
Тема «Мутации» слайд 1
В генетики термины «болезнь» и «синдром» являются синонимами. Наследственными болезнями называют такие болезни, этиологическим фактором которых являются мутации (Н.П.Бочков, 1978). Эта тема заинтересовала меня, и я поставила перед собой определенные цели:
1. Узнать какие типы мутаций существует и какова причина их возникновения;
2. Как мутации влияют на ДНК;
3. Какие классификации мутаций существуют
4. Как мутации влияют на живые организмы.
Задачи:
1.Выяснить причину появления мутаций;
[bookmark: _GoBack]2.Выяснить физиологическое последствие мутаций;
3.Изучить дополнительную литературу по данной теме.

Существует ли вред, который пошел бы на пользу живому существу? Или есть польза во вред? А может, оба понятия настолько параллельны, что не могут сосуществовать в одном контексте?
 Слайд 2.Мутации - внезапно возникающие естественные (спонтанные) или вызываемые искусственно (индуцированные) стойкие изменения наследственных структур живой материи, ответственных за хранение и передачу генетической информации. 
          Мутировать – есть способность давать универсальные свойства всех форм жизни от вирусов и микроорганизмов до высших растений, животных и человека; оно в половых клетках или спорах, передаются по наследству; 
     Мутации, возникающие в клетках, не участвующих в половом размножении, лежит в основе наследственной изменчивости в живой природе. Мутации, возникающие приводят к генетическому мозаицизму: часть организма состоит из мутантных клеток, другая — из немутантных. В этих случаях мутации могут наследоваться только при вегетативном размножении с участием мутантных соматических частей организма.
По характеру изменения генетического аппарата мутации делят на геномные, хромосомные и генные, или точковые. 
      Геномные мутации  заключаются в изменении числа хромосом в клетках организма. К ним относятся: полиплоидия — увеличение числа наборов хромосом, когда вместо обычных для диплоидных организмов 2 наборов хромосом их может быть 3, 4 и т. д.; гаплоидия — вместо 2 наборов хромосом имеется лишь один; анеуплоидия — одна или несколько пар гомологических хромосом отсутствуют (нуллисомия) или представлены не парой, а лишь одной хромосомой (моносомия) либо, напротив, 3 или более гомологичными партнёрами (трисомия, тетрасомия и т. д.). 
      К хромосомным мутации., или хромосомным перестройкам, относятся: инверсии — участок хромосомы перевёрнут на 180°, так что содержащиеся в нём гены расположены в обратном порядке по сравнению с нормальным; транслокации — обмен участками двух или более негомологичных хромосом; делеции — выпадение значительного участка хромосомы; нехватки (малые делеции) — выпадение небольшого участка хромосомы; дупликации — удвоение участка хромосомы; фрагментации — разрыв хромосомы на 2 части или более. 
      Генные мутации  представляют собой стойкие изменения химического строения отдельных генов и, как правило, не отражаются на наблюдаемой в микроскоп морфологии хромосом. Известны также мутации генов, локализованных не только в хромосомах, но и в некоторых самовоспроизводящихся органеллах цитоплазмы (например, в митохондриях, пластидах; см. Наследственность цитоплазматическая).
Связь мутаций с репликацией ДНК.
       Многие спонтанные химические изменения нуклеотидов приводят к мутациям, которые возникают при репликации. Например, из-за дезаминирования цитозина напротив него в цепь ДНК может включаться урацил (образуется пара У-Г вместо канонической пары Ц-Г). При репликации ДНК напротив урацила в новую цепь включается аденин, образуется пара У-А, а при следующей репликации она заменяется на пару Т-А, то есть происходит транзиция (точечная замена пиримидина на другой пиримидин или пурина на другой пурин).
Связь мутаций с рекомбинацией ДНК
Из процессов, связанных с рекомбинацией, наиболее часто приводит к мутациям неравный кроссинговер. Он происходит обычно в тех случаях, когда в хромосоме имеется несколько дуплицированных копий исходного гена, сохранивших похожую последовательность нуклеотидов. В результате неравного кроссинговера в одной из рекомбинантных хромосом происходит дупликация, а в другой — делеция.
Связь мутаций с репарацией ДНК
Спонтанные повреждения ДНК встречаются довольно часто, такие события имеют место в каждой клетке. Для устранения последствий подобных повреждений имеется специальные репарационные механизмы (например, ошибочный участок ДНК вырезается и на этом месте восстанавливается исходный). Мутации возникают лишь тогда, когда репарационный механизм по каким-то причинам не работает или не справляется с устранением повреждений. Мутации, возникающие в генах, кодирующих белки, ответственные за репарацию, могут приводить к многократному повышению (мутаторный эффект) или понижению (антимутаторный эффект) частоты мутирования других генов. Так, мутации генов многих ферментов системы эксцизионной репарации приводят к резкому повышению частоты соматических мутаций у человека, а это, в свою очередь, приводит к развитию пигментной ксеродермы и злокачественных опухолей покровов.
