pod uwage antyrownolegte utozenie nici
(kierunek nici 3°-5’), sekwencja bgdzie TCCTGA. Zatem na matrycy
pierwszej nici powstalby RNA: AGUCCU (koduje dwupeptyd seryna-
prolina), drugiej — AGGACU (arginina-treonina).

Druga ni¢ to ni¢ niematrycowa, kodujaca, sensowna.

Niecaly DNA zawiera konkretna informacj¢ genetyczng. Pomigdzy
genami leza odcinki DNA intergenowego, niekodujacego zadnych bialek
komorkowych. Tego niekodujacego DNA jest w ludzkim DNA
dwukrotnie wigcej, niz DNA kodujacego.

W obrgbie DNA istnieja tzw. pseudogeny. Sa to geny juz nieaktywne,
ktore kiedy$ kodowaty jakies biatka, jednak wskutek mutacji nie spetniaja
juz zadnej funkcji. Mozna zatozy¢, Zze ekspresja tego genu nie byta dla
organizmu niezbedna do przezycia. Geny te pozostaty jednak jako relikty,
poniewaz nie istnieja mechanizmy ,,wybierajace” odcinki DNA uzywane
1 nieuzywane, wigc zawsze cate DNA — aktywne 1 nieaktywne — ulega
replikacji 1 cale przekazywane jest nastgpnemu pokoleniu.
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Geny czesto sa zebrane w zespoty gendéw: u bakterii wystepuja
operony, czyli grupy gendw kodujacych biatka o powiazanych funkcjach,
u organizméw wyzszych — rodziny wielogenowe, obejmujace geny
zebrane raczej nie tyle ze wzgledu na podobne funkcje, co ze wzgledu na
zapotrzebowanie na podobna liczbe kopii.

3.2.4. Replikacja DNA

Replikacja DNA jest procesem powielenia czasteczki DNA,
nastepujacym przed podziatem komorki (aby obydwie komorki potomne
posiadaty pelna informacje genetyczna).

Replikacja zachodzi na matrycy DNA obu czasteczek dwuniciowe;j
helisy. Jest procesem semikonserwatywnym: do kazdej z dwoch
jednoniciowych czasteczek dobudowuje si¢ nowa, komplementarna
czasteczka, a to oznacza, ze w obu komorkach potomnych znajda si¢
czasteczki DNA, ktérych jedna ni¢ pochodzi od komorki macierzyste;.

Synteza DNA przebiega zawsze w kierunku 5°-3°, na obu niciach
(mimo, ze sa one ulozone antyréwnolegle, tj. na jednym koncu
dwuniciowej helisy jedna z czasteczek ma koniec 3°, druga — 5°). Aby
proces replikacji mogl zaj$¢, podwodjna helisa musi zosta¢ rozpleciona,
awigc wiazania wodorowe pomigdzy lezacymi naprzeciwko siebie
komplementarnymi zasadami — przecigte. Nastepuje to zwykle
w miejscach bogatych w pary A=T (wiazania sa stabsze niz w przypadku
par C=G). Miejsca te okresla si¢ jako ori (od ang. origin). Powstate w ten
sposob rozwidlanie to widelki replikacyjne. Helis¢ rozplata enzym
helikaza. Aby powstrzyma¢ obydwie nici od ponownego polaczenia sig,
tacza si¢ z nimi biatka SSB (single strand binding). Polimeraza DNA do
rozpoczecia dziatania wymaga krotkiego odcinka RNA starterowego,
wigc tzw. prymazy (polimerazy RNA) taki odcinek syntetyzuja na
matrycy nici opoznionej (tej, w ktoérej kierunek jest 3°-5°). W takim
miejscu moze rozpoczaé dzialanie polimeraza DNA, przylaczajac kolejny
nukleotyd 1 tworzac kolejne wiazania fosfodwuestrowe. Po zakonczeniu
replikacji na kolejnym odcinku starterowym, fragment dobudowany
z RNA zostaje zastapiony DNA. U Eucaryota funkcje te spetniaja kolejne
polimerazy. U niektérych organizmdéw polimeraza DNA jest jednoczes$nie
3’-egzonukleaza, mogaca przecina¢ ostatnio utworzone wigzanie
fosfodwuestrowe, usuwajac ostatnio dobudowany nukleotyd niesparo-
wany z matryca.
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W opisany sposob mozliwa jest replikacja tylko na nici, ktorej
kierunek jest 5°-3° (ni¢ wiodaca). Natomiast w obrgbie widetek
replikacyjnych jedna z nici jest utozona odwrotnie (ni¢ opdzniona).
W zwiazku z tym, syntetyzowany jest tylko taki odcinek 5°-3°, jaki jest
umozliwiony przez rozchylenie widetek replikacyjnych, potem — po
dalszym przesunigciu miejsca syntezy — kolejno nastgpne odcinki. Zatem
na nici wiodacej synteza zachodzi w sposob ciagly, na nici opdznionej —
we fragmentach, tzw. fragmentach Okazaki, ktore potem sa laczone
przez ligazg DNA, budujaca wiazania fosfodwuestrowe. Ze wzgledu na
konieczno$¢ rozplatania DNA z nukleosomoéw, u organizmoéw eukario-
tycznych fragmenty Okazaki sa ok. 100x krétsze niz u Procaryota.
Po przejsciu widelek replikacyjnych dalej — struktura nukleosoméw
odtwarza si¢.

W komorkach eukariotycznych DNA moze mie¢ znaczng diugosc,
zeby wigc zapewni¢ duza szybko$¢ procesu w czasie fazy S cyklu
komoérkowego, powstaja nie pojedyncze widetki replikacyjne, lecz wiele
na dhugosci czasteczki. Powstate w ten sposob odcinki DNA nosza nazwe
replikonow.

Jesli DNA nie jest kolisty, na koncu 5’ nici opéznionej DNA nie ma
miejsca do dobudowania RNA starterowego. Wobec tego, z kazdym
kolejnym podziatem DNA powinno si¢ skraca¢ — traci¢ koncowe odcinki,
ktérych replikacja nie jest w zwiazku z tym mozliwa. Aby tego unikna¢,
na koncach czasteczki znajduja si¢ telomery. Sa to krotkie, powtarzajace
si¢ sekwencje (u cztowieka: 5S’TTAGGG3’). Koniec 3’ nici wiodacej
wystaje poza 5’ nici opoznionej. Enzym telomeraza posiada fragment
RNA komplementarny do tej sekwencji, wydluza ni¢ wiodaca (na
matrycy wlasnego odcinka RNA) i odtacza sig. Proces ten powtarza sig
wielokrotnie. Do wydluzonej nici wiodacej 3° dobudowana jest
komplementarna ni¢ opdzniona. W ten sposdb straty zwiazane
z traceniem konca czasteczki DNA przy kazdym podziale (w zwiazku
z niemoznoscia dotaczenia startera RNA w czasie inicjacji replikacji)
rownowazone s3 dobudowywaniem telomerow.

Replikacja jest procesem niezwykle konserwatywnym — u wszystkich
organizméw przebiega bardzo podobnie (réznice dotycza polimeraz,
np. u E. coli polimerazy sg trzy, u Eucaryota polimeraz jest okoto 10 —
dodatkowe biorg udziat w syntezie DNA mitochondrialnego, w procesach
naprawy DNA itd; moga rowniez wystgpowaé pewne modyfikacje
przystosowane do konkretnych rodzajow DNA, np. kolistego DNA
u bakterii).
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Proces ten musi by¢ przeprowadzany z wielka doktadnoscia,
minimalny blad oznacza znieksztalcenie informacji genetycznej,
potencjalnie letalne dla komorki potomnej. Jednak dzigki specyfice
samego procesu i mechanizmom naprawczym bledy popetniane sa
rzadziej niz raz na 5x10°. U Procaryota — nie czesciej niz raz na 10x10°.

3.2.5. Transkrypcja

Transkrypcja polega na syntezie mRNA na podstawie informacji
z DNA.

Wyroéznia sig trzy etapy transkrypcji: inicjacje, elongacje i terminacjg.
Za przebieg transkrypcji odpowiada polimeraza RNA. U organizméw
prokariotycznych ztozona ona jest z dwoch podjednostek a, po jednej B,
B’ oraz .

Inicjacja ma miejsce, kiedy polimeraza RNA 1aczy si¢ z promotorem
genu. Synteza RNA musi bowiem zaczyna¢ si¢ doktadnie w miejscu,
gdzie zaczyna si¢ konkretny gen. Zatem tuz przed nim na DNA polozony
jest promotor genu, pelniacy funkcje oznaczenia miejsca poczatku
syntezy dla polimerazy. Laczy si¢ ona z lezacymi w okreslonej kolejnosci
zasadami azotowymi promotora. Odpowiednie miejsce rozpoznaje
podjednostka o polimerazy. Po przylaczeniu polimerazy RNA do
promotora powstaje zamknigty kompleks promotorowy. Odcinek DNA,
na ktorym zwigzana jest z nim polimeraza ma dlugo$¢ 60 par zasad.
W obrebie tego odcinka nastgpuje rozdzielenie dwoch tancuchéw DNA
w obszarze bogatym w (stabiej zwiazane) pary zasad adenina-tymina. Na
tym etapie podjednostka ¢ odlacza si¢ od polimerazy. Wtedy moze juz
nastgpowac ,,dopasowywanie” wolnych rybonukleotydéw do kolejnych
kodonow matrycowego DNA 1 taczenie ich ze soba.

Na tym polega drugi etap transkrypcji — elongacja. Polimeraza RNA
przesuwa si¢ wzdluz czasteczki DNA w kierunku od 3’ do 5,
przytaczajac kolejne rybonukleotydy do wolnego konca 3’ nowo
powstajacego tancucha RNA. Zatem RNA powstaje w kierunku 5°-3’.
Jest on zwigzany z matrycowa nicia DNA tylko na odcinku ok. 12 par
zasad. Potem — oddziela si¢ od niej i obie nici DNA ponownie si¢ tacza
w dwuniciowa helise.

Zaréwno na poczatku, jak 1 na koncu odcinka ulegajacego transkrypcji
znajduja si¢ odcinki niebegdace fragmentem genu (odcinek liderowy 1 3°-
koncowy), ktére zostana potem odcigte.

