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Концептуальные открытия в генетике
• Буквенная символика для обозначения разных факторов и состояний 

одного и того же наследственного фактора (Грегор Мендель, 1865).

• Ген как наследственный фактор («геммула», Ч.Дарвин,1868; «панген», 
Г. де Фриз, 1889; «ген», В. Иогансен, 1909).

• Аллель («аллеломорф» У. Бэтсон, 1902; «аллель» В. Иогансен, 1909).

• Геном как специфичный для вида гаплоидный набор хромосом (Ганс 
Винклер, 1920).

• Эухроматин и гетерохроматин как функционально разные участки 
хромосом (Эмиль Хайтц, 1928).

• Концепция «компенсации дозы гена» в генетических системах самцов и 
самок (Герман Мёллер, 40-е годы ХХ в.).

• Эпиген как элементарная единица динамической наследственности 
(«эпигенетика», К. Уоддингтон, 1947; «эпиген», Чураев, 1975).

• Интрон и экзон как части мозаичного гена (Уолтер Гилберт, 1978).

• Гены домашнего хозяйства и гены роскоши  (80-е годы ХХ в.).

• Мобильные генетические элементы (90-е годы ХХ в).



Фактические открытия в генетике
• Закономерности наследования признаков (Грегор Мендель, описаны в 

1865, признаны в начале ХХ в.).
• Мутационная теория (Сергей Коржинский, 1899; Гуго де Фриз, 1903).  
• Хромосомы - носители наследственности (Теодор Бовери и др., 1902).
• Материализация гена в исследовательской программе Томаса Моргана 

(20-30-е гг ХХ в).
• Искусственное вызывание мутаций путём рентгеновского облучения 

(Герман Мёллер, 1927).
• Двойная спираль ДНК (Фрэнсис Крик, Джеймс Уотсон, 1953).
• Наследование профага, встроенного в ДНК бактерий (А. Львов, 1953).
• Расшифровка генетического кода (Маршалл Ниренберг и др., 60-е гг).
• Мобильные элементы генома (Барбара МакКлинток, открыты в 1951, 

признаны в 70-е гг).
• Революция в методах анализа ДНК (Фредерик Сэнгер и др., 1977).
• Мозаичная структура гена у эукариот (Уолтер Гилберт и др., 1978).
• РНК-переключатели (Рональд Брейкер и др., 2002)

• Транскрипционно индуцированный химеризм РНК (Родерик Гвиго и др., 
2006).



Барбара МакКлинток
(1902 – 1992)

• В 1930 г. впервые описала 
рекомбинацию генов при 
мейозе.

• В 1938 г. описала структуру и 
функцию теломеры и 
центромеры.

• В 40-е годы открыла механизм 
регуляции генов.

• В 1951 г. открыла транспозоны.
• В 1983 г. удостоена 

Нобелевской премии «За 
открытие мобильных 
генетических элементов».



          Спустя годы я обнаружила, что сложно, если не 
невозможно, донести до сознания другого человека 
сущность предположений, в то время как я пришла к 
ним опытным путём. 

          Это стало мне мучительно очевидно в 1950-х 
годах, когда я пыталась убедить генетиков в том, что 
работа генов может и должна контролироваться. 

           Сейчас так же тяжело осознавать 
предубеждённость многих насчёт природы 
контролирующих элементов генома и их работы. 

          Приходится выжидать, пока сменится общее 
представление.                                            

  Б. МакКлинток, 1973











• Транспозон - последовательность 
ДНК, способная  реплицироваться и 
внедрять одну из копий в новое 
место генома.



Транспозоны  1-го типа 

   Ретротранспозоны - мобильные 
генетические элементы (МГЭ), 
перемещающиеся через РНК-посредника 
(механизм «копировать — вставить»).

   

   Известны разные типы ретротранспозонов: 
«длинные» (LINEs), «короткие» (SINEs), с 
длинными концевыми повторами (LTR - 
ретротранспозоны) и др.

  



Транспозоны  2-го типа 

   ДНК-транспозоны - мобильные 
генетические элементы, 
перемещающиеся без РНК-посредника 
(механизм «вырезать — вставить»).



Состав генома человека



Размер генома







• Мутации - это внезапно возникающие стойкие 
изменения наследственных структур живой 
материи, ответственных за хранение и 
передачу генетической информации (по БСЭ).

• Мутация - это локализованное изменение 
генетического материала (генное, 
хромосомное, геномное) (По Моргану).

• Мутации — это внезапно возникающие 
изменения генетического аппарата организма, 
приводящие к изменениям фенотипа 
(Гершензон, 1991).







Способы хранения, кодирования и 
передачи наследственной 

информации
структурный
• кодирование - порядок нуклеотидов в 

ДНК и РНК; передача - редупликация 
двойной спирали

динамический
• белки-регуляторы могут переключаться 

на другой режим при изменении 
условий



• Эпигенетическая 
наследственность - наследование 
активного или неактивного состояния 
отдельных генов (или групп генов) без 
изменения или утраты закодированной в 
них генетической информации.



 К эпигенетической наследственности 
и изменчивости относят такие 
явления, как эффект положения гена, 
геномный импринтинг, усиление и 
глушение генов и др. 