Существует несколько классификаций мутаций по различным критериям. Мёллер предложил делить мутации по характеру изменения функционирования гена на гипоморфные (измененные аллели действуют в том же направлении, что и аллели дикого типа; синтезируется лишь меньше белкового продукта), аморфные (мутация выглядит, как полная потеря функции гена, например, мутация white у Drosophila), антиморфные (мутантный признак изменяется, например, окраска зерна кукурузы меняется с пурпурной на бурую) и неоморфные.
        В современной учебной литературе используется и более формальная классификация, основанная на характере изменения структуры отдельных генов, хромосом и генома в целом. 
По влиянию на экспрессию генов мутации разделяют на две категории: мутации типа замен пар оснований и типа сдвига рамки считывания (frameshift). Последние представляют собой делеции или вставки нуклеотидов, число которых не кратно трём, что связано с триплетностью генетического кода.
Первичную мутацию иногда называют прямой мутацией, а мутацию, восстанавливающую исходную структуру гена, — обратной мутацией, или реверсией. Возврат к исходному фенотипу у мутантного организма вследствие восстановления функции мутантного гена нередко происходит не за счет истинной реверсии, а вследствие мутации в другой части того же самого гена или даже другого неаллельного гена. В этом случае возвратную мутацию называют супрессорной. Генетические механизмы, благодаря которым происходит супрессия мутантного фенотипа, весьма разнообразны.

      В результате транслокаций и инверсий меняется взаимное расположение генов и, следовательно, характер их взаимодействия. В настоящее время хорошо известно, какую важную роль в проявлении генов играют их регуляторные элементы. Эти элементы, как правило, находятся в тех же хромосомах, что и контролируемые гены, но часто на большом расстоянии от них. Отрыв гена от его регуляторного элемента, обусловленный инверсией или транслокации, или соединение этого гена с чужим регуляторным элементом может приводить к значительным изменениям в функции гена – времени его проявления в развитии, типе клеток, в которых этот ген активен, в количестве синтезируемого белка. К таким же последствиям может приводить и перемещение мобильных генетических элементов, которые могут захватывать и переносить с места на место регуляторные элементы. 
Мутационный процесс изменяет гены и порядок их расположения в хромосомах и тем самым увеличивает генетическое разнообразие популяций. Он создает избыточные копии генов и тем самым открывает возможность усложнения организмов. Мутации возникают случайно и не направленно. Адаптивная ценность каждой мутации не постоянна. Она определяется взаимодействием мутантного аллеля с другими генами организма и с условиями среды, в которой развивается и живет мутантный организм.
        Мутации случайны и не направлены. Принципиальным положением мутационной теории является утверждение, что мутации случайны и не направлены. Под этим подразумевается, что мутации изначально не адаптивны. Применение инсектицидов не ведет к направленному возникновению мутаций устойчивости к ним у насекомых. Инсектициды могут приводить к общему повышению частоты мутаций, в том числе и мутаций в генах устойчивости к ним, в том числе и таких мутаций, которые эту устойчивость повышают. Но на одну такую «адаптивную» мутацию в «нужном» гене возникают десятки тысяч любых других – нейтральных и вредных - мутаций в генах, которые не имеют никакого отношения к устойчивости к инсектицидам. 
        Организм не может знать, какие мутации будут полезны в следующем поколении. Нет и не может быть механизма, который бы обеспечивал направленное появление полезных для организма мутаций. Это утверждение следует из всего того, что мы знаем о принципах кодирования, реализации и передачи генетической информации. Мы уже говорили о том, что ДНК – это не чертеж, а рецепт создания организма. Говорят, что генотип определяет фенотип. Не следует понимать эту фразу буквально. Генотип определяет не сам фенотип, а последовательности биохимических и морфогенетических реакций, которые, взаимодействуя друг с другом, определяют развитие фенотипических признаков. Изменения генотипа влекут за собой изменения фенотипа, но не наоборот. Как бы не менялся фенотип организма в ответ на воздействия внешней среды – его изменения не могут привести к изменению генов, которые этот организм передаст следующему поколению. 
Следует помнить, однако, насколько условна эта классификация. Полезность, вредность, или нейтральность мутации зависит от условий, в которых живет организм. Мутация нейтральная или даже вредная для данного организма и данных условиях, может оказаться полезной для другого организма и в других условиях, и наоборот.