Zakonczenie syntezy RNA nosi nazwg terminacji. U organizmow
prokariotycznych nastgpuje to na sekwencjach palindromowych. Sa to
sekwencje, w ktorych druga czes$¢ jest powtorzeniem pierwszej, w odwrotnej
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kolejnos$ci 1 z zamiang zasad na komplementarne (np. ATTCG-CGAAT).
W RNA powstaje wtedy struktura tzw. spinki (czasteczka ,,sktada si¢”,
tworzac dwuniciowy, komplementarny odcinek). Wobec powyzszego,
powstajaca ni¢ mRNA ma sekwencje komple-mentarng z nicia
matrycowa DNA, a wigc taka jak ni¢ niematrycowa, czyli sensowna, czyli
kodujaca (stad te okreslenia).

mRNA, czyli RNA informacyjny, powstaje przed translacja w jadrze
komorkowym jako pre-mRNA. Pomigdzy sekwencjami kodujacymi
(eksonami) zawiera on sekwencje niekodujace (introny). Konce
intronow zwykle oznaczone sa przez okreslone sekwencje nukleotydow:
AGGTAAGT 5°, oraz YYYYYYNCAG 3* (Y oznacza tu dowolna
zasadg pirymidynowa, a N — dowolny nukleotyd). Introny sa usuwane,
a odcinki eksonoéw taczone ze soba w procesie splicingu, katalizowanym
przez grupg enzymow zwanych matymi jadrowymi rybonukleoproteinami
(snRNP = small nuclear ribonucleoproteins).

W celu uniemozliwienia trawienie mRNA przez nukleazy przecinajace
wiazania 3’-5°, na koncu 5’ dobudowywana jest tzw. czapeczka, czyli 7-
metyloguanozyna przylaczona wiazaniem 5°-5° trdjfosforanowym,
odpornym na te enzymy. Jednoczesnie czapeczka umozliwia rozpoznanie
konca czasteczki mRNA przez rybosom. Z kolei do konca 3’ przytaczany
jest ogon poli A, czyli ok. 250 nukleotydow adeninowych. Ta poliadenylacja
ma prawdopodobnie na celu ochrong przed egzonukleazami.

Przedstawione powyzej w =zarysie mechanizmy transkrypcji sa
charakterystyczne dla organizmoéw prokariotycznych. U eukariotycznych
zasada jest taka sama, jednak wystepuje kilka modyfikacji: inicjacja jest
bardziej skomplikowana, terminacja nie angazuje spinek, wreszcie
wystepuja trzy osobne polimerazy RNA.

3.2.6. Translacja

Do niedawna nie dalo si¢ wyjasni¢, jak mozliwe bylo pojawienie sig¢
aparatu genetycznego. Musi on by¢ pelny, a wigc zawiera¢ kwas
nukleinowy oraz enzymy katalizujace jego ekspresj¢. Bialkowe enzymy sa
jednak kodowane przez kwas nukleinowy. Zatem caty, wieloczasteczkowy
uktad musiatby powsta¢ jednoczesnie, co jest wysoce nieprawdopodobne.
Jednak dzigki pracom T. Cecha, w latach 80. XX wieku, odkryto
rybozymy. Sa to substancje zbudowane z kwasu nukleinowego (RNA —
kwasu rybonukleinowego), ktory samodzielnie wykazuje wilasciwosci
enzymatyczne. Cech dlugo poszukiwal enzymu odpowiedzialnego
za obserwowany przez niego splicing badanego fragmentu RNA. Okazalo
sig, ze czasteczki RNA przeprowadzaty autokataliz¢ — byly zdolne do
aktywnosci enzymatycznej skierowanej na siebie. Rybozymami sa
czasteczki rRNA.
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Translacja jest to proces syntezy tancuchoéw peptydowych na matrycy
mRNA. Dla wlasciwosci biatka kluczowe znaczenie ma kolejnosé
aminokwasoOw w jego czasteczce. Wlasnie ta informacja jest przenoszona
z DNA na mRNA i uzywana w procesie translacji, w ktorym kolejne
aminokwasy sa przylaczane w wyznaczonej przez mRNA kolejnosci. Aby
to bylo mozliwe, aminokwasy musza by¢ w odpowiedni sposob
przygotowane, tj. polaczone z transportujacym RNA (tRNA).

Czasteczka tRNA zbudowana jest z ok. 74-95 nukleotydow. Jego II
rzedowa struktura ma ksztatt liscia koniczyny; wyrdznia si¢ na niej 4-5
ramion, czyli petli utworzonych przez spinki RNA (struktura spinki
opisana zostala w rozdziale dotyczacym transkrypcji). W czasteczce
tRNA wystegpuja ramiona: dihydrourydynowe, antykodonowe, dodatkowe,
pseudourydynowe oraz akceptorowe.

Cecha charakterystyczna ramienia DHU (dihydrourydynowego) jest
obecnos$¢ nietypowej zasady: dihydrouracylu.

Ramig¢ antykodonowe zawiera antykodon, czyli sekwencje komple-
mentarng z kodonem mRNA, opisujacym aminokwas transportowany
przez konkretny tRNA.

Ramig dodatkowe to rami¢ o zmiennej liczbie zasad, moze w ogole nie
by¢ obecne.

Ramig pseudourydynowe (rybotymidynowe) zawiera sekwencj¢ ToC
(¢ to nietypowa zasada: pseudouracyl).

Ramig akceptorowe zawiera obydwa zakonczenia (5’ i 3°) tancucha
nukleotydow. Koniec 3’ jest wolny, niesparowany 1 znajduje si¢ na nim
sekwencja CCA. Do tego ramienia przylacza sig¢ czasteczka aminokwasu.

Biorac pod uwagg, ze aminokwasow jest 20, a czasteczki tRNA sa
specyficzne dla aminokwasu, nalezy si¢ spodziewaé rowniez 20 réznych
czasteczek tRNA, Jest ich jednak zwykle 31-40. Zatem sq aminokwasy,
ktére moga by¢ transportowane przez rdzne czasteczki tRNA.
Przytaczanie aminokwasu do ramienia akceptorowego tRNA nosi nazwe
aminoacylacji, produkt reakcji to aminoacylo-tRNA; katalizuje ja swoista
syntetaza aminoacylo-tRNA, ktora rozpoznaje zar6wno aminokwas,
jak i tRNA.

W procesie translacji substratem sa wigc czasteczki aminoacylo-tRNA,
potrzebna jest rowniez energia pochodzaca z hydrolizy ATP oraz GTP.
Niezbedne sa rowniez rybosomy, jako struktury koordynujace dzialanie
mRNA oraz tRNA w czasie syntezy biatek, zapewniajace odpowiednie
przestrzenne utozenie wszystkich koniecznych w tym procesie elementow
wzgledem siebie.
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Rybosomy zbudowane sa z czasteczek rybosomowego RNA (rRNA)
oraz biatek.

Kazdy ztozony jest z dwoch podjednostek: duzej i matej, chociaz
w stanie spoczynku (kiedy nie uczestnicza w translacji) — podjednostki sa
rozdzielone.

Duza podjednostka rybosomu u organizméw prokariotycznych to
podjednostka 50S (S= jednostka Svedberga, szybkos$¢ sedymentacji),
zbudowana z 2 czasteczek rRNA 1 34 czasteczek polipeptydow.
U organizmoéw eukariotycznych — z trzech czasteczek rRNA oraz 49
czasteczek polipeptydow.

Mata podjednostka u Procryota (30S) zawiera jedna czasteczke rRNA
i 21 czasteczek polipeptydéw, u Eucaryota (40S) — jedna czasteczke
rRNA 1 33 czasteczki polipeptydow.

Podjednostki duze i mate u organizmé6w prokariotycznych tworza
rybosomy 70S, u eukariotycznych — 80S (oczywiscie szybkosci
sedymentacji nie dodaje si¢ algebraicznie).

Translacja rozpoczyna si¢ od inicjacji. W miejscu przylegajacym do
sekwencji AUG (koduje START oraz metioning) — do mRNA przytacza
si¢ mata podjednostka rybosomu (u Eucaryota mata podjednostka
rybosomu przesuwa si¢ od czapeczki konca 5’ az do rozpoznania
sekwencji AUG). Temu kodonowi odpowiada antykodon tRNA przeno-
szacego metioning, zatem taka czasteczka (specyficzna, inicjatorowa:
tRNAiMet) wiaze si¢ z mRNA 1 wraz z mala podjednostka rybosomu
tworza kompleks inicjujacy. Na tym etapie, przy udziale biatkowych
czynnikow inicjujacych, przylacza si¢ duza podjednostka rybosomu
1 rozpoczyna si¢ faza elongacji. Na duzej podjednostce rybosomu sa dwa
miejsca wigzania aminoacylo-tRNA: miejsca peptydowe (P), zajgte
obecnie przez tRNAM®, oraz aminoacylowe (A). Na miejsce A trafia
kolejna czasteczka aminoacylo-tRNA, o antykodonie odpowiadajacym
pierwszemu po startowym AUG kodonowi mRNA. Przy udziale tzw.
centrum polipeptydylotransferazowego wytworzone zostaje wiazanie
peptydowe pomigdzy aminokwasem tego aminoacylo-tRNA a metionina.
Wowczas nastgpuje translokacja — przesunigcie nowo przylaczonego
aminoacylo-tRNA na miejsce P. Czasteczka tRNA jest nastgpnie
odcinana od przytaczonych juz aminokwasoéw, a na miejsce A trafia
kolejna czasteczka aminoacylo-tRNA. Dla zaj$cia tych procesow
konieczne sa kolejne biatkowe czynniki — elongacyjne. Elongacja trwa az
do natrafienia na ktéry§ z kodonow STOP. Zamiast kolejnego
aminoacylo-tRNA na miejsce A duzej podjednostki rybosomu trafia
czynnik terminacyjny, uwalniajacy zsyntetyzowana czasteczke polipeptydu.
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Energia konieczna do zachodzenia poszczegdlnych faz translacji
pochodzi z hydrolizy GTP oraz ATP.

Chociaz kodowanych aminokwasoéw jest 20, w powstajacych
polipeptydach  jest ich 22. Dzigki szczegblnym dodatkowym
mechanizmom, dotaczana jest rowniez pyrolizyna 1 selenocysteina
(kodowana w szczegolnych warunkach przez sekwencje UGA, bedaca
zwykle kodonem STOP).

Po zakonczeniu translacji, biatka ulegaja dojrzewaniu — modyfikacjom
potranslacyjnym, co zmienia struktur¢ wielu aminokwasow, zwigkszajac
ich r6znorodnos¢.

Roéwniez w procesie translacji u roéznych organizméw wystepuja
minimalne odchylenia od opisanych mechanizméw (np. jako sekwencja
START rozpoznawana moze by¢ sekwencja UUG lub GUG; u Procaryota
inicjujaca czasteczka metioniny ulega formylowaniu, wystgpuja rézne

prokariotycznych i eukariotycznych rybosoméw, opiera si¢ zasada

dziatania wielu antybiotykéw, hamujacych translacj¢ wylacznie
w komorkach prokariotycznych.

3.2.7. Regulacja ekspresji genow

Geny ulegaja ekspresji w zaleznosci od aktualnych potrzeb organizmu,
jesli np. w $rodowisku nastgpuje jaka§ zmiana, organizm moze
odpowiedzie¢ na nia synteza okreslonego biatka.

