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Структура генома: последовательность
и ориентация генов на хромосоме

закономерности расположения
генов вдоль ДНК



В клетке происходит одновременная
транскрипция тысяч генов

Отдельный процесс

...
на одной хромосоме

десятки хромосом в
ядре клетки

RNAP



Последовательность и ориентация
генов на хромосоме

ген7ген2 ген3ген1 ген8

Последовательность: 
ген 1, ген 2, ген 3...

Ориентация:  
ген 7 (+), ген 8(-)

Направление транскрипции
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Анализ функциональной взаимосвязи –
задача следующего уровня...

– Функциональный термин, t

• отражает некоторый аспект биологической
роли гена/белка

– Словарь терминов, T

– Аннотация гена, t

– Близость терминов, p

– Сцепление терминов, s

1Dб 3Dб M Ф2Dб

Ф

(лекции 8-11)



Репликация и рекомбинация
ДНК

сайты SNP и рекомбинации



3:1



Гены, расположенные на разных хромосомах, 
гены с достаточным расстоянием вдоль
хромосомы (рекомбинация) –
квазинезависимость при мейозе

Гены наследуются независимо друг от
друга

МейозКаждая копия наследуется независимо

Два набора хромосом, каждая унаследована от
одного из родителей, 

Ген – в паре копий, каждая копия имеет
свой аллель

Нуклеотидные вариации ДНК - замены, 
делеции, вставки, копии (SNP, CNV итд). 
Доминантный –функциональный белок, 
рецессивный – нефункционирующий белок

Альтернативные формы генов (аллели)

ДНК – физическая основа наследственности, 
гены – участки ДНК с особой структурой, 
кодируют белки

Существование внутренних
детерминант - генов

Геномные вариации (генотипы) определяют
фенотипы

Существование различимых фенотипов

Молекулярная биология клеткиМенделевская генетика



Независимость наследования генов

N=2n N>>2n

n=23

N



Задача распознавания сайтов
рекомбинации

Сайты
рекомбинации



Генетика и эпигенетика

CpG и сайты метилирования
ДНК



Цитозин (С) 5-метилцитозин Тимин (Т)

Урацил

+SAM, DNMT

спонтанное
гидролитическое
деаминирование

UNG or SMUG1

Репликация

С Т
источник «мутаций»

Эпигенетика

+Н2О

+Н2О



Цитозины метилируются в определенном
контексте последовательности

• Известные сайты метилирования, 
как правило, содержат
динуклеотид CG (называемый
также CpG”)

• Биологические роли
метилирования
– различие между синтезированной и

исходной цепями ДНК при
репликации

• необходимо для проверки
корректности копирования

– модуляция экспрессии генов

– рост и развитие клеток

C
G



«Островки» CpG
• Эмпирическое определение: метилируемые участки ДНК с

«повышенной» концентрацией динуклеотидов CG (Takai, 
2002)
– G+C >50..55%, 
– CG О.Ш. (observed/expected) >60..65%
– >6 CG на 200 нт

• Многие CpG кластеры расположены в районе промотера

• 5-15 кластеров на 1Mb (т.е. ~ 1 CpG кластер на 1..4 гена); 

• Существование в кластерах мотивов ДНК с повышенной
склонностью к метилированию (Feltus, 2003):
– TCCCCCNCG; 
– TTTCCTNCG; 
– GGAGNAAGCG и др. 

Задача распознавания?



• Эпигенетика – «изменение» генома
без его изменения...

• ...изменение функционального
состояния участков генома без
изменения его последовательности
нуклеотидов...

Изменения состояния генома
постоянно происходят в

течение всей жизни организма
и передаются по наследству

Наследственность – неизмеримо
сложнее чем это кажется при

чтении популярной литературы
псевдобиологического характера


