
КариотипКариотип  человекачеловека



МетодыМетоды
 изученияизучения

 кариотипакариотипа
ПолучениеПолучение

 
хромосомныххромосомных

 
препаратовпрепаратов::

--
 

выделениевыделение
 

митотическихмитотических
 

клетокклеток
--

 
лизислизис

 
клетокклеток

 
вв

 
гипотоническихгипотонических

 
условияхусловиях

 
ии

 разбрызгиваниеразбрызгивание
 

хромосомхромосом
--

 
окраскаокраска

 
препаратовпрепаратов

ФлюоресцентнаяФлюоресцентная
 

гибридизациягибридизация
 

in situ (FISH)in situ (FISH): : 
--

 
получениеполучение

 
препаратовпрепаратов

 
((срезысрезы, , осадокосадок

 
клетокклеток

 
нана

 стеклестекле) ) 
--

 
пробоподготовкапробоподготовка

 
((фиксацияфиксация

 
ии

 
денатурацияденатурация))

--
 

гибридизациягибридизация
 

флюоресцентныхфлюоресцентных
 

зондовзондов
 

сс
 денатурированнойденатурированной

 
ДНКДНК

 
вв

 
клеточныхклеточных

 
препаратахпрепаратах



ДифференциальнаяДифференциальная
 

окраскаокраска
 хромосомхромосом

ПринципПринцип
 

––
 

частиччастичнаяная
 

((дифференциальнаядифференциальная) ) 
деконденсациядеконденсация

 
вв

 
гипотоническомгипотоническом

 
растворерастворе

 
ии

 частичныйчастичный
 

протеолизпротеолиз. . 

GG--ббээндынды
 

((сегментысегменты))
QQ--ббээндынды

 
((сегментысегменты) ) ––

 
окраскаокраска, , обратнаяобратная

 
кк

 
GG--

 сегментамсегментам
RR--ббээндынды

 
((сегментысегменты))

 
––

 
центромерныецентромерные

 
районырайоны



ХромосомыХромосомы  человекачеловека, , 
дифференциальнаядифференциальная  окраскаокраска



КариотипКариотип  человекачеловека



ХроматинХроматин  вв  ядрахядрах  животныхживотных



Хроматин

Гетерохроматин
= конститутивный
гетерохроматин

(С-сегменты, конденсирован
 на

 
протяжении

 
всего

 клеточного
 

цикла)

Эухроматин

Эухроматин

(R-сегменты)

Факультативный
гетерохроматин

(G-сегменты)



ХромосомыХромосомы
 

человекачеловека, , многоцветнаямногоцветная
 окраскаокраска



ПерестройкиПерестройки  хромосомхромосом

ТранслокацииТранслокации
 

––
 

переносперенос
 

участкаучастка
 

сс
 

однойодной
 хромосомыхромосомы

 
нана

 
другуюдругую. . 

ИнверсияИнверсия
 

––
 

перестановкаперестановка
 

сосо
 

вставкойвставкой
 

вв
 обратнойобратной

 
последовательностипоследовательности

ДелецияДелеция
 

––
 

потеряпотеря
 

плечаплеча
 

((илиили
 

егоего
 

частичасти))
ДупликацияДупликация

 
––

 
удвоениеудвоение

 
плечаплеча

 
илиили

 
участкаучастка

ДругиеДругие
 

аберрацииаберрации: : безцентромерныйбезцентромерный
 фрагментфрагмент, , закольцовказакольцовка

 
хромосомыхромосомы, , 

образованиеобразование
 

изохромосомыизохромосомы. . 



ХХромосомромосомыы
 

растенийрастений
 

родарода
 

CrocusCrocus



ХроматинХроматин  вв  ядрахядрах  животныхживотных



ХромосомныеХромосомные
 

территориитерритории
 

вв
 ядреядре

 
уу

 
курицыкурицы



18 18 ии
 

19 19 хромосомыхромосомы
 

вв
 

ядреядре
 лимфоциталимфоцита

 
человекачеловека



СтроениеСтроение
 

геномагенома..
 ТранскрипцияТранскрипция..