DNA cztowieka zawiera ponad 30000 genéw, jednak nie wszystkie
inie zawsze musza ulegac¢ ekspresji — nie kazde biatko potrzebne jest
zawsze 1 w kazdej komorce; np. geny umozliwiajace syntezg insuliny sa
w DNA kazdej komorki ciala, ale wyspecjalizowane do takiej syntezy sa
tylko komorki B wysp Langerhansa — inne komorki tego genu ,,nie
uzywaja’.

Organizmy prokariotyczne maja stosunkowo proste mechanizmy
regulacji ekspresji genow, jako przyktad opisany zostanie model operonu
laktozowego.

Dopoki w srodowisku nie ma laktozy — bakteria E. coli nie musi
syntetyzowaé trzech enzymow koniecznych do wchianiania oraz
metabolizowania tego dwucukru (permeaza laktozowa, B-galaktozydaza,
transacetylaza B-galaktozydazowa). Geny kodujace te enzymy leza blisko
siebie, w jednym operonie kontrolowanym przez wspolny mechanizm
regulacyjny. Pod nieobecno$¢ laktozy — ekspresja jest uniemozliwiona
przez przylaczenie tzw. represora lac do operatora (sekwencja DNA przed
wspolnym promotorem tych trzech gendw). Jesli laktoza jest obecna —
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jejizomer laczy si¢ z represorem, ktéry odlacza si¢ od operatora,
co odblokowuje miejsce dla polimerazy RNA i1 umozliwia ekspresjg
trzech genow (powstaje jedna, wspodlna dla nich czasteczka mRNA).

W ten sposob ekspresje genu aktywuje dostgpnosé substratu reakcji.
Wystepuje takze sytuacja odwrotna, kiedy ekspresja jest hamowana, gdy
obecne sa produkty metabolizmu. W obecnosci zaréwno laktozy, jak
1 glukozy w $rodowisku, korzystniejsze dla E. coli jest uzywanie glukozy
jako zrodta energii, zatem operon laktozowy jest hamowany.

W komorkach eukariotycznych regulacja ekspres;ji jest bardzo ztozona.
Obejmuje tworzenie kompleksu inicjujacego przez polimeraze RNA II
oraz czynniki transkrypcyjne w obszarze tzw. kasety TATA (sekwencja
5’TATAAA3’), zmiang predkosci zachodzenia inicjacji — przez wigzanie
innych czynnikéw transkrypcyjnych oraz wzmacnianie lub wyciszanie
ekspresji okreslonych gendéw przez krotkie (do 200 pz) sekwencje DNA
odlegle nawet o tysiace pz. Czynniki transkrypcyjne posiadaja biatkowe
domeny wiazace DNA (zawierajace tzw. motywy typu: HLH (helisa-
petla-helisa, ang. helix-loop-helix), palce cynkowe, domeny zasadowe),
domeny umozliwiajace ich dimeryzacje (wptywajaca na ich aktywno$¢ —
motywy zamka leucynowego i HLH) oraz domeny aktywujace.

Ponadto, na poziom ekspresji gendow u organizméw eukariotycznych
moga réwniez wplywac regulujace substancje spoza komorek, np. hormony
czy cytokiny.

3.2.8. Mutacje DNA

Mimo precyzyjnych mechanizméw replikacji 1 mejozy, czasem
zdarzajq si¢ w nich bledy, ponadto czasem zdarzaja si¢ rOwniez mutacje
spowodowane przez mutagenne czynniki zewngtrzne. Do czynnikow
takich naleza: promieniowanie jonizujace, np. alfa, beta, neutrony, fotony
(m.in. promieniowanie X, gamma, UV), oraz ro6znorodne czynniki
chemiczne (analogi zasad, transpozony, czynniki alkilujace, deaminujace,
powodujace interkalacjg, czyli tworzenie si¢ kompleksow specyficznych
ligandow z DNA, psoralen, alkaloidy itd.). W zwiazku z tym — pojawiaja
si¢ defekty pojedynczych genow lub btedy w ilosci/jakosci catych
chromosomow. W pierwszym przypadku moze dojs¢ do syntezy
nieprawidlowego biatka kodowanego przez ten gen, w drugim — do
zaklocenia ekspresji wielu biatek.
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Mutacje dotyczace jednego nukleotydu (pary nukleotydéw) w obregbie
jednego genu to mutacje punktowe. Moga one polega¢ na zamianie
jednego nukleotydu na inny lub na wstawieniu albo usuni¢ciu jednego
aminokwasu.

Zamiana jednego nukleotydu na inny moze spowodowaé zmiang
aminokwasu opisywanego przez konkretny kodon. Zatem na matrycy
zmutowanego DNA powstanie mRNA kodujace bialtko o jednym
aminokwasie innym. Skutek takiej mutacji jest nieprzewidywalny; biatko
moze wypetia¢ swoje funkcje bez zmian, ale moze si¢ rowniez okazac,
Ze np. w oparciu o ten aminokwas tworzone bylo wigzanie wodorowe czy
mostek dwusiarczkowy, utrzymujace trzeciorzgdowa struktur¢ tego
biatka; wowczas mutacja prowadzaca do zmiany aminokwasu na inny
spowoduje catkowita zmiang mozliwosci biatka do petnienia konkretnej
funkcji. Mutacja polegajaca na zamianie jednego nukleotydu moze
rowniez nie mie¢ zadnego widocznego efektu, jesli dotyczy trzeciej
pozycji kodonu. Jak opisano wczesniej, istnieja synonimy, rézne kodony
opisujace ten sam aminokwas — roznica wystgpuje na trzeciej pozycji. Jest
to tzw. mutacja milczaca.

Kolejnym rodzajem mutacji, w ktérej jeden nukleotyd jest zastapiony
innym, jest mutacja nonsensowna, w ktorej powstaje w nieprawidlowym
miejscu jeden z kodonéw STOP. W tym przypadku translacja konczy sig
przedwczesnie i biatko ma skrocona czasteczke, co zapewne wplynie na
jego funkcje.

Mutacje zwiazane ze wstawieniem (insercja) lub usunigciem (delecjg)
jednego nukleotydu sa mutacjami bardzo powaznymi: zmieniaja ramke
odczytu. Naraz odczytywana jest zawsze trdjka nukleotydow — jesli jeden
z nich wypadnie lub zostanie dodany — odczytywane beda ,,przesunigte”
trojki, kodujace inne aminokwasy (poza przypadkowymi prawidtowymi)
juz do konica genu. Biatko powstale na matrycy mRNA i DNA poddanego
takiej mutacji najprawdopodobniej bedzie si¢ catkowicie rdznito od
prawidlowego. Podobny skutek bgdzie miata insercja/delecja dwoch par
nukleotydow, natomiast jesli usunigciu lub wstawieniu ulegna trzy pary
nukleotydow — efekt moze by¢ znow bardzo niewielki: zmiana dotyczy
jednego lub dwoch kodonow, a wigc jednego — dwoch aminokwasow
w kodowanym biatku.

Dziedziczenie mateczne. Do zygoty w chwili zaplodnienia z plemnika
przechodzi tylko material genetyczny zawarty w jadrze komorkowym.
Natomiast cata cytoplazma zygoty pochodzi z oocytu. Dotyczy to takze
organelli. Zatem cale pozajadrowe DNA (DNA mitochondrialne) pochodzi
zawsze wylacznie od matki, nie ulega tez rekombinacji (nie dotyczy go ani
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crossing-over, ani losowe rozchodzenie si¢ czasteczek DNA w czasie
mejozy). Jedyne zmiany tego DNA pochodza wige tylko z mutacji.
Analiza podobienstwa mitochondrialnego DNA, przy uwzglednieniu
przecigtnego tempa mutacji, pozwala na bardzo precyzyjne wyznaczenie
pokrewienstwa roznych organizmow, np. réznych ludzi. Mozna takze
zrekonstruowa¢ DNA mitochondrialne wspolnego przodka grupy ludzi.
W ten sposob ustalono takze hipotetyczng ,,mitochondrialng Ewe”, Zyjaca
okoto 227000-82000 lat temu, ktorej potomkami sa wszyscy zyjacy
obecnie ludzie (oczywiscie nie nalezy tego rozumie¢ dostownie — chodzi
nie o konkretnego osobnika, ale o hipotetycznego, jednego z dwczesnej
populacji). Analogicznie mozna wyznaczy¢ lini¢ ,,Adama” na podstawie
dziedziczenia chromosomu Y, do okresu o ok. 60 000 lat pézniejszego niz
,Ewa”.

Poza mutacjami punktowymi zachodza réwniez mutacje wigksze,
obejmujace dziesiatki, tysiace lub wigcej par nukleotydow, wykraczajace
poza jeden gen. Maja forme insercji, delecji 1 rearanzacji (przesunigcia
fragmentéw genomu wzgledem siebie).

Znaczenie mutacji jest tez réozne w zalezno$ci od jej lokalizacji,
a przede wszystkim, w jakiej komorce zachodzi: dzielacej si¢ (macierzystej
dla innych komorek) czy nie. Np. mutacja w jednym z neutrofili moze
spowodowa¢ tylko zaburzenie metabolizmu tej komorki. Mutacja
w jednej z komoérek nablonkowych moze spowodowac powstanie nowo-
tworu. Mutacja w komorce, z ktérej powsta¢ maja gamety, spowoduje
przeniesienie mutacji do kolejnego pokolenia — do wszystkich komorek
osobnika, ktory rozwinie si¢ z zygoty powstatej z tej gamety. Ponadto,
wigkszos¢ gendw nie ulega nigdy ekspresji, tam znaczenie mutacji jest
bardzo ograniczone, takie mutacje mozna traktowac¢ jak mutacje milczace.
W pewnych przypadkach, nawet jesli dojdzie do mutacji zmieniajace]
funkcjonowanie okre$lonego biatka, nie musi to by¢ mutacja letalna,
prowadzaca do $mierci, lecz subletalna, powodujaca, ze osobnik begdzie
gorzej realizowal jaka$ funkcje metaboliczna, ale bedzie w stanie
funkcjonowac. Wreszcie — mutacja moze okazac si¢ korzystna.

Konsekwencja mutacji w genach kodujacych biatka regulujace cykle
komorkowe moze by¢ rozwd) nowotworu (karcynogeneza). W prawid-
towym DNA obecne sa antyonkogeny, ktéore hamuja namnazanie
komorek, oraz protoonkogeny — ktére moga przeksztalci¢ si¢ w onkogeny
w razie mutacji. Jednym z najwazniejszych genow (i bialek) o charakterze
supresorOw nowotworowych (antyonkogenow) jest pS3 (nazwa pochodzi
od masy biatka — 53 kDa). Bierze ono udziat w mechanizmach
naprawczych DNA, ewentualnie w zatrzymaniu cyklu komoérkowego
w punkcie G;/S, co daje czas na naprawg, w ostateczno$ci moze
indukowa¢ apoptozg. Nieaktywne (na skutek mutacji) antyonkogeny
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lub aktywny onkogen uniemozliwiaja kontrole cykli komoérkowych,
co prowadzi do proliferacji komorek i wzrostu tkanki nowotworowe;.
Dzieje si¢ tak w razie niekorzystnej mutacji jednego tylko allelu
w onkogen (onkogeny sa dominujace), lub obu alleli antyonkogenow
(sa recesywne).

