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Οι απαντήσεις είναι ενδεικτικές και σε καμία περίπτωση δεν πρέπει να θεωρηθούν δεσμευτικές για τους υποψήφιους.

ΘΕΜΑ Α
Α1.  δ

Α2.  β

Α3.  α

Α4.  β

Α5.  γ

ΘΕΜΑ Β

Β1. Το γενετικό υλικό ενός κυττάρου αποτελεί το γονιδίωμά του. Τα κύτταρα στα οποία το γονιδίωμα υπάρχει σε ένα μόνο αντίγραφο, όπως είναι τα προκαρυωτικά κύτταρα και οι γαμέτες των διπλοειδών οργανισμών, ονομάζονται απλοειδή. Τα κύτταρα στα οποία το γονιδίωμα υπάρχει σε δυο αντίγραφα, όπως είναι τα σωματικά κύτταρα των ανώτερων ευκαρυωτικών οργανισμών, ονομάζονται διπλοειδή. 
Β2. Μια πολυνουκλεοτιδική αλυσίδα σχηματίζεται από τη συνένωση πολλών νουκλεοτιδίων με ομοιοπολικό δεσμό. Ο δεσμός αυτός δημιουργείται μεταξύ του υδροξυλίου του 3΄ άνθρακα της πεντόζης του πρώτου νουκλεοτιδίου και της φωσφορικής ομάδας που είναι συνδεδεμένη στον 5΄ άνθρακα της πεντόζης του επόμενου νουκλεοτιδίου. Ο δεσμός αυτός ονομάζεται 3΄- 5΄φωσφοδιεστερικός δεσμός.
Β3. Πολλά ριβοσώματα μπορούν να μεταφράζουν ταυτόχρονα ένα mRNA, το καθένα σε διαφορετικό σημείο κατά μήκος του μορίου. Αμέσως μόλις το ριβόσωμα έχει μεταφράσει τα πρώτα κωδικόνια η θέση έναρξης του  mRNA είναι ελεύθερη για την πρόσδεση ενός άλλου ριβοσώματος. Το σύμπλεγμα των ριβοσωμάτων με το mRNA ονομάζεται πολύσωμα.
Β4. Η παρουσία ή η απουσία του Ο2 μπορεί να βοηθήσει ή να αναστείλει την ανάπτυξη των μικροοργανισμών. Υπάρχουν μικροοργανισμοί που για την ανάπτυξή τους απαιτούν υψηλή συγκέντρωση Ο2  (υποχρεωτικά αερόβιοι) όπως τα βακτήρια του γένους Mycobacterium. Άλλοι μικροοργανισμοί όπως οι μύκητες που χρησιμοποιούνται στην αρτοβιομηχανία, ανήκουν στην κατηγορία των μικροοργανισμών που αναπτύσσονται παρουσία Ο2 με ταχύτερο ρυθμό απ’ ότι απουσία   Ο2   (προαιρετικά αερόβιοι). Τέλος υπάρχουν μικροοργανισμοί όπως τα βακτήρια του γένους Clostridium για τους οποίους το Ο2   είναι τοξικό (υποχρεωτικά αναερόβιοι).
ΘΕΜΑ Γ

