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ΒΙΟΛΟΓΙΑ ΘΕΤΙΚΗΣ ΚΑΤΕΥΘΥΝΣΗΣ 
Γ ΛΥΚΕΙΟΥ
ΕΡΓΑΣΤΗΡΙΑΚΗ ΑΣΚΗΣΗ

Κυτταρογενετική – Ανάλυση Καρυοτύπου

ΕΚΦΕ ΚΟΡΙΝΘΙΑΣ ΟΚΤΩΒΡΙΟΣ 2008
ΑΣΚΗΣΗ ΚΑΤΑΣΚΕΥΗΣ-ΜΕΛΕΤΗΣ ΚΑΡΥΟΤΥΠΟΥ

(Γ ΛΥΚΕΙΟΥ ΘΕΤΙΚΗ ΚΑΤΕΥΘΥΝΣΗ)

1Ο Μέρος : Κατασκευή καρυοτύπου

Στόχοι της άσκησης 

Οι μαθητές στο τέλος της άσκησης θα μπορούν να:

· Να διατυπώνουν τον ορισμό της έννοιας του καρυοτύπου

· Να αναγνωρίζουν την ύπαρξη των ζωνών και τη χρησιμότητά τους στη κατασκευή καρυοτύπου

· Να συγκρίνουν χρωμοσώματα σε σχέση με τα ιδιαίτερα μορφολογικά χαρακτηριστικά τους  

· Να εξοικειωθούν με τη χρήση του μικροσκοπίου

Υλικά και εργαλεία

· Μικροσκόπιο

· Μόνιμο παρασκεύασμα μεταφασικών χρωμοσωμάτων 

· Φωτοτυπίες όπου εικονίζονται ταξινομημένα και μη ταξινομημένα μεταφασικά χρωμοσώματα

· Ψαλίδια

· Σελοτέιπ  

Σύντομο θεωρητικό υπόβαθρο

Τα χρωμοσώματα μελετώνται στο στάδιο της μετάφασης, όπου εμφανίζουν το μέγιστο βαθμό συσπείρωσης και είναι ευδιάκριτα. Κάθε φυσιολογικό μεταφασικό χρωμόσωμα αποτελείται από δύο αδελφές χρωματίδες, οι οποίες συγκρατούνται στο κεντρομερίδιο. Το κεντρομερίδιο «διαιρεί» κάθε χρωμόσωμα σε δύο βραχίονες, ένα μεγάλο κι ένα μικρό. Το μεταφασικά χρωμοσώματα ταξινομούνται σε ζεύγη κατά ελαττούμενο μέγεθος και η απεικόνισή τους με τον τρόπο αυτό αποτελεί τον καρυότυπο ενός ατόμου. Στον άνθρωπο τα φυσιολογικά θηλυκά και αρσενικά άτομα έχουν 23 ζεύγη ομόλογων χρωμοσωμάτων. Από τα 23 ζεύγη τα 22 (αυτοσωμικά) είναι μορφολογικά όμοια στα αρσενικά και τα θηλυκά άτομα. Το 23ο ζεύγος (φυλετικό) στα θηλυκά άτομα αποτελείται από δύο Χ χρωμοσώματα, ενώ στα αρσενικά από ένα Χ και ένα Υ χρωμόσωμα, που είναι μικρότερο σε μέγεθος από το Χ. 

Δημιουργία ζώνωσης G
Κατά τη διάρκεια της μίτωσης τα 23 ζεύγη χρωμοσωμάτων συμπυκνώνονται και είναι ορατά με το οπτικό μικροσκόπιο. Προκειμένου να κατασκευαστεί ο καρυότυπος, πρέπει να σταματήσει η μίτωση στο στάδιο της μετάφασης και να χρωματιστούν τα χρωμοσώματα με χρωστική. Η συνηθέστερη είναι η χρώση Giemsa. Με την χρώση αυτή χρωματίζονται χρωμοσωμικές περιοχές πλούσιες σε Α (αδενίνη) και Τ (θυμίνη), δημιουργώντας μία σκούρα ζώνη. Μία συνηθισμένη παρανόηση είναι ότι κάθε ζώνη αντιστοιχεί σε ένα γονίδιο, αλλά στην πραγματικότητα η πιο λεπτή ζώνη περιέχει πάνω από 106 ζεύγη βάσεων και πιθανά εκατοντάδες γονίδια. Για παράδειγμα, το μέγεθος μιας μικρής ζώνης ισούται περίπου με το μέγεθος ολόκληρου του γονιδιώματος ενός βακτηρίου. 
Η ανάλυση περιλαμβάνει σύγκριση χρωμοσωμάτων σε σχέση με το μήκος τους, τη θέση του κεντρομεριδίου, καθώς και τη θέση και το μέγεθος των ζωνών G.
Διεξαγωγή

1. Παρατηρήστε  τα χρωμοσώματα της εικόνας Β. Τα ομόλογά τους βρίσκονται ανακατεμένα στην εικόνα Α.