Zmiany w obrgbie DNA moga dotyczy¢ catych chromosomow lub
duzych ich cze$ci. Mozna tu wyrdzni¢ aberracje w budowie badz liczbie
chromosomow. W przypadku liczby — moéwi¢ mozna o aneuploidiach
(kiedy zestaw chromosomow jest powigkszony lub zmniejszony o jeden
lub kilka: nullisomie, monosomie, disomie, trisomie) oraz poliploidiach
(zwigkszenie calych zestawdéw chromosoméw w porOwnaniu ze
standardowa liczba In lub 2n, np. triploidia 3n, oktaploidia 8n itd). Jesli
chodzi o aberracje strukturalne, mozna wyrdzni¢ delecje, inwersje,
duplikacje, rearanzacje (translokacje) — analogicznie do mutacji
o mniejszych rozmiarach oraz charakterystyczne dla chromosoméw:
peknigcie centromeru i chromosom pier§cieniowy.

3.2.9. Genetyka populacji

Darwin opublikowatl dzielo O powstawaniu gatunkéw w roku 1859.
Wecezesniej przyjmowano mity kreacjonistyczne (gatunki stworzyli
bogowie poszczegdlnych mitologii). Obserwowane dowody na istnienie
wymarlych gatunkéw starano si¢ thumaczy¢ wielkimi katastrofami, po
ktéorych nastgpowat nowy akt stworzenia (G. Cuvier). Pierwsza idea
dopuszczajaca mozliwo§¢ przemiany jednych gatunkéw w inne byt
»Wielki Lancuch Istnien” Lamarka, w ktorym dzigki dazeniu do
samodoskonalenia poszczegolne istoty przekazywaly nabyte w ciagu zycia
coraz lepsze cechy swemu potomstwu, poczawszy od mutu, przez
zwierzeta, ludzi — do aniotéw. Zadziwiajaco trafne uwagi sformutowat
arabski uczony Al-Jahiz w IX wieku. Zauwazyl, ze srodowisko wywiera
presj¢ na zwierzgta, ktore musza toczy¢ walke o jego zasoby, o byt i pod ta
presja wyksztalcaja nowe cechy, przekazywane potomstwu, co prowadzi
do powstawania nowych gatunkow.

Istnieja bardzo liczne dowody na pokrewienstwo wszystkich organizmow.
Szczegodlnie przekonujace jest podobienstwo najbardziej podstawowych
procesé6w metabolicznych. Te procesy, takie jak np. reakcje zwigzane
z utlenianiem wewnatrzkomorkowym, transkrypcja, translacja, lezace
u podstaw zycia, cechuje wielki konserwatyzm. Raz ustalone, nie mogty
ulega¢ wielu modyfikacjom — sa to procesy zbyt wazne, kazde
zmniejszenie ich skutecznos$ci prowadzitoby do $mierci.

Zatem chociaz wiele reakcji chemicznych i struktur komoérkowych ulegato
zmianom — elementy takie, jak np. organelle komorkowe, histony, kod
genetyczny 1jego ekspresja sa praktycznie takie same u np. bakterii
i ssakow.
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Ewolucje organizméw, zmiang ich budowy i metabolizmu, powoduje
dzialajaca dlugotrwale presja §rodowiska. Tym, co obserwujemy sa np.
zmiany w budowie narzadow, stopniowo przystosowujacych si¢ do
srodowiska, tzn. zmieniajacych si¢ w takim kierunku, aby dziala¢ z
optymalna efektywnoscia zapewniajaca przetrwanie organizmu 1 wydanie
na $wiat potomstwa. A wigc — obserwujemy np. zmian¢ ksztaltu dzioba
flaminga, przystosowujacego si¢ do konkretnej metody zdobywania
pozywienia. Populacja flamingdw wykazuje zmienno$¢ osobnicza, jesli
chodzi o rozmiary i ksztatt dzioba, wigc jedne z nich beda bardziej, inne —
mniej skutecznie zdobywaly pokarm. Te skuteczniejsze — lepiej sobie
dzigki temu poradza z przekazaniem swoich cech nastgpnemu pokoleniu.
Jednak trzeba pamigtaé, ze tym, co warunkuje ksztatt dzioba sa okreslone
geny, rozne ich allele. Skuteczno$¢ zdobywania pokarmu bgdzie wigc
w istocie sprawdzianem konkretnych alleli determinujacych konkretna
funkcjonalno$¢ dzioba. Zatem istota ewolucji lezy w zmianach genotypu,
zmianach czegstosci alleli okreslonych gendéw. Ewolucji podlegaja
genotypy, cho¢ presja srodowiska dziata bezposrednio na fenotypy.

Genetyka populacji zajmuje si¢ nie tyle indywidualnymi genotypami
poszczegolnych osobnikow, co pulami genowymi catych populacji. Sa to
zbiory wszystkich alleli wszystkich genow wystgpujacych w okreslonych
populacjach.

Jesli populacja jest stabilna, zachodzi w niej losowy dobér partnerow,
nie ma presji $rodowiska na okreslone cechy, nie wystgpuje dryf
genetyczny, nie ma migracji i innych czynnikow zakldcajacych — pula
genowa populacji nie zmienia sig, a wigc czgsto$¢ wystgpowania poszcze-
gblnych alleli 1 genotypow jest stata. Jest to tzw. rGwnowaga Hardy’ego
1 Weinberga. Brak takiej rownowagi (zaktocenie czgstosci wystgpowania
genotypow) jest dowodem na istnienie mechanizmu zaktdcajacego, ktory
jednoczesnie stanowi czynnik doboru naturalnego.

Czgstos¢ wystgpowania danego allelu mozna wigc obliczy¢ ze wzoru:
A= (nAa+2-nAA)/n,

gdzie n to liczebnos¢ populac;i.

Im wigksza pula genowa populacji — im wigksza liczba mozliwych
alleli r6znych gendéw, a wige 1 roznych cech — tym wigksza plastycznos¢
gatunku 1 zdolno$¢ adaptacji gatunku do zmieniajacych si¢ warunkoéw
srodowiska. Jesli zroznicowanie osobnicze jest duze, istnieje duza szansa,
ze czgS¢ osobnikow bedzie miata cechy umozliwiajace im przezycie
w razie zmiany srodowiska. Z kolei, np. gepardy sa gatunkiem o wyjatkowo
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matej réznorodnosci genetycznej, wigc réwniez fenotypowo wszystkie
osobniki sa niemal identyczne. Jest to wynikiem genetycznego efektu
»waskiego gardla” (kataklizm przezywaja nieliczne osobniki o bardzo
skromnej wspolnej puli genowej) w okresie ostatniego zlodowacenia
(ok. 15000 lat temu), a nastepnie dlugiego okresu chowu wsobnego
(kojarzenie krewniacze, powodujace tatwiejsze ujawnianie niekorzystnych
alleli recesywnych i szybszy dryf genetyczny). Nawet w stabilnych
warunkach $miertelno$¢ mtodych gepardow jest bardzo wysoka, a zmiana
warunkow Srodowiskowych, ktora spowodowataby u innego gatunku
tylko selekcje czeéci populacji lepiej przystosowanej do nowych
warunkow — w przypadku gepardow doprowadzi do eliminacji
wszystkich osobnikdw.

Zrédtem zmienno$ci genetycznej sa mutacje spowodowane bledami
w replikacji badZ czynnikami mutagennymi. To wtasnie one powoduja
powstanie nowych alleli, ktore jesli nie sa letalne — podlegaja doborowi
naturalnemu, wchodzac do puli genowej populacji.

74000 lat temu wybuch superwulkanu Toba w Indonezji zabit wigkszo$¢
populacji ludzi w czeéci Afryki i Azji. Ziemia byta juz wtedy w epoce
lodowcowej; wybuch wulkanu spowodowal szybkie 1 drastyczne
poglebienie zmian klimatycznych. Tysiace kilometréw od miejsca erupcji
mozna odnalez¢ kilkunastocentymetrowa warstwg popiotow. Kilkaset
milionéw ton kwasu siarkowego spadlo w postaci kwasnych deszczy.
Temperatura spadta o dodatkowe 5-15 stopni Celsjusza na kilka lat.
Nieliczni ludzie, ktérzy ocaleli — szacuje si¢ ich liczbg na zaledwie kilka
tysigcy — odtworzyli dwie populacje (neandertalczykow i H. sapiens),
zbardzo okrojona pula genowa. Teori¢ t¢ potwierdzaja badania
genetyczne.

Na jednej z wysp Mikronezji — Pingelap — ok. roku 1775 tajfun przezyto
zaledwie 20 o0s6b z calej populacji. Wsréd osob, ktore przezyly
i zapoczatkowaty nowa populacje, jedna byla nosicielem genu
powodujacego catkowita §lepotg¢ barw (achromatopsjg). Obecnie 5-10%
populacji ma objawy tej choroby, a 30% jest nosicielami, cho¢ w catej
populacji $wiata czestoS¢ wystgpowania jest ponad 2 000 razy nizsza.

Dryf genetyczny jest zwiazany z losowa rekombinacja zwiazana
z rozmnazaniem pitciowym. Np. 50% gamet rodzica o grupie krwi AB
powinno posiada¢ allel I determinujacy grupe krwi A, a wiec
statystycznie 50% jego dzieci ten allel powinno odziedziczy¢. Jednak
moze si¢ okaza¢, ze wskutek przypadku wszystkie jego dzieci otrzymaja
allel I”. Oznacza to juz zmiane czesto$ci wystepowania obu alleli (I* oraz
I°) w populacji, zmiana ta moze si¢ w kolejnych pokoleniach poglebiag,
zatem pula genetyczna bedzie si¢ zmieniac. Jest to wlasnie zjawisko dryfu
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genetycznego, obok mutacji najwazniejszego czynnika zmieniajacego
czestos¢ wystgpowania alleli. Czgsto$¢ t¢ moze rowniez drastycznie
zmieni¢ opisane wyzej zjawisko ,,waskiego gardta” (lub ,,szyjki butelki”)
oraz bardzo podobny do niego efekt zalozyciela (kiedy mata grupa
osobnikéw danego gatunku jest zaczatkiem nowej populacji).