Свой доклад о мутациях я хочу посветить различным патологиям и отклонениям, внутренним порокам развития организма, но для начала углубимся в историю… [слайд 3]
Мутации и ВПР были известны не только в наше время, но и раньше. 5000 лет до н.э. в Австралии были найдены наскальные рисунки с изображением сросшихся близнецов. В Египте, в это же время, найдено изображение ребенка с ВПР костной системы. 4000 лет до н.э.  в Вавилоне найдено описание более 62 патологий у древних жителей. [слайд 4]
До нас тоже дошли некие знаки патологий и мутаций из древности. Я думаю, когда вы увидите какие же, это были знаки, то удивитесь, поняв, что не обращали на них ранее внимания.
Русалки, циклопы, кентавры, двуликий Янус – предпосылки тех мутаций и отклонений, что видели люди раньше. Они не могли объяснить эти явления у людей, потому и создавали мифы и легенды о существах-химерах. [слайд 5]
Всем известная кунсткамера была основана Петром 1 в 1717 году. Он привозит из Голландии коллекцию уродцев и основывает кунсткамеру, издав указ о создании музея для их демонстрации: «Музей уродливостей для борьбы с глупостью и незнанием невежд» [слайд 5].
Обратимся к генетики. Как вы знаете, развитие организма происходит еще в утробе матери. На каждом этапе у зародыша развиваются признаки нормального маленького человечка, но существует лишь один элемент, благодаря которому организм малыша может мутировать. Справа вы видите спермий в пределах нормы, а слева показано нарушение аксиализации спермия [слайд 7].
Прежде чем переходить дальше, я думаю, стоит рассказать вам, что же представляет из себя явление мутаций. Мутации - внезапно возникающие естественные или спонтанные, вызываемые искусственно, стойкие изменения наследственных структур живой материи, ответственных за хранение и передачу генетической информации. Мутировать – есть способность давать универсальные свойства всех форм жизни от вирусов и микроорганизмов до высших растений, животных и человека; оно лежит в основе наследственной изменчивости в живой природе. [слайд 8]
Если есть, мутации значит должны быть те факторы, что влияют на их возникновение – мутагены.
Но мутагены не заканчиваются на каких-то там неведомых химических и физических явлениях. Это также: загрязнение окружающий среды, наша пища и пищевые добавки, лекарства, никотин, алкоголь, наркотики, биологические  агенты (вирусы, бактерии, паразиты, грибы  [слайд 9, 10]. 
Вы, наверное, обратили внимание на то, что все факторы, показанные вам так или иначе связаны, с человеком. Цитата, которую вы видите, не случайна. А ведь действительно, вы смотрите телевизор, ищите информацию в интернете… Замечали ли вы что мы – люди в большинстве случаев и есть причина тех или иных катастроф и трагедий? Как же это связано с моим докладом, спросите вы? [слайд 11]
На слайде вы видите уже знакомые всем картинки из Чернобыля. Печально известный город-призрак Припять. Авария унесла жизни многих людей:  многие погибли при  тушении пожара после взрыва; те, кто   выжил - заполучили лучевую болезнь, и вскоре тоже умерли; а есть люди, которые до сих пор чистят Зону отчуждения от радиации - их жизнь сокращается на несколько лет.  Чернобыльская техногенная катастрофа произошла 26 апреля 1986 года в 1 час и 24 минуты на 4 энергоблоке ЧАЭС (Чернобыльской Атомной электростанции). Радиация считается одним из физических факторов мутагенеза, об этом я уже говорила ранее. Следовательно, здесь не обошлось и без мутаций и патологий (слайд 12).
Перед вами те «жертвы» Чернобыля, которые подверглись мутациям. Проникающая радиация вызывает лучевую болезнь, но, не смотря на это, на сегодняшний день в Зоне Отчуждения ЧАЭС обитают более 600 человек. Они живут в 16 населённых пунктах, а в самом Чернобыле проживает 162 человека. К тому - же, Зона Отчуждения теперь ещё и "курортное" место. Все любители индустриального туризма уже побывали там.
Но различные мутации характерны для растений и животных. Слайд 12-16
Выводы:
1.Существует реальный риск искусственного завышения  значимости мутации, что чревато негативными последствиями в отношении, как отдельных индивидов, так и конкретных этнических групп.
2. Существует обеспокоенность и по поводу того, что генетическая информация, имеющая характер сугубо личной и конфиденциальной, будет использована не по назначению – для дискриминации в вопросах трудоустройства, страхования, кредитования, возможности получить образование и многих других социальных, а может быть даже политических сферах. 
3.Нужно больше рассказывать населению о последствиях мутаций, для того чтобы люди были грамотными, могли вовремя обратиться в исследовательские центры «Планирования семьи».
4. Я думаю, что тогда можно избежать таких страшных последствий и все будет хорошо. Слайд 17




