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Γενετική Ι
• ∆ιαλέξεις - ∆ευτέρα 15:00

- Τρίτη 16:00
• E-class

• Βιβλίο: Γενετική τόµος Α’ (Λουκάς)

• ∆ύο εργαστηριακές ασκήσεις και αντίστοιχες
αναφορές



Σήµερα...

• Τι είναι Γενετική?

• Γενετική και κληρονοµικότητα

• Γενετικές δοµές: χρωµοσώµατα και DNA

• Μετάλλαξη

• Πολυµορφισµός – εξέλιξη

• Ιστορία της Γενετικής

• The Human Genome Project



Τι είναι Γενετική;
Η γενετική είναι η µελέτη δύο φαινοµενικά αντικρουόµενων
παρατηρήσεων:
τα παιδιά µοιάζουν µε τους γονείς τους δεν είναι όµως
όµοια µε τους γονείς τους ή µεταξύ τους

Κληρονοµικότητα: η οµοιότητα των γονιών µε τα παιδιά
τους

Ποικιλοµορφία: η διαφορά ανάµεσα στους γονείς και τα
παιδιά τους αλλά και ανάµεσα στα παιδιά

Γενετική: Μελέτη της κληρονοµικότητας και της
ποικιλοµορφίας



Γενετική
• Κληρονοµικότητα: µεταβίβαση χαρακτήρων από γενιά σε
γενιά

• Μελέτη της εξέλιξης των οργανισµών

• Εντοπισµός και χαρτογράφηση γονιδίων

• Ανάλυση γονιδίων σε µοριακό επίπεδο – ανάλυση της
ρύθµισης της γονιδιακής έκφρασης



•Η γενετική είναι µια εµπειρική επιστήµη

•Η πληροφορία πηγάζει από παρατηρήσεις του φυσικού
κόσµου

•Η επιστηµονική µέθοδος είναι ένα εργαλείο για την
κατανόηση αυτών των παρατηρήσεων



Πώς µπορεί να
λειτουργεί κάτι
σύµφωνα µε τις
παρατηρήσεις?

Έλεγχος της
υπόθεσης

Παρατήρηση

Υπόθεση

Πρόβλεψη

Πείραµα

Νέα υπόθεση

Επιστηµονικό ερώτηµα



∆ύο ευρήµατα της γενετικής είχαν πολύ
σηµαντική επίδραση γενικότερα στην επιστήµη
της βιολογίας

1. Όλες οι διαφορετικές µορφές ζωής στη γη
έχουν προέλθει από την εξέλιξη ενός κοινού
προγόνου

2. Όλες οι διαφορετικές µορφές ζωής βασίζονται
σε ένα κοινό σύστηµα για την αποθήκευση, το
διπλασιασµό και τη µετάφραση της γενετικής
πληροφορίας



•Το «κλειδί» της ζωής βρίσκεται στη χηµική συµπεριφορά
βιολογικών δοµών που ονοµάζονται γονίδια

•Τα γονίδια είναι οι βασικές µονάδες ελέγχου της
κληρονοµικότητας

•Η Γενετική είναι ο κλάδος της επιστήµης που ασχολείται µε
τη µελέτη των γονιδίων

•Τα γονίδια παίζουν κεντρικό ρόλο στη διατήρηση της ζωής
– η Γενετική υποστηρίζει και συνδέει πολλούς διαφορετικούς
χώρους της βιολογίας



Γιατί µας ενδιαφέρει η Γενετική?