Ewolucja w ujeciu neodarwinowskim uwzglednia wigc dobor
naturalny genotypow, a nie tylko, jak w podejsciu darwinowskim,
fenotypow. Opisuje wigc np. dobor przeciwko allelom dominujacym,
przeciwko allelom recesywnym, przeciwko allelom o dziataniu
addytywnym, przeciwko heterozygotom, faworyzujacy heterozygoty.
Najostrzej dziata dobor przeciwko allelom dominujacym: takie allele
zawsze ulegaja ekspresji, wigc jesli sa niekorzystne w danych warunkach
— zawsze ulegaja eliminacji. W przypadku alleli kodominujacych,
a zwlaszcza recesywnych — dobor jest duzo tagodniejszy, jesli allel jest
niekorzystny — eliminacji ulega tylko w przypadku homozygot recesy-
wnych. Przykladem doboru faworyzujacego heterozygoty jest anemia
sierpowata. Homozygoty zarowno recesywne (determinuje to wystapienie
powaznej choroby — anemii sierpowatej), jak i dominujace (prawidlowa
budowa hemoglobiny) maja mniejsza szansg¢ przezycia w regionach
dotknigtych malaria. Krwinki osobnikow heterozygotycznych natomiast sa
odporne na infekcj¢ zarodZcem malarycznym: czgsciowo znieksztalcone
przez spowodowana nieprawidlowym allelem polimeryzacje hemoglobiny
erytrocyty sa eliminowane przez organizm zanim rozwing si¢ w nich
dojrzate formy zarodzca, zatem osobniki heterozygotyczne, cho¢ zwykle
dotknigte lekka anemia, przezywaja epidemie malarii wyniszczajace
populacje homozygot dominujacych o prawidtowej budowie tancuchow
B hemoglobiny.

Mechanizmy doboru naturalnego na poziomie genoéw dziataja tak, jak
na poziomie fenotypoéw. Mozna moéwi¢ o doborze stabilizujacym, kiedy
w stabilnych warunkach srodowiska faworyzowane sa allele determinujace
cechy iloSciowe o przecigtnej wartosci, doborze kierunkowym
eliminujacym osobniki o allelach determinujacych skrajne natg¢zenie
danej cechy, a faworyzujacym allele determinujace druga skrajnosc,
wreszcie o doborze rozrywajacym, gdy faworyzowane sa allele
determinujace cechy skrajne, co prowadzi do powstawania nowych
gatunkow.
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3.2.10. Genetyka czlowieka

Linia rozwojowa matlp cztekoksztaltnych oddzielita si¢ od innych
ok. 25 min lat temu. Ok. 4 mln lat temu linia rozdzielila si¢ na szympansy,
goryle i ludzi o dwunoznej postawie. Najstynniejsza pozostatoscia z tego
okresu jest liczacy ok. 3,2 mln lat, w 40% kompletny szkielet ,,Lucy”,
(Australopithecus afarensis) odkryty w dolinie rzeki Awash w Etiopii.
Sprzed 2,5 mln lat pochodza najstarsze odkryte koSci Homo habilis,
postugujacego si¢ juz prymitywnymi narzedziami. W milion lat pozniej
gatunek ten zostal zastapiony przez Homo erectus, ktory jako pierwszy
przedstawiciel homonidae skolonizowat lady poza Afryka ok. 700000 lat
temu. Tymczasem ewolucja H. erectus w Afryce trwala nadal, jej efektem
byto wyksztatcenie Homo sapiens ok. 100-200 tys. lat temu. Jedna z galgzi
tej rodziny byt cztowiek neandertalski, Zyjacy w Euroazji w czasie epok
lodowcowych, az do okresu ok. 35 000 lat temu. Wtedy to neandertalczycy
zostali wyparci lub zasymilowali si¢ z forma anatomicznie identyczna ze
wspotczesna — cztowiekiem z Cro Magnon (kromanionczykiem).

Prawidlowy genotyp cztowieka obejmuje 46 chromosomow — 23 pary.
22 z nich to autosomy, 1 para (XX lub XY) to chromosomy pftci. Kazdy
chromosom zawiera jedna czasteczke DNA. Zatem w kazdej komorce
(oprocz rozrodezych) cztowieka zawierajacej jadro komorkowe, znajduje
si¢ 46 czasteczek DNA.

U wielu krggowcow zmiennocieplnych determinacja pici odbywa sig
poprzez wptyw §rodowiska (temperaturg). Nie ma u nich chromosomow
pici. Determinacja plci zalezna od chromosomoéw plci moze wystgpowac
w roznych uktadach, np. XX/X0 lub ZW, wreszcie, jak u cztowieka,
XX/XY. Uktad determinacji ptci u ludzi opisano w roku 1905 (N. Stevens
i E. Beecher).

Ludzkie chromosomy pici X 1 Y znacznie si¢ od siebie roznig: X
zawiera ok. 2000 genow, podczas gdy Y — zaledwie ok. 80 (kodujacych
tylko 23 biatka). W czasie rozwoju ptodowego organizmu zenskiego
jeden z dwoch chromosoméw X zostaje zinaktywowany w niemal
wszystkich komorkach, przeksztalca si¢ w cialko Barra. ,,Wybdr”
chromosomu do inaktywacji jest losowy, wigc w réznych komorkach
przeksztatceniu w ciatko Barra moga ulec ré6zne chromosomy X z pary.

Chromosom Y ulega rekombinacji z X tylko w 5%. Rekombinacja
pozostatych 95% chromosomu Y mogtaby by¢ niekorzystna, wiec jest
blokowana (mogloby dojs¢ do powstania organizméw zenskich,
zawierajacych szkodliwe dla nich geny pochodzace z chromosomu Y, lub
meskich, pozbawionych czgsci genow zlokalizowanych na Y).
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3.2.10.1. Choroby genetyczne

W przypadku obecnosci zmutowanego allelu jednego genu wazne jest,
czy jest on dominujacy, czy recesywny a takze czy jest to gen
autosomalny, czy sprz¢zony z chromosomem X. Jesli zmutowany allel
jest dominujacy — kazdy nosiciel automatycznie bgdzie chory, jesli jest
recesywny — choroba ujawni si¢ tylko u homozygot, jednak potomstwo
zdrowego nosiciela ma 50% prawdopodobienstwo na odziedziczenie allelu
determinujacego chorobg. Znaczna cze$¢ chordb determinowanych jest
przez allele recesywne — powazne objawy choroby eliminuja wowczas
tylko homozygoty recesywne, a allel determinujacy chorobe przenoszony
jest do nastepnych pokolen dzigki heterozygotom. Jesli z kolei gen ten
jest sprzgzony z chromosomem X — na ogdél choruja mezczyzni
(wystarczy im jedna kopia genu determinujacego chorobg do wystapienia
jej objawow), kobiety sa nosicielami (prawdopodobienstwo wystapienia
obu kopii nieprawidlowych jest duzo mniejsze).

Wsrdd chordb genetycznych wyrdzni¢ mozna zdeterminowane przez
mutacje pojedynczych genow lub zaburzenia w obrgbie wielu gendow
1 catych chromosoméw — dotyczace ich liczby.

Wymienione ponizej choroby nie musza by¢ spowodowane catkowita
nieobecnoscia chromosomu, lecz czasem delecja jego czgsci lub
deformacja (np. chromosom pier§cieniowy), mozaicyzmem, tzn. czg§¢
komorek ciata ma genotyp prawidtowy, czg¢$¢ znieksztatcony (np. zespot
Turnera).

Zaburzenia dotyczace liczby chromosomow to np.:

Zespo6l Downa — trisomia chromosomu 21. Objawami sa: mongoidalne
rysy twarzy, niski wzrost, niezborno$¢ ruchow, nietypowy uktad bruzd na
dtoniach, niedorozw6j umystowy przy pogodnym usposobieniu. Czgstos¢
wystgpowania to ok. 1/850 urodzef, u matek powyzej 40 roku zZycia
rosnie do ponad 1/100, a w 45 roku zycia juz do 1/30. Przezywalnos¢
sigga kilkudziesigciu lat, jednak chorzy sq bardziej narazeni na zaburzenia
uktadu sercowo-naczyniowego, refluks zotadkowo-przetykowy, zespot
bezdechu §rodsennego, choroby gruczotu tarczowego, niedobdr odpornosci.

Zespol Patau — trisomia chromosomu 13. Objawami sa: ubytek skory
skalpu, wady narzadu wzroku, rozszczep wargi, anomalie konczyn,
ubytek przegrody migedzyprzedsionkowej 1 migedzykomorowe] w sercu,
wady nerek, moézgowia itd. Czgsto§¢ wystgpowania to ok. 1/10000
urodzen, podobnie jak w zespole Downa, skorelowana z wiekiem matki.
Przezywalno$¢ zwykle nie przekracza 3 lat.
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Zespot Edwardsa — trisomia chromosomu 18. Objawami sa:
niedorozw6j umystowy, deformacje czaszki, nadmiar skory na szyi,
anomalie szkieletu, niezrosnigty otwor migdzyprzedsionkowy w sercu,
hipoplazja paznokci. Czgsto$¢ wystgpowania to ok. 1/8000 urodzen.
Czterokrotnie czgsciej wystepuje u dziewczynek. Przezywalnos$¢ zwykle
nie przekracza 1 roku.

Zespol Turnera — monosomia chromosomu plci: wystgpowanie tylko
jednego chromosomu X. Objawami sa: niskorosto$¢, znieksztalcenia
konczyn, mikrognacja, pletwisto$¢ szyi, krotka szyja, ograniczenie
zdolnosci neurokognitywnych, niedorozw6j; gonad, wady ukladu
krazenia, anomalie nerek, tarczycy. Czgsto$¢ wystepowania to ok. 1/3 000
urodzen. Leczenie polega na substytucji hormonalnej: hormonem wzrostu
1 estrogenami.

Zespol Klinefeltera — wystgpowanie dodatkowego chromosomu X
umegzezyzny (XXY, cho¢ zdarzaja si¢ genotypy XXXY, XXYY,
XXXXY, mozaicyzm). Objawy: wysoki wzrost, stabo rozwinigte migsnie,
kobieca sylwetka, dlugie konczyny, zmniejszenie i dysfunkcje jader.
Zwigkszone jest prawdopodobienstwo wystapienia otytosci, cukrzycy,
raka sutka. Wystepuje u ok. 1/500 urodzen chtopcow. Leczenie polega na
substytucji testosteronu.

Trisomia X — trisomia chromosomu X (XXX; zespdt nadsamicy).
Objawami sa: wysoki wzrost, lekkie uposledzenie umystowe, wyjatkowo
zaznaczone trzeciorzgdowe cechy piciowe. Wystgpuje raz na 1000
urodzen, prawdopodobienstwo wzrasta z wiekiem matki.

Choroby zwigzane z delecja fragmentu chromosomow, obejmujaca
wiele genow to np.:

Zespol cri du chat — delecja kréotkiego ramienia chromosomu 5.
Objawy: mikrocefalia, mikrognacja, zmarszczka nakatna, krotki grzbiet
nosa, znieksztalcenia krtani 1 nagtos$ni, znieksztalcenia podstawy czaszki.
Czgstos¢ wystgpowania to okoto 1/30000 urodzen.