 ВидыВиды
 

молекулмолекул
 

РНКРНК
 

ии
 

ихих
 

рольроль
 

вв
 клеткеклетке..

 ЦентральнаяЦентральная
 

догмадогма
 

молекулярноймолекулярной
 биологиибиологии

 ЯдрышкоЯдрышко: : строениестроение
 

ии
 

функциифункции

ЛекцияЛекция  3.3.



РазмерыРазмеры
 геномагенома

ПрокариотыПрокариоты
 

––
 

500500--4500 4500 геновгенов; 0,5; 0,5--4 4 млнмлн. . 
нуклеотидовнуклеотидов. . 

ЭукариотыЭукариоты: : дрожжидрожжи
 

––
 

ооколоколо
 

6300 6300 геновгенов
 

(12 (12 
млнмлн. . нуклеотидовнуклеотидов); ); человекчеловек

 
––

 
околооколо

 
30000 30000 

геновгенов
 

(3200 (3200 млнмлн. . нуклеотидовнуклеотидов). ). 

РазмерРазмер
 

геномагенома
 

эукариотэукариот
 

((суммарнаясуммарная
 

длинадлина
 молекулмолекул

 
ДНКДНК) ) ии

 
числочисло

 
транскрибируемыхтранскрибируемых

 геновгенов
 

слабослабо
 

связанысвязаны
 

другдруг
 

сс
 

другомдругом. . 



СтроениеСтроение  геномагенома  пропрокариоткариот

КольцеваяКольцевая
 

молекуламолекула
 

ДНКДНК
 

((однаодна))

КодирующиеКодирующие
 

РНКРНК
 

участкиучастки
 

––
 

геныгены
 

составляютсоставляют
 основнуюосновную

 
частьчасть

 
геномагенома

 
(~70%)(~70%)

ГГеныены
 

собранысобраны
 

вв
 

группыгруппы
 

((опеопероныроны), ), которыекоторые
 имеютимеют

 
общийобщий

 
регуляторрегулятор

 
((промоторпромотор))

РегуляторныеРегуляторные
 

последовательностипоследовательности
 

короткиекороткие



НесколькоНесколько
 

линейныхлинейных
 

молекулмолекул
 

ДНКДНК
 

((хромосомхромосом)). . 

КодирующиеКодирующие
 

РНКРНК
 

участкиучастки
 

составляютсоставляют
 

меньшуюменьшую
 частьчасть

 
геномагенома

 
((~1,5% ~1,5% уу

 
человекачеловека)). . 

КаждыйКаждый
 

ггенен
 

имеетимеет
 

свойсвой
 

промоторпромотор
 

ии
 

содержитсодержит
 нескольконесколько

 
некодирующинекодирующихх

 
вставвставоокк

 
––

 
интронинтроновов. . 

ГеныГены
 

могутмогут
 

перекрыватьсяперекрываться
 

ии
 

считыватьсясчитываться
 

вв
 противоположныепротивоположные

 
стороныстороны. . 

НекодирующиеНекодирующие
 

последовательностпоследовательностии
 

––
 

повторыповторы
 различнразличнойой

 
длиныдлины; ; регуляторныерегуляторные

 
участкиучастки

 
––

 энхансерыэнхансеры; ; ммобильныеобильные
 

элементыэлементы; ; псевдогеныпсевдогены
 

((вв
 суммесумме

 
~90%~90%

 
геномагенома). ). 

СтроениеСтроение  геномагенома  эукариотэукариот



ПоследовательностиПоследовательности  ДНКДНК  вв  составесоставе  хромосомхромосом
СпецифическиеСпецифические

 
областиобласти

 
––

 
центромерыцентромеры

 
ии

 
теломерытеломеры.  .  

СтруктурныеСтруктурные
 

областиобласти
 

––
 

точкиточки
 

репликациирепликации
 

ии
 

сайтысайты
 

прикрепленияприкрепления
 кк

 
матриксуматриксу. . 