- Εργαλείο για την κατανόηση
- της εξέλιξης των οργανισµών
- των φυσιολογικών βιολογικών διεργασιών
- των διεργασιών που οδηγούν σε εµφάνιση
ασθενειών



Κληρονοµικότητα

∆ιασταύρωση
απογόνων - ¾

πορφυρά

∆ιασταύρωση λευκού
µε πορφυρό – όλα

πoρφυρά

Το µπιζέλι µπορεί να
έχει λευκά ή πορφυρά

άνθη

Gregor Mendel
(1860s)

Η κληρονοµικότητα φέρεται από διακριτά χαρακτηριστικά



Μενδελιανή κληρονοµικότητα

Η πολυδακτυλία είναι
επικρατής χαρακτήρας

A A a a

• ∆ύο αντίγραφα κάθε γονιδίου σε κάθε κύτταρο και ένα γονίδιο
ελέγχει ένα χαρακτηριστικό

φαινότυπος

γονότυπος

• Τα γονίδια έχουν αλληλόµορφα που είναι επικρατή ή
υπολειπόµενα

A aεπικρατές
αλληλόµορφο

Υπολειπόµενο
αλληλόµορφο

A A A a A a a a

Τα αλληλόµορφα
διαχωρίζονται

ανεξάρτητα στους
απογόνους



Μη µενδελιανή κληρονοµικότητα
Κάποιοι χαρακτήρες καθορίζονται από δύο ή και
περισσότερα γονίδια, που το καθένα µπορεί να έχει
πολλαπλά αλληλόµορφα

Οι ποσοτικοί χαρακτήρες
καθορίζονται από µεγάλο

αριθµό γονιδιών

3 διαφορετικά γονίδια
καθορίζουν το χρώµα

Το ύψος στον άνθρωπο είναι
ποσοτικός χαρακτήρας



Γενετική και περιβάλλον
Οι οργανισµοί δεν διαµορφώνονται µόνο από τα γονίδια ή µόνο από το
περιβάλλον τους αλλά από την αλληλεπίδραση γονιδιών και περιβαλλοντικων
παραγόντων.

Παράδειγµα: Σακχαρώδης διαβήτης τύπου 2

• Τα γονίδια προδιάθεσης κληρονοµούνται

• Περιβαλλοντικοί παράγοντες επηρεάζουν την
εµφάνιση της νόσου (π.χ. διατροφή)



Γενετικές δοµές

κύτταρα γονίδια

χρωµοσώµατα DNA



Chromosomal organization of haploid and diploid organisms

Peter J. Russell, iGenetics: Copyright © Pearson Education, Inc., publishing as Benjamin Cummings.



Ανθρώπινα χρωµοσώµατα

22 ζεύγη αυτοσωµάτων + 2 φυλετικά (XX or XY)



Τι είναι γονίδιο?

Τα γονίδια είναι τµήµατα DNA που έχουν λειτουργικό ρόλο στο
κύτταρο και είναι υπεύθυνα για την κληρονοµικότητα των

χαρακτήρων



Τι είναι γονίδιο?
- Το DNA περιέχει την πληροφορία για την παραγωγή των
γονιδιακών προϊόντων (πρωτεϊνες)

DNA --> RNA --> πρωτεΐνη

DNA
Regulatory region

Protein coding region

GENE



The Central Dogma



Το DNA είναι πακεταρισµένο µε
πρωτεΐνες στα χρωµοσώµατα

•Τα χρωµοσώµατα εµφανίζονται στον πυρήνα του
κυττάρου

•Τα διπλοειδή ζώα (2n) έχουν δύο οµόλογα αντίγραφα
κάθε χρωµοσώµατος

• Η µίτωση και η µείωση επιτρέπουν τη συστηµατική
µεταφορά των χρωµοσωµάτων από πατρικά (µητρικά) σε
θυγατρικά κύτταρα



Το ζευγάρωµα των βάσεων του
DNA επιτρέπει την
υβριδοποίηση ειδικά
σχεδιασµένων
ολιγονουκλεοτίδιων
( probes) µε τις αντιστοιχες
αλληλουχίες γενωµικού DNA.

Αν το probe είναι σηµασµένο, η
υβριδοποίηση µπορεί να
οπτικοποιηθεί.



