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Μεηαλλάξειρ 

Ο κε δηαρσξηζκόο είλαη δπλαηό λα ζπκβεί ζηελ πξώηε ή ζηε δεύηεξε κεησηηθή δηαίξεζε: 

 

 

Από ηνλ κε δηαρσξηζκό θαηά ηελ 1ε μειωηική 

διαίπεζε παξάγνληαη γακέηεο, νη κηζνί εθ ησλ 

νπνίσλ έρνπλ έλα επηπιένλ ρξσκόζσκα θαη νη 

ππόινηπνη κηζνί έλα ιηγόηεξν. Σα δπν 

ρξσκνζώκαηα πνπ ιαλζαζκέλα βξέζεθαλ ζε έλα 

γακέηε έρνπλ δηαθνξεηηθή πξνέιεπζε (κεηξηθή – 

παηξηθή), άξα διαθοπεηική αλλελοςσία βάζεων. 

Από ηνλ κε δηαρσξηζκό θαηά ηελ 2ε μειωηική 

διαίπεζε παξάγνληαη γακέηεο κε έλα επηπιένλ 

ρξσκόζσκα, κε έλα ιηγόηεξν αιιά θαη θπζηνινγη-

θνί. Σα δπν ρξσκνζώκαηα πνπ ιαλζαζκέλα 

βξέζεθαλ ζηνλ ίδην γακέηε έρνπλ ηελ ίδηα 

πξνέιεπζε, άξα όμοια αλλελοςσία βάζεων. 

 

 

Με ποιοςρ ηπόποςρ μποπεί να γίνει ε διάγνωζε αηόμων: 

α. πος είναι ομόδςγα και   β. εηεπόδςγα για ηε δπεπανοκςηηαπική αναιμία; 

Απάληεζε 

α. Σα νκόδπγα άηνκα κπνξνύλ λα δηαγλσζηνύλ κε ηνπο εμήο ηξόπνπο: 

 δνθηκαζία δξεπάλσζεο ζε ζπλζήθεο έιιεηςεο νμπγόλνπ 

 αλίρλεπζε ηα αηκνζθαηξίλεο HbS ζηα εξπζξνθύηηαξα 

 εληνπηζκόο ηνπ κεηαιιαγκέλνπ γνληδίνπ β
s
 

 

β. Σα εηεξόδπγα άηνκα κπνξνύλ λα δηαγλσζηνύλ κε ηνπο εμήο ηξόπνπο: 

 δνθηκαζία δξεπάλσζεο ζε ζπλζήθεο έιιεηςεο Ο2 

 εληνπηζκόο ηνπ κεηαιιαγκέλνπ γνληδίνπ β
s
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Πποβλήμαηα 

 

1. Πσο πξνθύπηνπλ ηα άηνκα κε ζύλδξνκν: 

α.  Kleinefelter (XXY)          β.  Turner (XO) θαη           γ.  Triplo-X (XXX) 

 

2. Σν έλα από ηα δύν γνλίδηα γηα ην γαιαλό ρξώκα ησλ καηηώλ ελόο εκβξύνπ κεηαιιάρζεθε πξνο ην επηθξαηέο 

θαλνληθό αιιειόκνξθό ηνπ (θαζηαλό ρξώκα). Εεηείηαη λα βξεζεί: 

α. Πνην ζα είλαη ην ρξώκα ησλ καηηώλ ηνπ παηδηνύ πνπ ζα γελλεζεί, εάλ ε κεηάιιαμε ζπλέβε ζε έλα θύηηαξν 

ηεο θαηαβνιήο ηεο ίξηδαο ηνπ αξηζηεξνύ καηηνύ; 

β. Δάλ ην παηδί απηό παληξεπηεί κε γαιαλνκάηα γπλαίθα, ηη ρξώκα καηηώλ ζα έρνπλ ηα παηδηά ηνπο; 

(Από ην θύηηαξν ηεο θαηαβνιήο ηεο ίξηδαο ηνπ αξηζηεξνύ καηηνύ πξνθύπηνπλ - κε κηησηηθέο δηαηξέζεηο - όια ηα 

θύηηαξα ηεο ίξηδαο ηνπ αξηζηεξνύ καηηνύ). 

