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Geneetika pohiterminid (1)

Geen - 16ik DNAst, milles talletuv info parandatakse jareltulijatele

Organismi rakk — rakutuum — kromosoom — DNA — geen




Geneetika pohiterminid (2)

DNA = DesoksuriboNukleiinHape - polimeerne uhend, mis koosneb geenidest

Kromosoom - DNA biheeliks + valgud




Faktiteadmisi

kromosoomidest

Arv somaatilises rakus: 46

Arv gameedis (sugurakus) : 23
50/50 geenidest emalt/isalt
Geenide avaldumine El ole 50/50

Naiste 23. kromosoomipaar XX,
meestel XY
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Geenetilised haired



Mutatsioonid - geneetiliste hairete alus

Mutatsioon - pisiv muutus DNAs (s.o geenides)
Mutageen - mistahes tegur, mis pohjustab mutageneesi

Mutagenees - protsess, mille kaigus geen muteerub — mutant
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Mutatsioon voib olla kasulik: Itaalias, Limone kilas elab ca 40 inimest, kes ei pde sidamehaigusi. Punktmutatsiooni
tulemusena on nende vere kolesteroolitase madalam ning eluiga pikem!




Geneetiliste hairete asukohapohine liigitus

Geenmutatsioon

Kromosoommutatsioon

Genoommutatsioon

Muteerub vaike fragment geenist
(Uks vOi mitu nukleotiidi)

Muutub kromosoomi struktuur voi
geeniline koostis

Muutub terve kariottup
(kromosoomistik)

Tsustiline fibroos, albinism,
podagra, Huntingtoni tantstdbi

Parkinson, narkolepsia, kasvajad
(vahk), Kassikisa stindroom

X-trisoomia, Turnerni
sindroom, diplo-Y sindroom




Turneri sindroom
[45 + X]

1:15000-2500 (tidrukud)
Puudub lks kahest gameedist
Valimuselt tidruk

Viljatu (ei tooda munarakke ega
naissuguhormoone)

Turses kae- ja jalalabad, kaelavoldid,
lihikest kasvu, madal juustepiir, palju
siinnimarke, suured korvad




Klinefelteri
siindroom [XXY]
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Psuuhikahaired, vaimne alaareng

Uleliigne X-kromosoom (i )’ 7‘ 'l )‘ )) "
Pikka kasvu (ca 180 cm), pikad kéed ja

Naiseliku kehaehitusega poisslapsed
jalad, aeglane habeme kasv 13 14 15

Loid, apaatne, antisotsiaalne ; »
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Edwardsi

1:3500
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18. kromosoomi kolmekordsus
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Kehalised vaararengud, enamik sureb a s z } ’ ’ ( g { a ; : i;

emaltisas vOi paari kuu vanusena

Stidamerike, neerude vaarareng, i a . ‘ , '
THRY.

kasvupeetus

Vaike pea, huule- ja suulaelohed, ‘ .) ‘ ‘ L) L
jdsemete vadrareng - . - =




Downi sindroom
[3x21.] ( g‘ )l }

1 : 600-800 (nii poisid kui tlidrukud)

21. kromosoomi kolmekordsus ) " 3’ )l t( 'f “
Tidpiline valimust (eristatav juba

lapse siindides)

Viike immargune pea, lame kukal ja ( ” ‘s ,i
naoprofiil, vaike nina

16 17 18

Viltune (monogloidne) silmade I5ige,

kolmas silmalaug (epikantsus) ) o
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Lihike kasv, “l6dv” (langenud

lihasjoudlus) 19 20 21 22 X ¥