2. Κόψτε προσεκτικά τα χρωμοσώματα της εικόνας Α και ταιριάξτε τα με τα ομόλογά τους στην εικόνα Β. Ως οδηγό χρησιμοποιήστε το συμπληρωμένο καρυότυπο στην εικόνα Γ.

3. Αφού επιβεβαιώσετε και ολοκληρώσετε τη σωστή αντιστοίχιση, κολλήστε τα χρωμοσώματα στη σωστή τους θέση.

2Ο Μέρος : Μελέτη καρυοτύπου

Στόχοι της άσκησης 

Οι μαθητές στο τέλος της άσκησης θα μπορούν να:

· Να παρατηρήσουν χρωμοσωμικές ανωμαλίες με τη βοήθεια του καρυοτύπου

· Να αναγνωρίσουν τον καρυότυπο ως ένα εργαλείο διάγνωσης γενετικών ασθενειών

· Να χρησιμοποιήσουν τις νέες τεχνολογίες στα πλαίσια του μαθήματος της Βιολογίας (υπολογιστής, διαδίκτυο)

Υλικά και εργαλεία

· Ηλεκτρονικοί υπολογιστές 

· Εκτυπωτές 

· Σύνδεση με το διαδίκτυο

Σύντομο θεωρητικό υπόβαθρο

Οι μεταλλάξεις είναι αλλαγές του γενετικού υλικού και διακρίνονται σε γονιδιακές μεταλλάξεις (προσθήκες, αφαιρέσεις, αντικαταστάσεις νουκλεοτιδίων σε κάποια περιοχή ενός γονιδίου) και χρωμοσωμικές ανωμαλίες (μεταλλάξεις μεγαλύτερης έκτασης που αφορούν τον αριθμό – αριθμητικές- ή τη δομή –δομικές- των χρωμοσωμάτων).

Οι  αριθμητικές χρωμοσωμικές ανωμαλίες προκαλούνται από λάθος στο διαχωρισμό των χρωμοσωμάτων κατά την παραγωγή γαμετών. Σχεδόν όλες οι αριθμητικές χρωμοσωμικές ανωμαλίες συνοδεύονται από διαφορετικό φαινότυπο (συγκριτικά με το φυσιολογικό) και μπορούν να διαγνωσθούν μέσω καρυοτύπου.  

Η περίσσεια ενός χρωμοσώματος ονομάζεται τρισωμία και μπορεί να αφορά αυτοσωμικά  ή φυλετικά χρωμοσώματα. Συνηθισμένες αυτοσωμικές τρισωμίες είναι η τρισωμία 21 (σύνδρομο Down), η τρισωμία 13 (σύνδρομο Pateau) και η τρισωμία 18 (σύνδρομο Edwards). Συνηθισμένες φυλετικές τρισωμίες είναι το σύνδρομο Kleinefelter (XXY) και το σύνδρομο triploX  (XXX).
Η έλλειψη ενός χρωμοσώματος ονομάζεται μονοσωμία και η μοναδική βιώσιμη μονοσωμία στον άνθρωπο είναι το σύνδρομο Turner (XO).

Διεξαγωγή

1. Πληκτρολογήστε τη διεύθυνση  

http://www.biology.arizona.edu/human_bio/activities/karyotyping/karyotyping.html
2. Μπείτε στο ιστορικό των ασθενών της ιστοσελίδας

3. Στο ιστορικό του πρώτου ασθενή συμπληρώστε το καρυότυπο ακολουθώντας τις οδηγίες

4. Ερμηνεύστε τον καρυότυπο και διαγνώστε τη χρωμοσωμική ανωμαλία από την οποία πάσχει χρησιμοποιώντας τον πίνακα ανωμαλιών που παρατίθεται καθώς και τον συμπληρωμένο καρυότυπο στο τέλος της σελίδας

5. Επαναλάβετε τη διαδικασία για τους ασθενείς Β και C.