Zespol Wolfa-Hirschorna — delecja na krotkim ramieniu chromosomu
4. Objawy: uposledzenie umystowe, mikrocefalia, zaburzenia wzrastania,
hipoplazja zuchwy, skolioza, podniebienie gotyckie, wady serca, narzadéw
ptciowych, napady padaczkowe, hiperteloryzm oczny. Czgstos¢ wystgpo-
wania — raz na 50000 urodzen.
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Zespol Angelmana — delecja fragmentu chromosomu 15. Objawy:
uposledzenie umystowe, ataksja, padaczka, duze usta, napady $miechu,
fascynacja woda, zaburzenia mowy.

Zespol Di George’a — mikrodelecja w chromosomie 22. Objawy:
wady serca — ubytek przegrody migdzykomorowej, migdzyprzedsionkowe;j,
wady nerek, zaburzenia rozwoju podniebienia, trudno$ci w uczeniu sig,
niedobdor odpornosci i choroby autoimmunologiczne, hipokalcemia,
czeste przypadki schizofrenii. Czgsto$¢ wystepowania to 1/4000 urodzen.

Zespol Millera i Diekera — delecja fragmentu krotkiego ramienia
chromosomu 17. Objawami sa: mikrocefalia, opdznienie umystowe,
gladkomoézgowie, dysmorfia twarzy.

Zespol kociego oka — nieprawidlowos$¢ chromosomu 22 (trisomia/
tetrasomia krotkiego ramienia), dodatkowy chromosom. Objawy: wady
teczowki, serca, uktadu moczowego, odbytu.

Zespol Pradera i Williego — najczesciej delecja dlugiego ramienia
chromosomu 15 pochodzacego od ojca. Objawy: niski wzrost, male
dlonie i stopy, gesta $lina, agresywnos$¢, zaburzenia snu, hipopigmentacja
skory, wady uktadu nerwowego, uposledzenie umystowe, hipogonadyzm,
otytos¢. Czgstos¢ wystgpowania: ok. 1/17000 urodzen.

Zespol Smith i Magenis — delecja fragmentu chromosomu 17.
Objawy: hipotonia mig$niowa, opodznienie umystowe, autoagresja,
neuropatie, dysmorfia twarzy, niskorosto$¢, wady serca, nerek, tarczycy.

Zespol De Grouchy — delecja krotkiego lub dlugiego ramienia
chromosomu 18 (lub czgs$ci ramienia, ewentualnie — wystgpowanie
chromosomu pierscieniowego). Objawy: niskoroslos$¢, okragla twarz,
opadajace powieki, szerokie usta, lekkie uposledzenie umystowe, czasem
cigzkie uszkodzenia moézgu; ponadto moga wystegpowac liczne,
niespecyficzne objawy, w zaleznosci od rodzaju delecji. Czgstos¢
wystepowania — 1/50 000 urodzen.

Wsrdd chordéb spowodowanych mutacjami w obrebie jednego genu
mozna wyrdzni¢ m.in. nastepujace:

Mukowiscydoza — spowodowana obecnoscia recesywnych alleli genu
CTFR na dlugim ramieniu chromosomu 7, kodujacego biatko budujace
kanaly chlorkowe. Wydzielanie zbyt gestego sluzu przez nabtonki drog
oddechowych i przewodu pokarmowego powoduje m.in.: przewlekty
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kaszel, zapalenia ptuc, oskrzeli, krwioplucie, zaburzenia uktadu pokar-
mowego — niedrozno$¢, marsko$¢ watroby, kamice zotciowa, obnizone
wchtanianie, zapalenia trzustki. Czgsto$¢ wystgpowania szacuje si¢ na ok.
1/2500 urodzen. Leczenie polega na probach ztagodzenia objawow
(antybiotykoterapia, fizykoterapia, mukolityki, terapia tlenowa, proby
terapii genowej, suplementacja witaminowa, dieta wysokokaloryczna).

Fenyloketonuria — mutacja potozonego na chromosomie 12 genu
PAH, kodujacego hydroksylaz¢ fenyloalaninowa, przeksztatcajaca
fenyloalaning w tyrozyng. Wyrdzniono ponad 400 mutacji tego genu,
powodujace wystapienie choroby. Brak tego enzymu u homozygot
recesywnych powoduje gromadzenie si¢ fenyloalaniny, fenyloketonow
oraz niedobdr tyrozyny. Objawami sa: zaburzenia neurologiczne,
niedorozw6j umystowy, charakterystyczny zapach. Choroba wystepuje
z czgstoscia 1/15000 urodzen. Leczenie polega na stosowaniu diety
o niskim poziomie fenyloalaniny, a wysokim tyrozyny.

Alkaptonuria — mutacja genu kodujacego 1,2-dioksygenazg
homogentyzynianowa, zlokalizowanego na chromosomie 3. Nadmiar
kwasu homogentyzynowego prowadzi do zwyrodnienia stawdw oraz
Sciggien, a takze zastawek serca. Wczesnym objawem jest ciemne
zabarwienie pieluszek (kwas homogentyzynowy wydalony z moczem
ciemnieje). Leczenie obejmuje diete uboga w tyrozyng — prekursor kwasu
homogentyzynowego — bogata w witaming C. Wystgpuje raz na 150000
urodzen, cho¢ np. w Stowacji raz na 19 000.

Zespol Rett’a — mutacja genu MECP2 w chromosomie X. Objawami
sa: obnizenie sprawnosci manualnej, zdolno$ci moéwienia, zaburzenia
rozwoju intelektualnego, niski wzrost, mikrocefalia, stereotypowe ruchy,
ataki paniki, padaczka, zaburzenia ze strony uktadu pokarmowego,
oddechowego, przykurcze migsni. Czgstos¢ wystgpowania Wwynosi
1/17000 zywych urodzen, przy czym dla ptci meskiej jest to mutacja
letalna prowadzaca do $mierci przed urodzeniem.

Dystrofia mig¢sniowa Duchenne’a — mutacja genu kodujacego
dystrofing, ktorej brak powoduje nekroze komoérek migsniowych.
Nasilajace sig ostabienie prowadzi do $mierci w wieku 18-40 lat, wskutek
niewydolnosci krazenia lub oddechowej. Ze wzgledu na lokalizacje
uszkodzenia w chromosomie X, choruja prawie wylacznie chlopcy,
z czgstoscia 1/3 500 urodzen chiopcow.
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Hemofilia, daltonizm, anemia sierpowata — zostaly czg$ciowo
omoOwione wczesniej.

Zespol lamliwego chromosomu X — powielenie czg$ci genu FMRI1 na
dlugim ramieniu chromosomu X. Gen ten koduje jedno z biatek
koniecznych do prawidtowego rozwoju synaps. Uszkodzenie prowadzi do
zaburzen rozwoju umyslowego, uczenia si¢ 1 zapamigtywania. Ponadto
wystepuja: niesSmiato$¢, autoagresja, pociaglta twarz i wypukle czolo,
odstajace uszy, zez, wystajaca zuchwa, zaburzenia rozwoju stawow,
szmery sercowe, refluks zotadkowo-przetykowy, padaczka, zaburzenia
rownowagi, drzenie mig$niowe. U chltopcow wystepuje z czgstoscia
ok. 1/2800, u dziewczat 1/5000.

3.2.11. Inzynieria genetyczna

Juz tysiace lat temu zauwazono, ze na cechy hodowanych zwierzat czy
uprawianych roslin mozna wptywaé umiejgtnym doborem osobnikoéw do
rozmnazania. Jes$li pozadana cecha byta duza masa migsni badz thuszczu
lub tez odporno$¢ na warunki klimatyczne — wystarczyto wybierac
osobniki o najbardziej wyrazonej tej cesze, aby zwigkszy¢ prawdopo-
dobienstwo otrzymania potomstwa o rownie nasilonej, pozadanej cesze.
Wybierajac z tego potomstwa osobniki do dalszego rozmnazania pod
takim samym katem — stopniowo otrzymywano, np. bydto czy zboza coraz
bardziej odpowiadajace oczekiwaniom. Taki mechanizm jest przyktadem
doboru naturalnego opisywanego przez Darwina, przy czym tempo
przeksztalcania si¢ gatunku jest bardzo szybkie, wskutek $cisle
ukierunkowanej presji i konsekwentnej eliminacji mniej pozadanych cech,
a wyborze do rozmnazania wylacznie osobnikoéw ,,najlepszych”. Efektem
takiego postgpowania, z punktu widzenia genetyki populacji, jest szybka
eliminacja alleli determinujacych cechy (dla hodowcy) niekorzystne,
natomiast promowanie alleli determinujacych cechy ,korzystne”; jesli
pojawitaby si¢ mutacja utrudniajaca zycie w naturze, ale korzystna
z punktu widzenia hodowcy — taki allel rowniez bgdzie promowany.
Zatem w przebiegu hodowli nastgpuje zmiana puli genowej populacji,
a kazda ukierunkowana hodowla — od ok. 15000 lat w przypadku psow,
ok. 8-10 tys. lat w przypadku owiec, krow, swin, kdz — jest manipulacja
genetyczna.

Obecnie posiadamy narzedzia umozliwiajace dokonywanie modyfikacji
genetycznych nie na drodze Zzmudnej, trwajacej setki lat ukierunkowane;j
hodowli, ale na natychmiastowej modyfikacji genotypow przez
wbudowywanie genow determinujacych pozadane cechy.
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Inzynieria genetyczna operuje na czasteczkach kwasoéw nukleinowych.
Nie ma mozliwosci, aby dokonywaé pozadanych zmian w bezposredni
sposob, uzywa si¢ wiec jako narzedzi enzymow 1 szczegolnych rodzajow
DNA bakteryjnego czy wirusowego.

W celu obrobki materialu genetycznego, np. konkretnego genu, nalezy
przygotowa¢ duza jego ilos¢. W tym celu wykorzystuje si¢ techniki
klonowania. W tym celu przy uzyciu specyficznych enzyméw restryktaz
wycina si¢ interesujacy gen z czasteczki DNA. Restryktazy przecinaja
wiazania fosfodiestrowe w okolicy sekwencji palindromowych. Dokonuja
tego nie w obu niciach rownolegle, ale z przesunigciem o kilka
nukleotydow, zatem z obu stron wycigtego fragmentu DNA otrzymujemy
krotkie odcinki niesparowanej, pojedynczej nici DNA, wykazujace
tendencj¢ do parowania si¢ z komplementarnymi sekwencjami —
tzw. lepkie konce.

Ta sama restryktaza dziata si¢ na koliste DNA bakteryjne — tzw.
plazmid. Ulega on przecigciu w dokladnie takim samym miejscu, co
wczesniej opisana czasteczka, poniewaz uzywa si¢ takiej samej
restryktazy o specyficznym dziataniu, co w przypadku wycigcia genu.
Réwniez tu otrzymujemy lepkie konce, komplementarne z lepkimi
koncami genu. Po wprowadzeniu odcinka DNA z interesujacym nas
genem w poblize przecigtego plazmidu — komplementarne, lepkie konce
obu fragmentow DNA lacza si¢ przy udziale ligazy. W ten sposob
otrzymujemy plazmid zawierajacy fragment DNA bedacy genem, ktéry
chcemy skopiowa¢ w duzej ilosci.