УникальныеУникальные
 

последовательностипоследовательности
 

––
 

геныгены, , энхансерыэнхансеры..

УмеренныеУмеренные
 

повторыповторы
 

––
 

некоторыенекоторые
 

геныгены
 

((рРНКрРНК, , гистоныгистоны
 

ии
 

прочпроч.). .). 

ТандемныеТандемные
 

повторыповторы
 

((додо
 

15% 15% геномагенома, , повтореныповторены
 

101055--101066

 
разраз))

 
: : 

короткиекороткие
 

((нескольконесколько
 

сотенсотен
 

нуклеотидовнуклеотидов
 

––
 

AluAlu) ) ии
 

длинныедлинные
 ((нескольконесколько

 
тысячтысяч

 
нуклеотидовнуклеотидов). ). 

СателлитнаяСателлитная
 

ДНКДНК
 

((додо
 

10% 10% геномагенома, , расположенарасположена
 

вв
 

основномосновном
 вблизивблизи

 
центромерцентромер

 
ии

 
теломертеломер) ) ––

 
минисателлитыминисателлиты

 
ии

 микросателлитымикросателлиты
 

((используетсяиспользуется
 

длядля
 

идентификацииидентификации
 

личностиличности))

МобильныеМобильные
 

элементыэлементы
 

––
 

транспозонытранспозоны
 

((ретротранспозоныретротранспозоны) ) 
((включаявключая

 
псевдогеныпсевдогены). ). 



ППоодстановкадстановка
 

кодирующейкодирующей
 

рамкирамки
 

подпод
 

активныйактивный
 промоторпромотор

 
илиили

 
энхансерэнхансер

 
((транслокациятранслокация). ). 

СостыковкаСостыковка
 

разобщенныхразобщенных
 

частейчастей
 

генагена
 ((иммуноглобулиныиммуноглобулины, , макронуклеусмакронуклеус

 
инфузорийинфузорий). ). 

УдалениеУдаление
 

генагена
 

изиз
 

геномагенома
 

((диминуциядиминуция
 

хроматинахроматина)). . 

АмплификацияАмплификация
 

геновгенов
 

((рибосомныерибосомные
 

ии
 

гистоновыегистоновые
 геныгены

 
вв

 
ооцитахооцитах, , политенныеполитенные

 
хромосомыхромосомы). ). 

ПерестройкиПерестройки  геномагенома  эукариотэукариот



РасстояниеРасстояние
 

междумежду
 

нуклеотидаминуклеотидами
 

––
 

0,34 0,34 нмнм

ДДлиналина
 

молекулымолекулы
 

––
 

отот
 

20 20 додо
 

10000 10000 
нуклеотидовнуклеотидов

 
((нескольконесколько

 
мкммкм))

ВВ
 

водномводном
 

растворерастворе
 

молекуламолекула
 

РНКРНК
 

заряженазаряжена
 отрицательноотрицательно

 
((припри

 
нейтральномнейтральном

 
рНрН), ), ноно

 можетможет
 

образовыватьобразовывать
 

трехмернуютрехмерную
 

структуруструктуру
 ((заза

 
счетсчет

 
шпилекшпилек).).

ЭнергияЭнергия
 

водородныхводородных
 

связейсвязей
 

междумежду
 нуклеотидаминуклеотидами

 
вв

 
РНКРНК

 
большебольше, , чемчем

 
вв

 
ДНКДНК. . 

ПараметрПараметрыы  молекулмолекулыы  РРНКНК::



ТрехмернаяТрехмерная  сструктуратруктура  молекулымолекулы  РНКРНК



МатричныйМатричный
 синтезсинтез

 РНКРНК
 --  транскрипциятранскрипция



РРаботаботаа  РНКРНК--полимеразыполимеразы

ПлавлениеПлавление
 

––
 

ТАТАТАТА--boxbox; ; элонгацияэлонгация
 

––
 

вытеснениевытеснение
 

σσ--
 субъединицысубъединицы; ; терминациятерминация

 
––

 
терминирующийтерминирующий

 
кодонкодон



РегуляцияРегуляция  черезчерез  факторыфакторы  транскрипциитранскрипции

ФакторыФакторы
 

транскрипциитранскрипции
 высокоспецифичнывысокоспецифичны: : каждаякаждая

 группагруппа
 

обеспечиваетобеспечивает
 

посадкупосадку
 РНКРНК--полимеразыполимеразы

 
нана

 
строгострого

 определенныйопределенный
 

промоторпромотор. . 