Γ1. Το γονίδιο Ι, που καθορίζει τις ομάδες αίματος έχει τρία αλληλόμορφα. Τα  ΙΑ και ΙΒ κωδικοποιούν  τα ένζυμα που σχηματίζουν τα Α και Β αντιγόνα αντίστοιχα, ενώ το i δεν κωδικοποιεί κάποιο ένζυμο. Τα άτομα με ομάδα αίματος Α έχουν στην επιφάνεια των ερυθροκυττάρων τους αντιγόνο τύπου Α. Άτομα με ομάδα αίματος Β έχουν αντιγόνο Β. Ένα άτομο με ομάδα αίματος ΑΒ έχει αντιγόνα Α και Β. Ενώ ένα άτομο με ομάδα αίματος Ο δεν έχει κανένα αντιγόνο.  Προκειμένου να παραχθούν μονοκλωνικά αντισώματα τα οποία συνεισφέρουν στον προσδιορισμό των ομάδων αίματος του ανθρώπου θα ακολουθηθεί η τεχνική παραγωγής μονοκλωνικών αντισωμάτων. Η τεχνική αυτή ακολουθεί την εξής διαδικασία. Ένα επιλεγμένο αντιγόνο χορηγείται με ένεση σε ποντίκι και προκαλεί ανοσολογική αντίδραση με αποτέλεσμα να αρχίσει η παραγωγή αντισωμάτων από εξειδικευμένα Β-λεμφοκύτταρα. Ύστερα από δυο εβδομάδες αφαιρείται ο σπλήνας και απομονώνονται τα Β-λεμφοκύτταρα. Τα κύτταρα αυτά συντήκονται με καρκινικά κύτταρα και παράγουν τα υβριδώματα που παράγουν μονοκλωνικά αντισώματα. Τα υβριδώματα μπορούν να φυλάσσονται για μεγάλα χρονικά διαστήματα (-80 0C) και να παράγουν οποιαδήποτε στιγμή το συγκεκριμένο μονοκλωνικό αντίσωμα σε μεγάλες ποσότητες. Για τον προσδιορισμό των ομάδων αίματος τα επιλεγμένα αντιγόνα θα πρέπει να είναι τα αντιγόνα Α και Β που βρίσκονται στην επιφάνεια των ερυθροκυττάρων.
Γ2.  Οι τύποι αιμορροφιλίας είναι δυο. Η αιμορροφιλία Α και η αιμορροφιλία Β. Στην αιμορροφιλία Α δεν πήζει το αίμα φυσιολογικά λόγω έλλειψης του παράγοντα VIII μιας αντιαιμορροφιλικής πρωτεΐνης. Στην αιμορροφιλία Β λείπει ο παράγων IX, μια πρωτεΐνη που συμμετέχει επίσης στον μηχανισμό πήξης του αίματος. Η αιμορροφιλία Β μπορεί να αντιμετωπισθεί  με τη χορήγηση του παράγοντα IX τον οποίον μπορούμε να παράγουμε από διαγονιδιακά ζώα. Τα βήματα που απαιτούνται για την παραγωγή μιας φαρμακευτικής πρωτεΐνης ανθρώπινης προέλευσης, όπως ο παράγων IX, από διαγονιδιακό ζώο είναι τα παρακάτω: (α) Απομόνωση του ανθρώπινου γονιδίου που κωδικοποιεί τον παράγοντα IX. (β) Μικροέγχυση του γονιδίου στον πυρήνα ενός γονιμοποιημένου ωαρίου του ζώου. (γ) Τοποθέτηση του γενετικά τροποποιημένου ζυγωτού σε μήτρα ενήλικου ζώου για κυοφορία. (δ) Γέννηση του διαγονιδιακού ζώου. (ε) Διασταυρώσεις με σκοπό να περάσει η τροποποιημένη γενετική πληροφορία στους απογόνους. (στ) Παραγωγή, απομόνωση και καθαρισμός της φαρμακευτικής πρωτεΐνης στην περίπτωσή μας του παράγοντα IX.
Γ3. Ανιχνευτές είναι ιχνηθετημένα μόρια DNA ή RNA που περιέχουν αλληλουχίες συμπληρωματικές προς το κλωνοποιημένο DNA. Αν επιδράσουμε στο DNA που απομονώθηκε με κατάλληλες χημικές ουσίες ή αυξήσουμε την θερμοκρασία τότε σπάζουν οι δεσμοί υδρογόνου μεταξύ των δυο συμπληρωματικών αλυσίδων και οι δυο αλυσίδες χωρίζονται η μια από την άλλη. Η διαδικασία αυτή λέγεται αποδιάταξη. Οι δυο μονόκλωνες συμπληρωματικές αλυσίδες σε κατάλληλες συνθήκες μπορούν να επανασυνδεθούν. Στην ιδιότητα αυτή στηρίζεται η διαδικασία της υβριδοποίησης που είναι η σύνδεση μονόκλωνων συμπληρωματικών αλυσίδων DNA ή συμπληρωματικών αλυσίδων DNA-RNA. Η υβριδοποίηση είναι μια πολύ σημαντική ιδιότητα του DNA που μας δίνει την δυνατότητα αν έχουμε ένα γνωστό μόριο DNA,  να το χρησιμοποιήσουμε ως ανιχνευτή για τον εντοπισμό του συμπληρωματικού του όταν αυτό βρίσκεται μαζί με χιλιάδες άλλα κομμάτια. Η τεχνική λοιπόν που χρησιμοποιείται περιλαμβάνει την χρήση ιχνηθετημένων ανιχνευτών μορίων DNA ή Οι ανιχνευτές αναμιγνύονται με το DNA το οποίο έχει αποδιαταχθεί και υβριδοποιούν μόνο το συμπληρωματικό τους DNA. Ο κλώνος που θα υβριδοποιηθεί στην περίπτωσή μας είναι ο Ια διότι περιέχει αλληλουχία συμπληρωματική και αντιπαράλληλη που έχει το μόριο RNA ανιχνευτής που μας δίνεται.[image: image2.png]
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δηλαδή παράλληλο και όχι αντιπαράλληλο με την αλληλουχία του ανιχνευτή και άρα απορρίπτεται.