Stains and DNA intercalating agents can be used to visualize DNA

Human (Giemsa stain) C. elegans (DAPI stain)



DNA:DNA hybridization in cells can identify the chromosomal
Location of a particular gene 
(Fluorescent in situ hybridization - FISH)



Stains and DNA intercalating agents can be used to visualize DNA
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Stains and DNA intercalating agents can be used to visualize DNA
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A Southern blot uses nucleic acid hybridization to identify DNAs.

- Separate DNA on gel
- Transfer to membrane
- Hybridize with probe
- Detect probe



Φυλετικά χρωµοσώµατα και
κληρονοµικότητα

• Πολλά γονίδια υπάρχουν µόνο στο Χ ή µόνο στο Υ χρωµόσωµα

Παράδειγµα: η
αχρωµατοψία είναι

φυλοσύνδετη

• Υπολειπόµενα γονίδια στο Χ εµφανίζονται σαν επικρατή σε
αρσενικά άτοµα (δεν υπάρχει υγιές αλληλόµορφο)



Ανενεργοποίηση του Χ
• Το χρωµόσωµα Χ έχει πολλά περισσότερα γονίδια από το Υ

• Τα θηλυκά άτοµα στον άνθρωπο έχουν δύο Χ

¾Ένα από τα δύο Χ πρέπει να ανενεργοποιηθεί για να
αντισταθµιστεί η δόση των γονιδίων

Σωµάτια Barr σε θηλυκά
κύτταρα

Τα ανενεργά Χ συσπειρώνονται σε
σωµάτια Barr

Η ανενεργοποίηση του
ενός Χ είναι τυχαία

Τα θηλυκά άτοµα είναι
µωσαϊκά



Μετάλλαξη

• Η µετάλλαξη είναι µια αλλαγή στην αλληλουχία του DNA

• Μετάλλαξη µπορεί να συµβεί εξαιτίας:

•Βλάβης του DNA από περιβαλλοντικούς ή χηµικούς
παράγοντες (π.χ. UV)

• Γενετικών φαινοµένων (π.χ. ανασυνδυασµός)



Μετάλλαξη µιας βάσης
Μεταλλαγές που αλλάζουν µία µόνο βάση:

• Η ακτινοβολία UV µπορεί να προκαλέσει διµερή θυµίνης, τα
οποία µπορεί να προκαλέσουν ελλείψεις µιας βάσης κατά
την αντιγραφή

• Οι µεθυλιωµένες
κυτοσίνες µπορούν να
απαµινωθούν σε θυµίνες

• Οι επαναλαµβανόµενες
αλληλουχίες µπορεί να
προκαλέσουν ελλείψεις ή
ενθέσεις (deletions –
insertions)



Μετάλλαξη σε γονιδιακό επίπεδο
Αλλαγές που επηρεάζουν ένα ολόκληρο γονίδιο:

• ∆ιπλασιασµός γονιδίων µπορεί να προκύψει από άνισο
επιχιασµό (άνιση ανταλλαγή DNA ανάµεσα στα
χρωµοσώµατα)



Μετάλλαξη σε επίπεδο χρωµοσωµάτων
Αλλαγές που επηρεάζουν ένα τµήµα ή ένα ολόκληρο χρωµόσωµα:

Deletion

Translocation

Inversion

Copy number 
changes



Φαινότυπος και γονότυπος

• Φαινότυπος = η εµφάνιση ενός οργανισµού (τα
χαρακτηριστικά που εκφράζονται)

• Γονότυπος = Η γενετική σύσταση ενός οργανισµού η
οποία συµµετέχει στη δηµιουργία ενός φαινότυπου…



Παθογόνες µεταλλάξεις
Οι µεταλλάξεις µπορεί να προκαλέσουν νοσήµατα:

Η αλλαγή ενός αµινοξέος
στην αιµοσφαιρίνη

προκαλεί
δρεπανοκυτταρική αναιµία

Ο καρκίνος εµφανίζεται όταν
λόγω µεταλλάξεων τα κύτταρα

διαιρούνται ανεξέλγκτα

Το σύνδροµο Down 
προκαλείται από ένα
επιπλέον αντίγραφο

του χρωµοσώµατος 21



Ωφέλιµες µεταλλάξεις
Οι αλλαγές του DNA µπορεί να είναι ωφέλιµες:

• Αλλαγές στην αλληλουχία του DNA στα µόρια που
αναγνωρίζουν βακτήρια µπορεί να προστατεύουν από
ασθένειες

• Ένα διπλασιασµένο γονίδιο µπορεί να εξελιχθεί σε ένα νέο
γονίδιο

B



Μετάλλαξη και εξέλιξη
Η µετάλλαξη δεν είναι πάντα κακή!