 

3. Ο θαζνξηζκόο ηνπ θύιινπ ζηηο γάηεο γίλεηαη όπσο θαη ζηνλ άλζξσπν. Σν θαζηαλόκαπξν ρξώκα νθείιεηαη 

ζηελ παξνπζία θαη ησλ δύν αιιειόκνξθσλ ελόο θπινζύλδεηνπ γνληδίνπ. Βξέζεθε θάπνηε ζηηθηόο θαη ζηείξνο 

γάηνο. Να εμεγήζεηε ηελ εκθάληζή ηνπ. 

 

4. Τπνζέηνπκε όηη ζην Υ θπιεηηθό ρξσκόζσκα ελόο ζπεξκαηνδσαξίνπ γίλεηαη θάπνηα ππνιεηπόκελε 

ζλεζηγόλνο κεηάιιαμε. Σν ζπεξκαηνδσάξην απηό γνληκνπνηεί έλα σάξην ηνπ νπνίνπ ην Υ ρξσκόζσκα θέξεη 

θαη απηό κηα ππνιεηπόκελε ζλεζηγόλν κεηάιιαμε. Γελληέηαη άηνκν απόιπηα πγηέο. Να εμεγήζεηε ην θαηλόκελν. 

 

5. Μεηέξα πνπ πάζρεη από κεξηθή αρξσκαηνςία ζην πξάζηλν, απνθηά κε ηνλ ίδην ζύδπγν ηα παξαθάησ παηδηά. 

α. αγόξη κε θπζηνινγηθό θαξπόηππν πνπ έρεη κεξηθή αρξσκαηνςία ζην πξάζηλν 

β. αγόξη κε ζύλδξνκν Kleinefelter θαη θπζηνινγηθή όξαζε 

γ. θνξίηζη κε ζύλδξνκν Turner πνπ πάζρεη από κεξηθή αρξσκαηνςία ζην πξάζηλν 

δ. θνξίηζη κε θπζηνινγηθό θαξπόηππν θαη θπζηνινγηθή όξαζε 

Δμεγήζηε – κε θαηάιιειεο δηαζηαπξώζεηο – πσο πξνέθπςαλ ηα παξαπάλσ παηδηά. 

 

6. Γπν θπζηνινγηθνί γνλείο απνθηνύλ ηελ Αθξνδίηε ε νπνία δελ είλαη ηθαλή λα δηαθξίλεη ην θόθθηλν από ην 

πξάζηλν ρξώκα όηαλ απηά ζπλππάξρνπλ. Λίγα ρξόληα αξγόηεξα απνθηνύλ ηνλ Δξκή, πνπ ελώ παξνπζηάδεη 

ζρεδόλ θπζηνινγηθό θαηλόηππν, ε αλάιπζε ησλ ρξσκνζσκάησλ ηνπ έδεημε όηη θέξεη δπν θνξέο ην ρξσκόζσκα 

πνπ θαζνξίδεη ην αξζεληθό θύιν (άηνκα ζαλ ηνλ Δξκή ζπρλά αλαθέξνληαη ζηε βηβιηνγξαθία σο ππεξάξξελεο!). 

Ο Δξκήο σζηόζν είλαη ηθαλόο ζηε δηάθξηζε όισλ ησλ ρξσκάησλ ηεο ίξηδαο.  