Odcinki DNA, ktorych uzywa si¢ do przenoszenia genéw — takie jak
plazmidy — nazywa si¢ wektorami. Zrekombinowany wektor (z wbudo-
wanym genem) wprowadza si¢ do komorki gospodarza (np. bakterii), po
czym zapewnia si¢ mu odpowiednie warunki do namnazania si¢. W celu
otrzymania czystej kultury wylacznie tych bakterii, ktore sa nosicielami
interesujacego nas genu, mozna np. dodatkowo wbudowa¢ im gen
warunkujacy odporno$¢ na konkretny antybiotyk. Po zadziataniu tym
antybiotykiem na wymieszane kultury bakterii — przezyje tylko wybrany
szczep. Dzigki namnozeniu bakterii w duzej liczbie uzyskujemy liczne
kopie interesujacego nas genu.

Jako wektory uzywane sa czgsto rowniez wirusy — np. bakteriofag A,
infekujacy E. coli. Istnieja biblioteki genomowe ze zrekombinowanym
DNA bakteriofagow A.
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Reakcja tancuchowej polimeryzacji pozwala na uzyskanie bardzo
licznych kopii genéw. W tym celu wielokrotnie przeprowadza sig
replikacje wybranego fragmentu DNA, w ktorej za kazdym razem
skopiowana ni¢ DNA jest matryca w nastgpnej replikacji. Proces ten
przeprowadza si¢ w wysokiej temperaturze, w ktorej DNA jest
jednoniciowe ze wzgledu na denaturacjg.

Hybrydyzacja kwaséw nukleinowych jest technika faczenia
jednoniciowych czasteczek kwasow nukleinowych (DNA i/lub RNA)
w dwuniciowe hybrydy. Metoda ta wykorzystywana jest do identyfikacji
specyficznych sekwencji kwaséw nukleinowych: do jednoniciowej
tzw.sondy o znanej sekwencji przylacza si¢ czasteczka kwasu
nukleinowego o sekwencji komplementarne;.

Technika mikromacierzy DNA jest rozwinigciem hybrydyzacji
kwaséw nukleinowych. Polega na umieszczeniu na mikromacierzy
tysigcy sond DNA r6zniacych si¢ nieznacznie (np. jednym nukleotydem)
od siebie. Dzigki np. znaczeniu fluorescencyjnemu, mozna tatwo
wychwyci¢ te, z ktérymi zwiazaly si¢ (utworzyly dwuniciowe hybrydy)
badane probki kwaséw nukleinowych. Metoda ta pozwala na szybkie
przebadanie tysigcy genow.

Przyktadem bezposredniego zastosowania inzynierii genetycznej sa
terapie genowe. Skierowane sa one na zwalczanie chordb, ktorych
przyczyna sa nieprawidtowe allele konkretnych genow. Terapie genowe
zasadniczo polegaja na probie zastapienia nieprawidlowych alleli —
prawidlowymi. Dzigki opisanym powyzej technikom, dysponujemy
prawidlowymi allelami tych gendw, nalezy je jednak wprowadzi¢ do
wystarczajacej liczby komorek ciata pacjenta. W tym celu mozna pobraé
probke jego komorek, wprowadzi¢ do ich DNA prawidlowy allel, po
czym wszczepi€ je z powrotem do tkanki, w ktorej spetniaja swa funkcjg.
Jesli jednak trzeba zadziata¢ na duzym obszarze (wielu tkanek) — nalezy
uzy¢ wektora, ktory gen przeniesie do jak najwigkszej liczby komorek
in vivo. Wykorzystuje si¢ do tego wirusy o zrekombinowanym DNA,
zawierajacym pozadany gen, lecz pozbawione genéw warunkujacych ich
zdolno$¢ do namnazania sig. Terapie takie przeprowadza si¢ np.
w przypadku mukowiscydozy lub niedoboru deaminazy adenozyny
(SCID/ADA — cigzki niedobor immunologiczny). Jednak najczgsciej
metodg te stosuje si¢ w przypadku chorob nowotworowych: przenoszony
w tym przypadku gen ma spowodowac $mier¢ komoérki nowotworowe;,
ale nie innych.
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Poza terapiami genowymi, inZynieria genetyczna jest stosowana
w medycynie jako narzedzie pozwalajace na produkcje lekéw — przez
namnozone mikroorganizmy o zmodyfikowanym DNA. Pierwszym
lekiem wyprodukowanym w taki sposob byta syntetyczna ludzka insulina,
zarejestrowana w roku 1982. Kolejnymi byly m.in.: ludzki hormon
wzrostu oraz szczepionka przeciwko wirusowemu zapaleniu watroby
typu B.

Inne, poza medycyna, dziedziny stosujace technologie inzynierii
genetycznej to przede wszystkim rolnictwo (uzyskiwanie odpornosci
zwierzat 1 ro$lin na choroby i1 warunki klimatyczne, przyspieszenie
wzrostu dzigki wprowadzeniu do DNA alleli genéw warunkujacych
korzystne cechy), paleontologia, historia i kryminalistyka (identyfikacja
probek biologicznych).
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4. Elementy ekologii

4.1. Podstawowe definicje ekologii

Ekologia jest nauka zajmujaca si¢ opisem relacji pomiedzy réznymi
organizmami zywymi oraz zalezno$ci pomig¢dzy organizmami, a $rodo-
wiskiem nieozywionym. W zakresie zainteresowan ekologii pozostaja
réwniez procesy obiegu materii i energii w przyrodzie.

W tym rozdziale zdefiniowane zostana podstawowe, wybrane pojgcia
ekologiczne.

Populacja — grupa osobnikow zamieszkujacych okreslony obszar
w okreslonym czasie. Najczgsciej odnosi si¢ do wybranego gatunku, choc
mozna tez mowi¢ np. o populacji owadow.
Podstawowymi cechami charakteryzujacymi populacje sa:
— zageszczenie (liczba osobnikow przypadajaca na jednostke
powierzchni) oraz
— rozmieszczenie (losowe, skupiskowe, regularne).

Liczebno$¢ populacji zalezy od rozrodczosci 1 $§miertelnosci. Istnieja
dwa modele strategii rozrodczych: typu r (brak opieki nad bardzo licznym
potomstwem) oraz typu K (potomstwo nieliczne, ale majace wigksza
szansg na przezycie dzigki opiece rodzicow).

Niezaleznie jednak od rozrodczosci populacji istnieje ograniczona
pojemno$¢ Srodowiska — jego maksymalna zdolno$¢ do utrzymania
populacji. Wiaze si¢ to m.in. z prawem minimum sformulowanym
poczatkowo przez Justusa von Liebiga, a rozwinigtym przez Shelforda
w zasadg tolerancji ekologicznej: organizmy do istnienia potrzebuja wielu
réznych czynnikow istniejacych w srodowisku 1 zar6wno niedobor, jak
1 nadmiar cho¢by jednego z nich uniemozliwia ich rozw6j. Oznacza to, ze
np. w jeziorze moga panowac pod kazdym wzgledem idealne warunki do
rozwoju okreslonego gatunku roslin wodnych, z wyjatkiem jednego
czynnika (np. brakuje w wodzie tlenu lub soli jednego pierwiastka,
np. fosforu) - w takich warunkach wzrost populacji tego gatunku jest
niemozliwy. Pomigdzy maksymalnym,a minimalnym tolerowanym
nat¢zeniem kazdego czynnika Srodowiska (st¢zenia substancji, natgZenia
czynnikow fizycznych: temperatury, wilgotnosci, promieniowania itd.)
lezy zakres tolerancji danego gatunku na ten czynnik.
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Nisza ekologiczna — to zlozone pojecie, odnoszace si¢ do pozycji
gatunku w $rodowisku. Obejmuje ono wszystkie czynniki §rodowiskowe
— biologiczne, fizyczne, chemiczne wplywajace na populacje gatunku.
Jest to fizycznie istniejace miejsce, w ktorym dana populacja zyje, wraz
z wszystkimi jego zasobami oraz inne organizmy, z ktérymi ta populacja
wchodzi w interakcje.

Ekosystem to biocenoza (zesp6l organizmow wystepujacych na
danym terenie) wraz z biotopem (Srodowiskiem nicozywionym tego
terenu). Ze wzgledu na obecno$¢ organizmoéw zywych, przeprowadzajacych
metabolizm, w ekosystemie zachodzi ciagly przeptyw materii i energii.

Biorac powyzsze pod uwagg, w ekosystemie mozna wyr6zni¢ cztery
podstawowe poziomy pokarmowe: Srodowisko abiotyczne (martwa
materia organiczna i substancje nieorganiczne mogace stanowi¢ substrat
metabolizmu organizméw samozywnych), producenci (organizmy
samozywne), konsumenci (organizmy cudzozywne), reducenci
(organizmy rozkladajace martwa materi¢ organiczna)

4.2. Zaleznosci troficzne

Pierwszym autorem, ktory opisat zalezno$ci tancucha troficznego, byt
wspominany juz Al-Jahiz, w IX wieku.

Lancuch troficzny opisuje zaleznosci pokarmowe w ekosystemie —
przeplyw materii i energii pomigdzy jego elementami.

Wszystkie organizmy zywe zajmuja okreslony poziom troficzny — od
producentow pierwszego rz¢du do konsumentéw niewiadomo ktorego
rzedu.

Poziom pierwszy — producenci pierwszego rzedu — to organizmy
autotroficzne, uzyskujace energi¢ z fotosyntezy (6 CO, + 12 H,O +
energia $wietlna — C¢H,06 + 6 O, + 6 H,0) i chemosyntezy (np.
COz"’Hz do CH4; C02+02+H28 do CH20+S+H20), ewentualnie
uzywajace np. energii geotermicznej 1 budujace biomasg ze zwigzkow
nieorganicznych przy uzyciu tej energii.

Konsumenci to organizmy heterotroficzne — uzyskuja energig
(imateri¢ do budowy wlasnej biomasy) przez zjadanie innych
organizmoéw. Konsumentami pierwszego rz¢du sa organizmy zywiace si¢
autotrofami (gtownie roslinozercy), konsumentami wyzszych rzedow —
trzeciego, czwartego itd. — organizmy zywiace si¢ innymi heterotrofami.
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Wyroéznia si¢ tancuchy pokarmowe:
e detrytusowy (rozpoczyna si¢ od obumartych organizmow),
e spasania (od producentéw I rzedu).

Lancuch pokarmowy to pojedynczy szlak od producenta do
konsumenta najwyzszego rz¢du (np. koniczyna-krolik-cztowiek). Jednak
nie jest to praktycznie nigdy pelny obraz — ludzmi moga si¢ zywic
np. komary, tasiemce, pchly; krolikami rowniez. Zalezno$ci pokarmowe
tworza wigc raczej sie¢ niz pojedynczy tancuch.