• Χωρίς µετάλλαξη

ένας πληθυσµός δεν µπορεί να αλλάξει και να
προσαρµοστεί σε καινούριες συνθήκες

• Τυχαίες αλλαγές του DNA

πλεονεκτικές αλλαγές στον φαινότυπο

φυσική επιλογή

εξέλιξη ενός πληθυσµού



Πολυµορφισµός = ποικιλότητα

• Η παρουσία φυσιολογικών παραλλαγών του DNA
(variation) σε έναν πληθυσµό οργανισµών



Γενετική πληθυσµών

• Ποιο επίπεδο ποικιλότητας παρατηρείται στους
πληθυσµούς?

• Πώς εξελίσσονται οι οργανισµοί και οι πληθυσµοί?

• Πως µεταβάλλονται οι συχνότητες των αλληλοµόρφων
µε το χρόνο?

• Πώς µπορεί να εξηγηθεί η µεταβολή στις συχνότητες των
αλληλοµόρφων?



Οι δυνάµεις της εξέλιξης

• Μετάλλαξη: κληρονοµούµενες αλλαγές στο γενετικό
υλικό

• Ανασυνδυασµός: ανταλλαγή γενετικού υλικού

• Επιλογή: υπερίσχυση πλεονεκτικών συνδυασµών
γονιδίων

• Τυχαία γεγονότα!



Comparative sequence analysis
Common

Ancestor

500 M yr

80 M yr

1,000 M yr

VVVVVVVVVV

VVVVVVVLVV

VAVV-VVLVK

VALV-VVLVV

VVLY--VLVI

Sequence similarity =~ Functional similarity
Phil Hieter



Επίδραση της Γενετικής σε πολλαπλούς χώρους της
ανθρώπινης δραστηριότητας



Ιστορία της Γενετικής

Η εφαρµογή της Γενετικής συµπίπτει σχεδόν µε την εµφάνιση
του ανθρώπου

Επιλογή φυτών για καλύτερη παραγωγή προϊόντων

•Κτηνοτροφία

•Εξηµέρωση ζώων – (π.χ. ράτσες σκυλιών)



Αριστοτέλης, 4ος αιώνας π.Χ.

•Ο πρώτος που περιέγραψε τη δηµιουργία ένος νέου ατόµου από τη
συνεύρεση άνδρα και γυναίκας

•(το έµβρυο σχηµατίζεται όταν το αίµα του άνδρα θερµαίνει το αίµα της
εµµηνόρυσης της γυναίκας)

•Πρότεινε την πιθανότητα της επιγένεσης έναντι του προσχηµατισµού



Επιγένεση

Ο οργανισµός δεν είναι
σχηµατισµένος αρχικά στο
γονιµοποιηµένο αυγό αλλά
σχηµατίζεται µετά από
πολύπλοκες αλλαγές, µέσα από
τις διαδικασίες της ανάπτυξης και
της εµβρυογένεσης, 

Προσχηµατισµός

Προϋπάρχει ένα µικρό
πλήρες ον το οποίο απλά
αυξάνεται σε µέγεθος.