КомплексКомплекс
 

несколькихнескольких
 

РНКРНК--полимеразполимераз
 

IIII, , факторовфакторов
 процессингапроцессинга, , сплайсингасплайсинга

 
ии

 
коррекциикоррекции

 
транскриптатранскрипта.  .  

ТранскрипционныеТранскрипционные  фабрикифабрики



ТранскрипцияТранскрипция  нана  примерепримере  рибосомныхрибосомных  геновгенов

ОсьОсь
 

––
 

молекуламолекула
 

ДНКДНК, , отот
 

неенее
 

отходятотходят
 

новосинтезироновосинтезиро--
 ванныеванные

 
молекулымолекулы

 
РНКРНК. . ГлобулыГлобулы

 
нана

 
осиоси

 
––

 
комплексыкомплексы

 РНКРНК--полимеразполимераз. . 



1.1.
 

КэпированиеКэпирование
 

((защитазащита) 5) 5’’--концаконца

2.2.
 

СплайсингСплайсинг
 

––
 

удалениеудаление
 

вставоквставок
 ((интроновинтронов))

3. 3. ПроцессингПроцессинг
 

––
 

укорочениеукорочение
 

сс
 

55’’--
 

ии
 

33’’--
 концовконцов

4. 4. НадстройкаНадстройка
 

полиполи--АА
 

нана
 

33’’--концеконце

ПосттранскрипционныеПосттранскрипционные  преобразованияпреобразования  ии--РНКРНК



ПоследоваПоследова--
 тельностьтельность

 сплайсингасплайсинга
 ии--РНКРНК



ФормированиеФормирование  ии--РНКРНК  вв  ядреядре  эукариотэукариот

ЭМЭМ, , оттенениеоттенение
 

металломметаллом



1. 1. информационныеинформационные
 

––
 

свышесвыше
 

1000010000
 

((РНКРНК--
 полимеразаполимераза

 
II)II)

2. 2. транспортныетранспортные
 

––
 

2020
 

((РНКРНК--полимеразаполимераза
 

III)III)
3. 3. рибосомныерибосомные

 
––

 
4 4 ((РНКРНК--полимеразаполимераза

 
II

 
длядля

 
2828S,S,

 
1818S, S, 

5,8S5,8S
 

ии
 

РНКРНК--полимеразаполимераза
 

IIIIII
 

длядля
 

55S)S)

4. 4. малыемалые
 

––
 

нене
 

менееменее
 

100 (100 (РНКРНК--полимеразыполимеразы
 

II II ии
 

III) III) 
snRNAsnRNA

 
––

 
малыемалые

 
ядерныеядерные, , snoRNAsnoRNA

 
––

 
малыемалые

 ядрышковыеядрышковые

5. 5. микроРНКмикроРНК
 

––
 

нене
 

менееменее
 

100100
 

((вероятновероятно
 

––
 

РНКРНК--
 полимеразаполимераза

 
II)II). . ДлинаДлина

 
функциональногофункционального

 
участкаучастка

 
––

 2211--2323
 

нуклеотиднуклеотидаа. . 

ВидыВиды  молекулмолекул  РНКРНК



ЦиклЦикл  малыхмалых  ядерныхядерных  РНКРНК



КомплексКомплекс
 

несколькихнескольких
 

РНКРНК--полимеразполимераз
 

IIII, , факторовфакторов
 процессингапроцессинга, , сплайсингасплайсинга

 
ии

 
коррекциикоррекции

 
транскриптатранскрипта.  .  