Skutecznos$¢ przekazywania energii maleje na kolejnych ogniwach
tancucha troficznego — energia ulega rozproszeniu (na procesy
metaboliczne, np. zwigzane z poruszaniem sig, trawieniem, ogrzewaniem
ciata, rozmnazaniem, produkcja réznych zwiazkow chemicznych itd.).
Tylko ok. 10% energii (ktora mozna przeliczy¢ na masg) jest
przekazywane na kolejny poziom (tzn. po zjedzeniu 10 kg koniczyny
krolik ma szans¢ zwigkszy¢ swoja biomas¢ o 1 kg, cztowiek — po
odzywieniu si¢ 1 kg tkanek krélika — o 100 g). Zatem konsument I rzgdu
osiaga juz tylko 100 g biomasy z 10 kg koniczyny. Opisuje to piramida
energii (jednostki energii przypadajace na poszczegodlne poziomy
troficzne). W konsekwencji, na kolejnych poziomach musi by¢
odpowiednio mniej energii i biomasy konsumentéw, aby nizszy poziom
mogt ich utrzymaé. W zwiazku z tym, piramidy i fancuchy troficzne nie
przekraczaja zwykle 4-5 poziomoéw (wyzsze poziomy bylyby juz
nieoptacalne energetycznie). Czasem uzywa si¢ rowniez pojgcia:
piramida biomasy, ktora uwzglednia biomasy (a nie energig¢) na
poszczeg6lnych poziomach, oraz piramida iloSciowa, opisujaca liczbg
organizméw danego poziomu.

4.3. Modele wspolzycia pomig¢dzy organizmami

Symbioza to rodzaj wspotzycia, w ktorym obydwa organizmy odnosza
korzy$¢ (mutualizm) lub czerpanie korzysci przez jeden gatunek kosztem
drugiego, jednak bez wyrzadzania mu szkody (komensalizm).

Allelopatia polega na wplywaniu na inne organizmy poprzez

wydzielane substancje: toksyczne (antybiotyki) lub pozadane (allelopatia
grzybow 1 drzew).
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Amensalizm to rodzaj niekorzystnego oddziatywania jednego gatunku
na drugi, w ktorym pierwszy nie osiaga korzysci, a drugi traci.
Przyktadem jest wspomniana allelopatia grzybow — pedzlaka wydzielajacego
antybiotyki, wyniszczajace rowniez organizmy obojetne dla grzybow.

Konkurencja to rodzaj antagonistycznego wspotzycia, w ktoérym
organizmy walcza ze soba o te same, ograniczone zasoby srodowiska, o t¢
sama nisz¢ ekologiczna. Mozna moéwi¢é o konkurencji wewnatrz-
gatunkowej 1 migdzygatunkowej. Najostrzejsza konkurencja to
konkurencja wewnatrzgatunkowa, poniewaz konkurujace organizmy maja
doktadnie te same potrzeby, zatem rywalizuja ze soba o wszystkie
zasoby, zawsze. Konkurencja moze by¢ bezposrednia lub posrednia.

Drapieznictwo charakteryzuje wykorzystywanie innych, zywych
organizméw heterotroficznych jako pokarmu, prowadzace do ich $mierci.

Pasozytnictwo polega na czerpaniu korzys$ci przez jeden gatunek
kosztem drugiego. Pasozyt odzywia si¢ kosztem zywiciela, czgsto
prowadzac do jego choroby — np. zatrucia metabolitami czy uszkodzenia
tkanek. Jednak w interesie pasozytow lezy utrzymanie zywiciela przy
zyciu — tylko tak dlugo jak on Zyje, maja zapewnione odpowiednie
warunki bytowania. Dlatego choroby pasozytnicze rzadko prowadza do
bardzo powaznych objawow i do $mierci zywiciela.

Mozna méwi¢ o pasozytach zewnetrznych (w przypadku zywiciela-
cztowieka to np.: komar, pchla, wesz, $wierzbowiec, kleszcz, pijawka
itd.) lub wewnetrznych (tasiemiec, glista, owsik, motylica, wlosien itd.).
Taki tryb zycia wiaze si¢ ze specyficznymi przystosowaniami —
oczywiscie jak kazdy inny, ale tu przystosowania sa wyjatkowo
charakterystyczne i daleko idace. Pasozyty zewngtrzne musza wyksztalci¢
odpowiednie aparaty ggbowe umozliwiajace penetracj¢ skory i pobieranie
— najczegsciej] — krwi zywiciela. Pasozyty wewngtrzne — aparaty shuzace
utrzymaniu si¢ w tkankach zywiciela lub jego przewodzie pokarmowym.
Z kolei uwstecznieniu moga ulec przewody pokarmowe pasozytow,
poniewaz pobieraja one jeden konkretny rodzaj tatwostrawnego pokarmu
lub wrecz gotowe, strawione pokarmy w jelicie. Nie ma wtedy
koniecznosci budowania wlasnego, skomplikowanego przewodu pokar-
mowego 1 syntezy wielu enzymow trawiennych. Ponadto, w przypadku
pasozytow wewngtrznych, uwstecznieniu moga ulec niektére narzady
zmyslow czy ruchu.
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Wyrézni¢ mozna takze pasozytnictwo wzgledne i bezwzgledne,
w zaleznos$ci od tego, czy taki tryb zycia jest konieczny dla organizmu,
czy nie. Jeden pasozyt moze mie¢ wielu zywicieli, inne sa S$cisle
przystosowane do zywiciela konkretnego gatunku i nie moga bez niego
egzystowac. Jeszcze inne w swoim cyklu rozwojowym wymagaja kolejno
kilku konkretnych zywicieli posrednich, w ktorych przechodza kolejne
przeobrazenia, oraz zywiciela ostatecznego, w organizmie ktorego si¢
rozmnazaja.

W szerszym rozumieniu pasozytami sa tez np. mikroorganizmy
chorobotworcze, infekujace zywicieli.

Najczesciej wystepujacymi w naszym klimacie pasozytami zewngtrznymi
cztowieka, powodujacymi problemy kosmetyczno-dermatologiczne, sa
migdzy innymi:

— Swierzbowiec (Sarcoptes), nalezacy do rzgdu roztoczy i gromady
pajeczakow, wywotuje chorobg zwana Swierzbem. Wyrdzniaja go
niewielkie rozmiary — ponizej 0,4 mm. Pasozytuje w naskérku, samica
drazy w nim dtugie tunele 1 w nich sktada jaja. Wykluwajace si¢ z nich
larwy zywia si¢ komorkami naskérka. Choroba wiaze si¢ z uporczywym
Swiadem, a najbardziej oczywistym objawem sa widoczne z zewnatrz
kanaty w naskorku, poczatkowo réozowe, potem, w miar¢ wypehiania
si¢ odchodami roztoczy — ciemniejace. Zajete sa najczesciej boczne
powierzchnie palcow, czasem okolice pgpka, narzadéw plciowych,
brodawek sutkowych,

— nuzeniec (Demodex) jest — podobnie jak $wierzbowiec — roztoczem,
réwniez o rozmiarach nieprzekraczajacych 0,3-0,4 mm. Jego siedliskiem
sa torebki wlosowe 1 gruczoty tojowe. U ludzi zakazenie nuzeficem jest
bardzo czgste, nosicielami tych roztoczy moze by¢ nawet 50%
dorostych o0sob, a 65% starszych. Nieco mniej narazone sa dzieci, ze
wzgledu na mniejsza produkcj¢ sebum, czyli wydzieliny gruczotow
tojowych. W wyjatkowych sytuacjach dochodzi do demodeciodozy —
gwaltownego namnozenia si¢ nuzenca. Przebieg choroby jest lekki,
jednak w zalezno$ci od rozmiardw zakazenia obserwuje sig¢ $wiad,
utrate wlosOw, oraz zmiany rumieniowo - grudkowo - guzkowe,
zwlaszcza w obrgbie twarzy (nos, policzki),

— pchia (Aphaniptera) jest owadem o wielkosci dochodzacej do 6 mm,
zywiacym si¢ krwia. Skladane na skorze nosiciela jaja spadaja na
ziemig, larwy po wykluciu si¢ zamykaja si¢ w kokonach, z ktorych
uwalniaja si¢ jako doroste osobniki, jesli poczuja wibracje 1 ciepto
potencjalnego zywiciela. Najpowazniejszym problemem zwigzanym
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z pchiami jest mozliwo$¢ roznoszenia przez nie roznych choréb, np.
dzumy, waglika, tularemii, riketsji goraczki Srodziemnomorskiej itd.,

— wesz (Pediculus), to owad wywotujacy wszawice. Wszy pasozytuja na
owtlosionej skorze ciata. Wyroznia si¢ dwa gatunki powodujace
wszawicg — wesz ludzka 1 wesz tonowa. Jaja wszy, noszace nazwe
gnid, sa sktadane przez nia u nasady wtosa. Sama wszawica nie jest
powaznym zagrozeniem dla zdrowia i Zycia, jednak wszy przenosza
niebezpieczne dla czlowieka choroby, np. tyfus plamisty, dzumg, dur
powrotny,

— pluskwowate (Cimicidae), zywiace si¢ krwia ssakoéw 1 ptakow owady
dorastajace do 4-5 mm, bytujace w otoczeniu cztowieka, przyciagane
wydalanym CO, oraz cieptem,

— komary (Culicidae) to owady nalezace do muchowek. Znanych jest
okoto 3500 gatunkéw komaréw. Samce komaréw odzywiaja sig
nektarem kwiatow, samice — krwia. Przywabia je CO,, cieplo,
sktadniki potu (kwas mlekowy). Ze wzgledu na wstrzykiwanie
odrobiny $liny w czasie pozywiania si¢, moga wystgpowac odczyny
zapalne w miejscu ich ukaszenia, podobnie jak w przypadku innych
zywiacych sig krwia pasozytow. W cieplejszych strefach klimatycznych
komary przenosza liczne choroby zakazne, m.in. malaria, z6tta febra,
wirusowe zapalenie mézgu, filarioza,

— kleszcze (Ixodoidea) naleza do pajeczakow 1 roztoczy. Jest ich okoto
1000 gatunkéw. Samice dorastaja zwykle do 3-4 mm, samce do 2,5
mm. Cykl rozwojowy kleszcza trwajacy 2 lata, obejmuje postaé larwy,
nimfy 1 imago. Na kazdym z tych etapoéw kleszcz musi jeden raz
pozywi¢ si¢ krwia. Podobnie, jak w przypadku innych pasozytow
zywiacych si¢ krwia, najwigkszym zagrozeniem jest przenoszenie
przez nie chordb zakaznych, np. borelioza, kleszczowe zapalenie
mozgu, tularemia, dur powrotny, itd.

W przypadku pasozytow odzywiajacych si¢ krwia, oprécz mozliwosci

przenoszenia chorob zakaznych, zagrozeniami moga by¢ rowniez alergie
oraz w skrajnych przypadkach znaczna utrata krwi i anemia.
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