Эпиген - наследственная единица, циклическая система, 
имеющая не менее двух режимов функционирования 
подчиненных ей генов, способная сохранять каждый из 
режимов в последовательном ряду поколений.



Простейший эпиген, связанный с 
«эффектом положения гена» 

(Альфред Стёртевант, 1925)

А — ген с «переключаемым» состоянием;
R — ген-регулятор;

Состояние эпигена А + R :

  А1 — активное                               А0 — неактивное



   Экспрессия гомологичных хромосом 
может зависеть от того, получены они от 
отца или от матери.

    (это связано со структурно-молекулярными 
изменениями в хромосомах, происходящими 
во время оогенеза и сперматогенеза)

«Хромосомная память», или 
геномный импринтинг



    Геномный импринтинг при мейозе



Геномный импринтинг на примере 
инсулиноподобного фактора роста 2 (ген Igf2)



Пример работы 
регуляторного белка

lacI – лактозный репрессор

Регуляторный белок - это 
транскрипционный фактор, 

регулирующего активность генов







при отсутствии лактозы



    Димер из двух молекул 
регуляторного белка 
LacI (внизу), 
присоединившийся к 
своим операторам на 
молекуле ДНК 



в присутствии лактозы 
и ее изомеров



при недостатке глюкозы 



при избытке глюкозы 



          Lac-оперон состоит из трех генов, необходимых для 
усвоения лактозы. Непосредственно перед опероном 
располагается ген транскрипционного фактора — 
репрессора lacI. Когда в клетке нет лактозы, белок lacI 
прикрепляется к своим операторам, тем самым блокируя 
транскрипцию lac-оперона. 

         Когда в клетке появляется лактоза, ее изомер 
(аллолактоза) присоединяется к белку lacI. В результате 
белок меняет свою конформацию и отсоединяется от 
операторов. Это позволяет РНК-полимеразе приступить к 
прочтению lac-оперона, и клетка начинает производить 
ферменты, требующиеся для утилизации лактозы.

        При избытке глюкозы изменяются химические свойства 
САР (белкового активатора катаболизма), он отходит от 
lac-оперона и тем самым прекращает работу РНК-
полимеразы.



• Работу регуляторного белка впервые 
пронаблюдали под микроскопом в 2007 г.

• 87% времени белок LacI проводит, ползая 
вдоль ДНК, и 13% времени свободно 
перемещается в цитоплазме. 

• Каждый сеанс ползания занимает не более 5 
миллисекунд. За это время белок успевает 
«просмотреть» не более 85 нуклеотидов. 

• В среднем на поиск нужного оператора 
уходит несколько минут (до 5 - 6).



Новые открытия в области  
функций РНК

• «Созревание» молекул РНК;
• РНК-переключатели; 
• Важная роль РНК-матриц в исправлении 

повреждений ДНК;
• Организация ранних стадий эмбриогенеза 

готовыми материнскими мРНК;
• Новый класс некодирующих РНК - микроРНК;
• Искусственно созданные РНК-ферменты.



Схема
транскрип-
ции и
созревания
молекул
рРНК у
эукариот.



     Два основных способа 
«починки» разрывов 
двойной спирали ДНК. 

   1) Негомологичное 
соединение концов. 

    Много неточностей - 
потерь или вставок 
лишних нуклеотидов в 
районе разрыва. 

    2) Восстановление по 
матрице. 

    Высокая точность, но 
нужна «запасная копия» 
поврежденного фрагмента 
ДНК (зеленая двойная 
спираль на рисунке).



 Починка поврежденных молекул ДНК с 
использованием РНК-матриц.

 
Процесс основан на обратной транскрипции 

— переписывании наследственной 
информации с РНК на ДНК. 



• У дрожжей совершали разрыв хромосомы внутри гена 
LEU2. 

• Затем в клетки добавляли короткие молекулы РНК с 
последовательностью нуклеотидов, соответствующей 
краям разрыва.

• Вероятность успешной «починки» разорванной 
хромосомы возросла в 500 раз.

•  Дрожжи с введенными РНК производили ремонт 
поврежденной хромосомы с высокой точностью, тогда как 
контрольные клетки делали это с ошибками - лишними 
вставками или пропусками. 

• Транскрипция РНК осуществлялась самыми обычными 
ДНК-зависимыми ДНК-полимеразами



Роль интронов в клеточных процессах

• Обеспечение возможности альтернативного 
сплайсинга, благодаря которому один ген может 
кодировать несколько различных белков.

• Интроны часто содержат энхансеры (усилители 
транскрипции) и способны активно регулировать 
экспрессию генов, которым они принадлежат.

• Транскрибированные интроны, входящие в 
состав незрелых мРНК, способны участвовать в 
организации процессов авторегуляции.

• В генах интронов закодированы микроРНК.



Ссылки и литературные источники

• evolbiol.ru
• elementy.ru
• cellbiol.ru
• humbio.ru
• medbiol.ru
• wikipedia.org

• Голубовский, 1985, 2000, 2001;
• Патрушев, Минкевич, 2007
• Alberts et al., 2008.
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