ТранскрипционныеТранскрипционные  фабрикифабрики



НепосредственнаяНепосредственная
 

регуляциярегуляция
 

сплайсингасплайсинга
 

––
 формированиеформирование

 
сплайсеосомысплайсеосомы.  .  

ОбразованиеОбразование
 

комплексовкомплексов, , регулирующихрегулирующих
 

РНКРНК--
 полимеразуполимеразу

 
IIII..

 
РегуляцияРегуляция

 
транскрипционныхтранскрипционных

 
факторовфакторов. . 

РаботаРабота  малыхмалых  ядерныхядерных  РНКРНК



БиогенезБиогенез  ии  работаработа  микромикро--РНКРНК
МикроРНКМикроРНК

 
кодируютсякодируются

 отдельнымиотдельными
 

генамигенами
 

илиили
 находятсянаходятся

 
вв

 
интронахинтронах

 другихдругих
 

геновгенов..

ПредшественникиПредшественники
 

миРНКмиРНК
 имеютимеют

 
длинудлину

 
додо

 несколькихнескольких
 

килобазкилобаз. . 

СамиСами
 

миРНКмиРНК
 

неактивнынеактивны
 

––
 ониони

 
работаютработают

 
толькотолько

 
вв

 составесоставе
 

комплексакомплекса
 

RISCRISC. . 

ОднаОдна
 

миРНКмиРНК
 

можетможет
 подавлятьподавлять

 
трансляциютрансляцию

 несколькихнескольких
 

геновгенов. . 



РНКРНК--интерференцияинтерференция



НепосредственнаяНепосредственная
 

регуляциярегуляция
 

––
 

промоторыпромоторы, , 
взаимодействующиевзаимодействующие

 
сс

 
факторамифакторами

 транскрипциитранскрипции. . МалоспецифическиеМалоспецифические
 

белкибелки
 

вв
 большомбольшом

 
числечисле

 
копийкопий.  .  

УдаленнаяУдаленная
 

регуляциярегуляция
 

––
 

энхансерыэнхансеры. . 
ПредполагаемыйПредполагаемый

 
механизммеханизм

 
––

 
черезчерез

 
петлевуюпетлевую

 организациюорганизацию
 

хроматинахроматина.  .  ВВ
 

регуляциирегуляции
 участвуютучаствуют

 
высокоспецифическиевысокоспецифические

 
белкибелки, , 

представленныепредставленные
 

вв
 

маломмалом
 

числечисле
 

копийкопий. . 

РегуляцияРегуляция  транскрипциитранскрипции  уу  эукариотэукариот



ЦентральнаяЦентральная  догмадогма  молекулярноймолекулярной  биологиибиологии

ПередачаПередача
 

информацииинформации
 

вв
 

клеткеклетке
 однонаправленаоднонаправлена::

ДНКДНК--РНКРНК--белокбелок

ОбратнаяОбратная
 

транскрипциятранскрипция::
вновьвновь

 
синтезированнаясинтезированная

 
кДНКкДНК

 
нене

 сразусразу
 

интегрируетсяинтегрируется
 

вв
 

геномгеном. . 



ДНКДНК--РНКРНК--белокбелок



РегуляцияРегуляция  экспрессииэкспрессии  геновгенов  уу  эукариотэукариот::
НаНа

 
уровнеуровне

 
энхансеровэнхансеров

 
––

 
эффектэффект

 
положенияположения

НаНа
 

уровнеуровне
 

транскрипциитранскрипции
 

––
 

промоторыпромоторы, , 
метилированиеметилирование

 
ДНКДНК

НаНа
 

уровнеуровне
 

сплайсингасплайсинга
 

((альтернативныйальтернативный
 сплайсингсплайсинг

 
––

 
удалениеудаление

 
различныхразличных

 
интроновинтронов) ) 

СкоростьСкорость
 

деградациидеградации
 

ии--РНКРНК
 

((полиполи--АА))

НаНа
 

уровнеуровне
 

связываниясвязывания
 

ии--РНКРНК
 

сс
 

рибосомамирибосомами
 ((интерференцияинтерференция

 
сс

 
микромикро--РНКРНК))