ΘΕΜΑ Δ

Δ1. Οι γονότυποι των γονέων είναι ΔδΧΑY του πατέρα και ΔδΧΑΧα της μητέρας.

Εξήγηση: Η δρεπανοκυτταρική αναιμία είναι μια ασθένεια που μεταβιβάζεται με αυτοσωμικό υπολειπόμενο τύπο κληρονομικότητας. Κατά συνέπεια η φυσιολογικοί φαινότυποι έχουν γονότυπο ΔΔ ή Δδ ενώ οι ασθενείς έχουν γονότυπο δδ. Οι υγιείς γονείς μπορούν να έχουν γονότυπο ΔΔ ή Δδ. Επειδή όμως αποκτούν κορίτσι με δρεπανοκυτταρική  δηλαδή με γονότυπο δδ θα πρέπει καθένας από αυτούς να τουλάχιστον μια φορά το γονίδιο δ. Επειδή όμως είναι υγιείς διαθέτουν και το γονίδιο Δ. Άρα ο γονότυπός τους ως προς την δρεπανοκυτταρική αναιμία είναι  Δδ.
Η αχρωματοψία είναι μια ασθένεια που μεταβιβάζεται με φυλοσύνδετο υπολειπόμενο τύπο κληρονομικότητας. Το υπεύθυνο γονίδιο για την αχρωματοψία βρίσκεται στο Χ χρωμόσωμα και δεν έχει αλληλόμορφο στο Y. Επειδή τα αρσενικά έχουν ένα Χ χρωμόσωμα ενώ τα θηλυκά δυο υπάρχουν δυο δυνατοί γονότυποι στα αρσενικά και τρεις στα θηλυκά. Οι δυνατοί γονότυποι των αρσενικών είναι ΧΑY του υγιούς ατόμου και ΧαY του ατόμου με αχρωματοψία. Οι δυνατοί γονότυποι των υγιών θηλυκών είναι ΧΑΧΑ  και ΧΑΧα και ΧαΧα  των θηλυκών με αχρωματοψία. Άρα ο υγιής άνδρας-πατέρας  έχει γονότυπο ΧΑY  ενώ η υγιής μητέρα έχει ΧΑΧα καθώς αν δεν διέθετε το Χα δεν θα μπορούσε να αποκτήσει αγόρι με αχρωματοψία δηλαδή με γονότυπο ΧαY.

Δ2. Οι πιθανοί γονότυποι του αγοριού είναι ΔΔΧαY ή ΔδΧαY. Το αγόρι έχει αχρωματοψία άρα υποχρεωτικά έχει το Χα. Δεν έχει όμως δρεπανοκυτταρική αναιμία. Άρα διαθέτει τουλάχιστον ένα Δ από τον ένα γονέα ενώ από τον άλλο έχει πάρει ένα Δ ή ένα δ. Το κορίτσι πάσχει από δρεπανοκυτταρική. Άρα ο γονότυπός του είναι δδ σύμφωνα με όσα εκτέθηκαν παραπάνω. Το κορίτσι δεν έχει αχρωματοψία και αφού έχει πάρει υποχρεωτικά το ΧΑ από τον πατέρα θα έχει και από τη μητέρα ένα ΧΑ ή ένα Χα. Άρα οι πιθανοί γονότυποι του κοριτσιού είναι δδΧΑΧΑ ή δδΧΑΧα.
Δ3. Για να υπολογίσουμε την πιθανότητα το τρίτο παιδί να έχει φυσιολογικό γονότυπο μπορούμε να κάνουμε διασταύρωση διυβριδισμού. Επειδή τα γονίδια που μελετάμε είναι το ένα αυτοσωμικό αυτό της δρεπανοκυτταρικής και το άλλο φυλοσύνδετο αυτό της αχρωματοψίας, ισχύει ο δεύτερος νόμος του Mendel. Ο νόμος της ανεξάρτητης μεταβίβασης των γονιδίων αναφέρει ότι το γονίδιο που ελέγχει ένα χαρακτήρα δεν επηρεάζει τη μεταβίβαση ενός γονιδίου που ελέγχει έναν άλλο χαρακτήρα. Σήμερα είναι γνωστό ότι αυτό ισχύει μόνο για γονίδια που βρίσκονται σε διαφορετικά ζεύγη ομολόγων χρωμοσωμάτων όπως στην περίπτωσή μας. Ο ανεξάρτητος διαχωρισμός των γονιδίων γίνεται επειδή τα χρωμοσώματα των γονέων συνδυάζονται με τυχαίο τρόπο κατά τη δημιουργία των γαμετών. Σε αυτού του τύπου τις διασταυρώσεις κάθε γονέας παράγει τέσσερα είδη γαμετών που στην περίπτωσή μας είναι
	                   ♀
♂
	ΔΧΑ
	ΔΧα
	δΧΑ
	δΧα