Άλλα η Γενετική έγινε αρχικά γνωστή
µε τον ∆αρβίνο (1809-1882)

-∆ηµοσιεύσε την «προέλευση των
ειδών» (Origin of species, 1859) µια
από τις πιο σηµαντικές εργασίες που
δηµοσιεύτηκαν ποτέ

-∆εν είχε βέβαια ιδέα, πώς
κληρονοµούνταν οι αλλαγές από
τους γονείς στους απογόνους τους



Mendel (1822-1884)

•Μελέτησε την κληρονοµικότητα στα µπιζέλια
– σχεδιάσε τα πρώτα πειράµατα γενετικής

• πρότεινε ότι οι γενετικοί παράγοντες
κληρονοµούνται µε στατιστικά προβλέψιµο
τρόπο

•Η δουλειά του δεν αναγνωρίστηκε µέχρι τα
1900, όταν «ξανα-ανακαλύφθηκαν» οι νόµοι
του Mendel 

Άρχές του 20ου αιώνα

•Ανακαλύπτονται τα χρωµοσώµατα

•Ο T.H. Morgan παίρνει Nobel για τη
χρωµοσωµική θεωρία της κληρονοµικότητας
(1933)

•Γεννιέται η σύγχρονη επιστήµη της Γενετικής















Human Genome Project
Σκοπός:

Προσδιορισµός της αλληλουχίας του
ανθρώπινου γονιδιώµατος.

Πρόβληµα:

Το ανθρώπινο γονιδιώµα
είναι πολύ µεγάλο!

3 δισεκατοµµύρια βάσεις



Genome Sequencing
Genome: 3 Gb

Cut genome into large pieces

Clone into BACs: 100 kb

Order based on sequence features (markers) = mapping

Cut again

Sequence AGAACAGGACGTATGTGGT
TGTGGTTTTCTACTCC

CTACTCCTGTGTT

TTGTAAGTGAGAACA
Assemble 
each BAC

…TTGTAAGTGAGAACAGGACGTATGTGGTTTTCTACTCCTGTGTT…

Assemble entire sequence



Completion of the genome

Completion expected 
April 2003

“Working Draft”

“Complete”