α. Πώο θαζνξίδεηαη ην θύιν ησλ αηόκσλ ηνπ είδνπο καο θαη πνηνο από ηνπο δπν γνλείο θαζνξίδεη ην θύιν ηνπ 

λένπ αηόκνπ; 

β. Γεδνκέλνπ όηη απνθιείεηαη ε γνληδηαθή κεηάιιαμε ζηα γελλεηηθά θύηηαξα ησλ γνλέσλ, πνηνη είλαη νη 

γνλόηππνη ησλ αηόκσλ απηήο ηεο νηθνγέλεηαο; 

γ. Πώο κπνξεί λα εμεγεζεί ε γέλλεζε ηεο Αθξνδίηεο; 

δ. Πξνηείλεηε έλαλ κεραληζκό γηα ηε γέλλεζε αηόκσλ ζαλ ηνλ Δξκή. 

ε. Πνηα άιιε ρξσκνζσκηθή αλσκαιία πνπ ζρεηίδεηαη κε ην θύιν γλσξίδεηε θαη πνηνο ν θαηλόηππνο ησλ αηόκσλ 

πνπ ηε θέξνπλ; 
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ζη. Ζ γελλεηηθή αλσκαιία ηεο Αθξνδίηεο ζπλνδεύεηαη από δηαλνεηηθή θαζπζηέξεζε πνπ εθθξάδεηαη θαηά ηελ 

αλάπηπμε θαη ηελ ελειηθίσζε. Πνηεο άιιεο γελεηηθέο αλσκαιίεο γλσξίδεηε πνπ επηθέξνπλ δηαλνεηηθή 

θαζπζηέξεζε; 

 

7. Τπνζέηνπκε όηη ζε έλα άηνκν έλα ρξσκνζώκα από ην 21ν δεύγνο έρεη κεηαηνπηζηεί εμ νινθιήξνπ ζην 14ν 

θαη έρνπλ «θνιιήζεη» ην έλα κε ην άιιν θαηά κήθνο. Σν άηνκν απηό παληξεύεηαη κε άηνκν πνπ έρεη 

θπζηνινγηθό θαξπόηππν. Εεηείηαη λα βξεζνύλ νη δπλαηνί θαξπόηππνη ησλ παηδηώλ ηνπο σο πξνο ηα 

ρξσκνζώκαηα 14 θαη 21. 

 

8. Μηα γπλαίθα έρεη ζύλδξνκν Turner θαη δηαθξίλεη θαλνληθά ηα ρξώκαηα, ελώ ε κεηέξα ηεο ήηαλ δαιηνληθή. 

Πόζα απηνζσκηθά θαη πόζα θπιεηηθά ρξσκνζώκαηα έρεη ε γπλαίθα ζηα ζσκαηηθά ηεο θύηηαξα; Δμεγήζηε πώο 

δεκηνπξγήζεθα νη γακέηεο γηα λα γελλεζεί απηό ην άηνκν. 

 

9. Να βξεζεί ηη παηδηά ζα γελλεζνύλ από ην γάκν ελόο θπζηνινγηθνύ άλδξα κε ίζηα καιιηά, ηνπ νπνίνπ ν 

παηέξαο είρε ζγνπξά, κε κηα γπλαίθα πνπ πάζρεη από ζύλδξνκν Down θαη έρεη ίζηα καιιηά, ελώ ν παηέξαο ηεο 

είρε ζγνπξά. Σν γνλίδην γηα ηα ίζηα καιιηά είλαη επηθξαηέο θαη βξίζθεηαη ζην 21ν ρξσκόζσκα. 

 

10. Να βξεζεί ηη παηδηά ζα γελλεζνύλ από ην γάκν ελόο άλδξα πνπ είλαη θνξέαο ηεο β-ζαιαζζαηκίαο κε γπλαίθα 

πνπ είλαη θνξέαο ηεο δξεπαλνθπηηαξηθήο αλαηκίαο. 