ЯдрышкоЯдрышко
 

––
 

наиболеенаиболее
 

заметнаязаметная
 структураструктура

 
клеточногоклеточного

 
ядраядра

••17741774--81 81 --
 

первоепервое
 описаниеописание

 
ядрышкаядрышка

 ((FontanaFontana))

••
 

1836 1836 --
 

предложенпредложен
 терминтермин

 
""ядрышкоядрышко" " 

((GG..ValentinValentin))



СеребрениеСеребрение  ядрышядрышеекк

ЧислоЧисло
 

ии
 

размерразмер
 

ядрышекядрышек
 

вв
 

клеткахклетках
 

непостояннынепостоянны



УльтраструктураУльтраструктура
 

ядрышкаядрышка



КомпонентыКомпоненты  ядрышкаядрышка
ФибриллярныйФибриллярный

 
центрцентр

 
––

 
низкаянизкая

 
электроннаяэлектронная

 плотностьплотность, , вероятновероятно, , содержитсодержит
 

рДНКрДНК

ПлотныйПлотный
 

фибриллярныйфибриллярный
 

компоненткомпонент
 

––
 фибриллыфибриллы

 
толщинойтолщиной

 
55--7 7 нмнм

 
((РНПРНП))

ГранулярныйГранулярный
 

компоненткомпонент
 

––
 

гранулыгранулы
 

((РНПРНП
 

ии
 белкибелки) ) диаметромдиаметром

 
околооколо

 
15 15 нмнм



ХимическийХимический  составсостав  ядрышкаядрышка

ДНКДНК
 

––
 

2 2 ––
 

12% (12% (изиз
 

нихних
 

рДНКрДНК
 

––
 

нене
 

болееболее
 

2%)2%)
РНКРНК

 
––

 
5 5 ––

 
14% (14% (транскриптытранскрипты

 
рРНКрРНК

 
нана

 
разныхразных

 стадияхстадиях
 

созреваниясозревания, , малыемалые
 

ядрышковыеядрышковые
 РНКРНК))

БелкиБелки
 

––
 

70 70 ––
 

80%. 80%. ИдентифицированоИдентифицировано
 

болееболее
 300 300 белковбелков. . ГистоновыеГистоновые

 
белкибелки, , белкибелки

 рибосомрибосом
 

ии
 

дрдр..



СхемаСхема  работыработы  ядрышкаядрышка



ОсновныеОсновные  характеристикихарактеристики  ядрышкаядрышка
ВключениеВключение

 
предшественниковпредшественников

 
РНКРНК

 
––

 
постояннопостоянно. . ТранскрипцияТранскрипция

 препре--рРНКрРНК
 

––
 

55--10 10 минмин. . ПереходПереход
 

РНКРНК
 

изиз
 

фибриллярногофибриллярного
 компонентакомпонента

 
вв

 
гранулярныйгранулярный

 
занимаетзанимает

 
околооколо

 
20 20 минмин. . СозреваниеСозревание

 ии
 

ввыходыход
 

рибосомрибосомыы
 

вв
 

цитоплазмуцитоплазму
 

––
 

2200--6060
 

минмин. . 

4545S S РНКРНК
 

––
 

длинадлина
 

5,2 5,2 мкммкм; 80; 80S S частицачастица
 

РНПРНП
 

––
 

прерибосомапрерибосома. . 

ПродуктивностьПродуктивность
 

ядрышкаядрышка
 

––
 

1000 1000 рибосомрибосом
 

вв
 

сексекундуунду..

ЧислоЧисло
 

геновгенов
 

4545S S РНКРНК
 

––
 

100100--5000; 55000; 5S S РНКРНК
 

––
 

200200--10000 10000 

ЗаЗа
 

клеточныйклеточный
 

циклцикл
 

образуетсяобразуется
 

~~
 

101077

 
рибосомрибосом..



ДинамикаДинамика  белковбелков  ядрышкаядрышка
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