Τι σηµαίνει η αλληλουχία?
TCACAATTTAGACATCTAGTCTTCCACTTAAGCATATTTAGATTGTTTCCAGTTTTCAGCTTTTATGACTAAATCTTCTAAAATTGTTTTTCCCTAAATGTATATTTTAATTTGTCTCAGGAGTAGAATTTCTGAGTCATAAAGCGGT
CATATGTATAAATTTTAGGTGCCTCATAGCTCTTCAAATAGTCATCCCATTTTATACATCCAGGCAATATATGAGAGTTCTTGGTGCTCCACATCTTAGCTAGGATTTGATGTCAACCAGTCTCTTTAATTTAGATATTCTAGTACAT
ACAAAATAATACCTCAGTGTAACCTCTGTTTGTATTTCCCTTGATTAACTGATGCTGAGCACATCTTCATGTGCTTATTGACCATTAATTAGTCTTATTTGTTAAATGTCTCAAATATTTTATACAGTTTTACATTGTGTTATTCATT
TTTTAAAAAATTCATTTTAGGTTATATGTATGTGTGTGTCAAAGTGTGTGTACATCTATTTGATATATGTATGTCTATATATTCTGGATACCATCTCTGTTTCATGCATTGCATATATATTTGCCTATTTAGTGGTTTATCTTTTCAT
TTTCTTTTGGTATCTTTTCATTAGAAATGTTATTTATTTTGAGTAAGTAACATTTAATATATTCTGTAACATTTAATGAATCATTTTATGTTATGTTTAGTATTAAATTTCTGAAAACATTCTATGTATTCTACTAGAATTGTCATAA
TTTTATCTTTTATATACATTGATATTTTTATGTCAAATATGTAGGTATGTGATATTATGCACATGGTTTTAATTCAGTTAATTGTTCTTCCAGATGTTTGTACCATTCCAACATCATTTAAATCATTAAATGAAAAGCCTTTCCTTAC
TAGCTAGCCAGCTTTGAAAATCCATTCATAGGGTTTGTGTTAATATATTTTTGTTCTTTTTTTTCCTTTCTACTGATCTCTTTATATTAATACCTACTGTGGCTTTATATGAAGTCATGGAATAATACGTAGTAAGCCCTCTAACACT
GTTCTGTTACTGTTGTTATTGTTTTCTCAGGGTACTTTGAAATATTCGAGATTTTATTATTTTTTAGTAGCCTAGATTTCAAGATTGTTTTGACGATCAATTTTTGAATCAATTGTCAATATTTTTAGTAATAAAATGATGATTTTTG
ATTGGAAATACATTAAATCTATAAGCCAAATTGGAGATTATTGATATATTAACAAAAATGAGTTTTCCAGTCCATGAATGTATGCACATTATAAAATTCATTCTTAAGTATGTCATTTTTTAAGTTTTAGTTTCAGCAGTATATGTTT
GTTACATAGGTAAACTCCTGTCATGGGGGTTAGTTGTACAGGTTATTTTATCATCCAGGCATAAAGCCCAGTACCCAGTAGTTATCTTTTCTGCTCCTCTCCCTCCTGTCACCCTCCACTCTCAAGTAGACCCCAGTTTCTGTTGTTC
TCTTCTTTGCATTAATGACTTCTCATCATTTAGATTGCACTTGTAAGTGAGAACAGGACGTATGTGGTTTTCTACTCCTGTGTTAGTTTGCTAAGGATAACCACCTCCATCTCCATCCATGTTCCCACAAAAGACATGATCTCCTTTT
TTATGGCTGCATATTATTCCATGGTATATATGTACCACATTTTCTTTATCCAATCTGTCATTGATGGACATTTAGGTTGTTTCCACATCATTGCCGTTGTAAATACTGCTGCAGTGAATATTCGTGTGTATGTCTTTATGGTAGAATG
ATTTATATTCCTCTGGGTATATTTCCAAGTAATGGGATGGTTGGGTCAAATGGTAATTCTGCTTTTAGCTTTTTGAGGAATTGCCATATTGCCTTTCACAACGGTTGAACTAATTTATACTCCCAAGAGTGTATAAGTTGTTCCTTTT
TCTCTGCAACCTCGACATCACCTGTTATTTATGACTTTTATATAATAGCCATTCTGCTGGTCTGAGATGGTATCTCATTATGATTTTGATTTGCATTTCTCTAATGCTCAGTGATATTGAGCTTGGCTGCATATATGTCTTCTTTTAA
AAATATCTGTTCATGTCCTTTGCCTAATTTATAACGGGGTTGTTTGTTTTTCTCTTGTAAATTTGTTTAAGTTCCTTATAGATTCTAGGTATTAAACCTTTTTTCAGAGGCGTGGCTTGCAAATATTTTCTCCCATTCTATAGGTTGT
