
1. Σε σωματικό κύτταρο οργανισμού που βρίσκεται στη φάση της κυτταρικής διαφο​ροποίησης συνέβη μετάλλαξη σε γονίδιο που κωδικοποιεί πρωτεΐνη. Μετά τη γέν​νηση του ατόμου αποδείχθηκε ότι η μετάλλαξη δεν επέφερε μεταβολή στο φαινό​τυπο του. Σε ποιους λόγους είναι δυνατό να οφείλεται αυτό;
      Απάντηση
Μία μετάλλαξη δεν επηρεάζει το φαινότυπο του ατόμου που τη φέρει, εάν:
· Το μεταλλαγμένο γονίδιο συμπεριφέρεται ως υπολειπόμενο και στο γονότυπο του ατόμου υπάρχει το φυσιολογικό αλληλόμορφό του αυτοσωμικό, ή φυλοσύνδετο, για XX θηλυκά άτομα.

· Η μετάλλαξη είναι σιωπηλή.(εκφυλισμένος γενετικός κώδικας)
· Η μετάλλαξη τροποποιεί ελάχιστα τη δομή της πρωτεΐνης, ώστε αυτή να διατηρεί τη λειτουργικότητα της (ουδέτερη μετάλλαξη).

· Η μετάλλαξη συμβαίνει σε περιοχές εσωνίων που δεν επηρεάζουν την απομά​κρυνση τους κατά την ωρίμανση.

· Το μεταλλαγμένο γονίδιο δεν εκφράζεται στο συγκεκριμένο κυτταρικό τύπο.
2.  Ασκήσεις στις οποίες ζητούνται οι συνέπειες από την αντικατάσταση μίας 
     αζωτούχου βάσης σε γονίδιο που κωδικοποιεί πεπτιδική αλυσίδα.

Αν η βάση που αντικαθίσταται βρίσκεται:                  Η αντικατάσταση της προκαλεί:

1. Στην 5' αμετάφραστη περιοχή.
                      Πιθανόν μη φυσιολογική σύνδεση









ριβοσώματος με το mRNA.

2. Στο τμήμα που μεταφράζεται:                                          .

α. Στο κωδικόνιο έναρξης                                         Μη φυσιολογική έναρξη της 










πρωτεϊνοσύνθεσης
β. Σε κωδικόνιο που κωδικοποιεί αμινοξύ                   ι) Καμία αλλαγή, εάν το νέο κωδ-

                                                                                ικόνιο είναι  συνώνυμο.










ιι) Αλλαγή κατά ένα αμινοξύ.










ιιι)Πρόωρη λήξη του πεπτιδίου, αν 









    το νέο κωδικόνιο είναι λήξης.

3. Στο κωδικόνιο λήξης.                                         ι) Επιμήκυνση του πεπτιδίου, αν









   δημιουργείται κωδικόνιο αμινοξέος.










ιι) Καμία αλλαγή, αν το νέο κωδικόνιο









    είναι πάλι λήξης.

4. Σε αλληλουχία εσωνίου γονιδίου 


Καμία αλλαγή.

   ευκαρυωτικού κυττάρου.

3. Στο γονότυπο ενός άντρα και της συζύγου του παρουσιάζονται δύο φυσιολογικά γονίδια υπεύθυνα για τη σύνθεση των α αλυσίδων της αιμοσφαιρίνης. Ποιοι είναι οι πιθανοί γονότυποι των απογόνων τους;
Απάντηση
Δεδομένου του ότι στο διπλοειδές γονιδίωμα του ανθρώπου υπάρχουν 4 γονίδια για τη σύνθεση των α αλυσίδων της αιμοσφαιρίνης, οι γονότυποι των ατόμων αυτών είναι :

αα/_ _ ή α_/α_ , όπου α το γονίδιο για την α-αλυσίδα και (_) η έλλειψη του. 
Δια​κρίνουμε τις παρακάτω περιπτώσεις και τους πιθανούς απογόνους των γονέων:
P           αα/- -      (      αα/- -        
Γαμ.      α α, - -
              α α, - -         
                     F         αα/αα , 2 αα/- -,  - - / - -
P           αα/- -      (      α-/α -        
Γαμ.      α α, - -
              α -         

                     F          αα/α -,  α - / - -
P           α-/α -      (      α-/α -        
Γαμ.       α - 
               α -          

                     F                      α -/α -
4. Ποιες περιπτώσεις μεταλλάξεων στο γονιδίωμα του ανθρώπου γνωρίζετε να 
    επιφέρουν 
   α. Έλλειψη γενετικού υλικού, 
   β. Αύξηση της ποσότητας του γενετικού υλικού, 
   γ. Καμία ποσοτική αλλαγή στο γενετικό υλικό. 
Απάντηση
α. Μονοσωμία : Αριθμητική χρωμοσωμική μετάλλαξη.
Έλλειψη τμήματος χρωμοσώματος: Δομική χρωμοσωμική μετάλλαξη.
Έλλειψη γονιδίων όπως συμβαίνει στην α-θαλασσαιμία και σε μερικές περιπτώσεις
καρκίνου ( ρετινοβλάστωμα , καρκίνος παχέος εντέρου).Γονιδιακή μετάλλαξη
Έλλειψη βάσεων: Γονιδιακή μετάλλαξη, 
β. Τρισωμία: Αριθμητική χρωμοσωμική μετάλλαξη.
Διπλασιασμός: Δομική χρωμοσωμική μετάλλαξη.
Προσθήκη βάσεων: Γονιδιακή μετάλλαξη, 
γ. Μετατόπιση: Δομική χρωμοσωμική μετάλλαξη.
Αναστροφή: Δομική χρωμοσωμική μετάλλαξη
Αντικατάσταση βάσης: Γονιδιακή μετάλλαξη