 

11. Γερόκαζηε όηη ζηελ ηξηζσκία ηνπ 21νπ ρξσκνζώκαηνο (ζύλδξνκν Down), ππάξρνπλ ηα αιιειόκνξθα 

γνλίδηα Α θαη α θαη κάιηζηα κε γνλόηππν Ααα. Τπνζέηνπκε όηη ππάξρνπλ δύν ηέηνηα άηνκα δηαθνξεηηθνύ 

θύιινπ ηα νπνία είλαη γόληκα θαη παληξεύνληαη. Εεηείηαη λα βξεζνύλ: 

α. Ζ γνλνηππηθή ζύζηαζε ησλ γακεηώλ ηνπο σο πξνο ην Α θαη α, θαζώο θαη ε αξηζκεηηθή ηνπο αλαινγία. 

β. Οη αλακελόκελνη γνλόηππνη ησλ παηδηώλ ηνπο σο πξνο ηα γνλίδηα Α θαη α, θαζώο θαη πόζνη από απηνύο είλαη 

δηζσκηθνί, ηξηζσκηθνί θαη ηεηξαζσκηθνί. 

 

12. Ο αληρλεπηήο DchI απνηειεί αιιεινπρία βάζεσλ ζπκπιεξσκαηηθή ηνπ κεηαιιαγκέλνπ θπινζύλδεηνπ 

ππνιεηπόκελνπ αιιειόκνξθνπ πνπ πξνθαιεί ηε κπτθή δπζηξνθία Duchene. Ο αληρλεπηήο Υ23 ζπλδέεηαη κε ην 

θεληξνκεξίδην ηνπ Υ ρξσκνζώκαηνο ηνπ αλζξώπνπ, ελώ ν αληρλεπηήο CfibI πβξηδνπνηεί ην γνλίδην πνπ 

επζύλεηαη γηα ηελ εκθάληζε ηεο θπζηηθήο ίλσζεο. Πξνθεηκέλνπ λα δηαπηζησζεί ε πηζαλή παξνπζία γελεηηθώλ 

αλσκαιηώλ ζην γνληδίσκα ηεζζάξσλ αηόκσλ, απνκνλώζεθε ρξσκνζσκηθό πιηθό από ηα θύηηαξά ηνπο πνπ 

βξίζθνληαλ ζηελ αξρή ηεο κεζόθαζεο θαη κειεηήζεθε σο πξνο ηε ζύλδεζή ηνπ κε ηνπο ελ ιόγσ αληρλεπηέο. Σα 

απνηειέζκαηα ηεο κειέηεο απεηθνλίδνληαη ζηνλ αθόινπζν πίλαθα: 

 Αξηζκόο πβξηδνπνηεκέλσλ κνξίσλ γηα θάζε άηνκν 

Αληρλεπηήο Παύινο Ρέλα Άξεο Γηάλλα 

DchI 1 1 1 - 

X23 1 2 2 1 

CfibI 1 2 - 1 

α. Να γξάςεηε ηνλ γνλόηππν ησλ ηεζζάξσλ αηόκσλ γηα ηηο γελεηηθέο αλσκαιίεο πνπ εμεηάζζεθαλ θαη λα 

εμεγήζεηε ηε γελεηηθή αλσκαιία πνπ ραξαθηεξίδεη θαζέλα από απηά.   

β. Δάλ ππνηεζεί όηη ηα γόληκα άηνκα από ηα ηέζζεξα πνπ κειεηήζεθαλ απνθηήζνπλ κεηαμύ ηνπο απόγνλν, λα 

εμεγήζεηε πνηα είλαη ε πηζαλόηεηα ν απόγνλνο απηόο λα είλαη πγηέο αγόξη. 
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13. Από θπζηνινγηθνύο γνλείο γελληνύληαη ηα εμήο ηξία παηδηά: 

α.  γηνο κε ζύλδξνκν Kleinefelter θαη κεξηθή αρξσκαηνςία ζην πξάζηλν 

β.  γηνο κε ζύλδξνκν Kleinefelter θαη θπζηνινγηθή όξαζε θαη 

γ.  θόξε κε θπζηνινγηθή ρξσκνζσκηθή ζύζηαζε θαη κεξηθή αρξσκαηνςία ζην πξάζηλν 

Δμεγήζηε κε πνην ηξόπν έγηλε δπλαηή ε γέλλεζε απηώλ ησλ παηδηώλ. 