	ΔΧΑ
	ΔΔΧΑΧΑ
	ΔΔΧΑΧα
	ΔδΧΑΧΑ
	ΔδΧΑΧα

	ΔY
	ΔΔΧAY
	ΔΔΧαΥ
	ΔδΧΑΥ
	ΔδΧαΥ

	δΧΑ
	ΔδΧΑΧΑ
	ΔδΧΑΧα
	δδΧΑΧΑ
	δδΧΑΧα

	δY
	ΔδΧΑΥ
	ΔδΧαΥ
	δδΧΑΥ
	δδΧαΥ


Το παραπάνω τετράγωνο του Punnett  προσδιορίζει τον τυχαίο συνδυασμό των γαμετών από τον οποίο υπολογίζεται και η ζητούμενη πιθανότητα με δεδομένο ότι κάθε κύηση είναι ανεξάρτητο γεγονός. 
Η πιθανότητα λοιπόν να γεννηθεί παιδί με φυσιολογικό φαινότυπο δηλαδή να έχει τουλάχιστον μια φορά το Δ και τουλάχιστον μια φορά το ΧΑ είναι 
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 όπως φαίνεται από τον παραπάνω πίνακα (Τα σκουρόχρωμα κελιά του πίνακα είναι 9 σε σύνολο 16 αφού ο πίνακας είναι 4Χ4).

Δ4. Η πρώτη γενετική ασθένεια που βρέθηκε ότι είναι αποτέλεσμα συγκεκριμένης γονιδιακής μετάλλαξης  ήταν η δρεπανοκυτταρική αναιμία. Το 1949 ο Linus Pauling και οι συνεργάτες του ανακάλυψαν ότι η αιμοσφαιρίνη των ενηλίκων ΗbΑ που αποτελείται από τέσσερις πολυπεπτιδικές αλυσίδες, 2α και 2β διέφερε στα φυσιολογικά άτομα σε σχέση με εκείνα που πάσχουν από δρεπανοκυτταρική αναιμία. Η διαφορά εντοπίζεται στο 6ο αμινοξύ της β-πολυπεπτιδικής αλυσίδας, όπου το γλυταμινικό οξύ αντικαθίσταται από βαλίνη. Η μεταλλαγμένη αιμοσφαιρίνη συμβολίζεται ως ΗbS. Η αλλαγή στην ακολουθία των αμινοξέων είναι αποτέλεσμα μιας γονιδιακής μετάλλαξης. Συγκεκριμένα πρόκειται για αντικατάσταση βάσης στην τριπλέτα που κωδικοποιεί το γλουταμινικό οξύ. Στην κωδική αλυσίδα του DNA αντικαθίσταται μια βάση και το φυσιολογικό κωδικόνιο GAG που κωδικοποιεί το γλουταμινικό οξύ αντικαθίσταται από το GTG που κωδικοποιεί τη βαλίνη. Αυτή η μετάλλαξη οδηγεί στην αλλαγή της στερεοδιάταξη της αιμοσφαιρίνης η οποία έχει ως αποτέλεσμα την αλλαγή της μορφής των ερυθροκυττάρων, τα οποία σε συνθήκες έλλειψης οξυγόνου παίρνουν χαρακτηριστικό δρεπανοειδές σχήμα. Ασθενείς με δρεπανοκυτταρική αναιμία είναι ομόζυγοι για το μεταλλαγμένο γονίδιο βs. Τα άτομα αυτά παράγουν    ΗbS και καθόλου ΗbΑ.
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Οι ενδεικτικές απαντήσεις δόθηκαν από την καθηγήτρια Βιολογίας  κ. Κουτσούμπα Παρασκευή
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