 

14. Από θπζηνινγηθνύο γνλείο γελληνύληαη δύν παηδηά κε ζύλδξνκν Kleinefelter. Σν έλα έρεη αηκνξξνθηιία θαη 

κεξηθή αρξσκαηνςία ζην πξάζηλν, ελώ ην 2ν αηκνξξνθηιία θαη θπζηνινγηθή όξαζε. Δμεγήζηε κε πνην ηξόπν 

έγηλε δπλαηή ε γέλλεζε ησλ παηδηώλ απηώλ. 

 

15. Να βξεζεί ε γελεηηθή ζύζηαζε ησλ παηδηώλ πνπ ζα γελλεζνύλ από ην γάκν κηαο θπζηνινγηθήο γπλαίθαο κε 

έλα άλδξα πνπ πάζρεη από α-ζαιαζζαηκία. Ο άλδξαο έρεη έιιεηςε δπν γνληδίσλ πνπ θσδηθνπνηνύλ ηε ζύλζεζε 

ηεο πνιππεπηηδηθήο αιπζίδαο α. (Σα γνλίδηα πνπ θσδηθνπνηνύλ ηε ζύλζεζε ηεο πνιππεπηηδηθήο αιπζίδαο α 

βξίζθνληαη ζην ίδην δεπγάξη απηνζσκηθώλ ρξσκνζσκάησλ.)  

 

16. Μεηαμύ ησλ ζύγρξνλσλ κεζόδσλ δηάγλσζεο ηεο δξεπαλνθπηηαξηθήο αλαηκίαο είλαη θαη ε επίδξαζε ηεο 

πεξηνξηζηηθήο ελδνλνπθιεάζεο MstII ζην γνλίδην πνπ θσδηθνπνηεί ηε β αιπζίδα ηεο αλζξώπηλεο αηκνζθαηξίλεο 

HbA. Ζ ελδνλνπθιεάζε απηή αλαγλσξίδεη θαη θόβεη ηελ αιιεινπρία 5΄…CCTGAGG…3΄. Από θπζηνινγηθό 

σο πξνο ηελ HbA άηνκν θαη από πάζρνληα από δξεπαλνθπηηαξηθή αλαηκία απνκνλώλεηαη ην αιιειόκνξθν γηα 

ηε β αιπζίδα ηεο αηκνζθαηξίλεο. Σα ηκήκαηα ππνβάιινληαη ζε επηά θύθινπο αληηγξαθήο κε ηε κέζνδν PCR. 

Σα πξντόληα ηεο αληηγξαθήο απνκνλώλνληαη θαη ζηε ζπλέρεηα ππόθεηληαη ζηελ επίδξαζε ηεο MstII. Σν δείγκα 

από ην θπζηνινγηθό άηνκν εμεηάδεηαη σο πξνο ηνλ αξηζκό ζξαπζκάησλ πνπ δεκηνύξγεζε ε ελδνλνπθιεάζε θαη 

ππνινγίζηεθαλ 512 ζξαύζκαηα. ην δείγκα από ηνλ πάζρνληα βξέζεθαλ ιηγόηεξα ζξαύζκαηα. Να απαληήζεηε: 

α.  Πόζεο ζέζεηο αλαγλώξηζεο πεξηέρνληαη θπζηνινγηθά ζην ηκήκα απηό; 

β. Πόζα ζξαύζκαηα δεκηνπξγνύληαη από ηελ επίδξαζε ηεο ελδνλνπθιεάζεο ζην δείγκα ηνπ πάζρνληα από 

δξεπαλνθπηηαξηθή αλαηκία; 

 

 

 

 