CTGTTTATTCTGTTGATAGTTTCCCTTGCTGTGCAGAAGCTCTTAACTTTAATTAGATCCGACTTGTCAATTTTTGCTTTGGTCGCAATTGCTTTTGATGTTATTGTCGTGAAATCTTTGCTAGTTCTTAGGTCCAGGATGATATTGC
CCAAGTTGTCTTCCAGGGCTTTTATAATTTTGGATTTTACATTTAAGTCTTAATATATTTATTAAATTTGTTAGGGTTTCAGGATACAAGGACAATATAGCAGCAAACAATGTAAAAGTAAAATCTGAAAAATAATAGAAAACAGTTT
AATTGAACACTTTACCATTATGTAATGCCCTTCTTTGTCTTTCCTGATCTTTGTTGGTTTGAAGTTCAAAAAAGACAAACTTAATGGTACAATAGGTATTGTAGATTTCAGGACTTTCTGTATAAAATATTTTGTATATATGAATAGA
TCATTTTTTATTTCCAGTCTTTAAACATTTTCTTAACATTTTCTTCTATTGCTTCACTTCACTCGCTAGGACCATCAGGACAGTGTTGAACAGAAATTGTCAGACTGATCATCACAACTTTTTCTAGATTTTAGAAGGAAATTTTTCT
TTATTTCAACATAAAGCAGCATGTTAATGCCAAGTTTTAATATGTGTTATCAGATTGAAATTTTTTTGTATATTTCTACATTACCAAGAATTTTTAGCAAGAGTTTTTGTTGAGTTTTAATTTAAAAATCATTTGTTAATTTCATCTG
ATTTTTTTATTTCTCTTTTTACCTTAAGAGATTAAACTGACTACAGATTGAATATAAACAAACAAACAAACAAACAAAAACTCTAAAATGCTGTGGATCAACACCACTTAGTAATTTGTATACTTGGATTCAATTTGCTGAAATTTTG
TTAGACATTTTTGCGTCGATATTTATGAGGGATGTTGATCTGTAAAAGTATTAAAATGCCTTTGACAGATTTTGATAGCAGTGTTATTCTGGCCTAATAAATCAAACTGAGGTATGATCCTTCCTTTTCTATTTCTTAATAGCATTTT
TAAAATTGGTGGTTTTTTCCTTCCTTAGTGAAATTTACCAGCAAAGTAACAGGCCTTATATTTCTCTTGTGGAAATATTTTAATTTCAAATTAATGGTATTTTGTTCTTGTAGGGTGGTAATTTTCTCTGTGTTTGGTCTTAATGGAC
TCTTAGCTGATCACCCAGTTACTCAGCGAGGTCTCTTCACTCTGGAAGAGCTGGAACTCCAGTGTGTTTTAGTGCAGCATGACCACGGGTATTACCGTTCAACATTTAGGCTTTATCAGTGATAACTATTTGTCCTCATGGAGTTTTT
GCCGCTGGGCCTACACAGTTTAGGCTTCAGCTTAGAACACATAATGAATTCTTATGCAGATTTCTGCCCACCTTTGACCTTTCATGATTTCCTCTTCTTGGGTAAGCTGCCTTATTAATCTGATACACTTCAGCAGTCCAGAACTACA
CTCTTTCCCTTCTCTGCTCTTGGAGATGACTCTTTTGTCTGAGATTCACTTTGCTGTGCTGAAAAAGAAAAGTGCTTCAAGGAAGATACCAAGGAAAATCACAGGGCTCATTTATGTATTTCTCTTCTTTCAAGGACTACAGCTTTGT
GTTGCCTATGTTCAATTTCTGAAAATAATTAGAGCATATATACTCTGTGTGAGAAGGCAAATCCAGACAGTTAGTTTGTATGACTAGAAGCAGAAGTCTACATGGAGAATTTTACTTAACTGTGTTATAGTTTCTTTAATTATTTCAA
GAGTATGTTTAATGTTCCACAGATCTCATTCTATAAATCTTTATCATCTTAGAGCTCTGATACTATTTAGAATTACTATTCCTTCAAATAAGAGATTAGAAACAGGGTTATATTTGGGGTAGGTTGACTTACTTTTCTGGGAACCAAA
GCATATTAAATTGACCAGTTTTAACACACTTCTATGTATGCACAAAGATATATATTTACATTCTGCAAAATCATTCTTTCCTTTTTGAATTTGAAAAGGATCTTTGGTATACAGATATTCAATAGCCAGCCTGAAGATTCATTTGAAT
TCATTTAATGTTTAGATTCACTACATGAAATGATCCAGAAGAGAGTACTCAAATATAAGTATCTATAACGATGGAAATATACATCTCCACTGCCCAAGATGGTAGTCATGAGTCAATATTGATCATGTGAGACGTGGCAAGTGTTACT
CAGGGTCTCAATATTTAAATGTATTAAGCTTTAATTAATGTAAATTTGAATTTAGCAAAACATGTATAGCTTGTGGTTACTGTTTTATTCAGTGCCAATATAGAACATTTCCATGATTACAGAAAGTTATCTTAGAATACTCAGTTCT
GGACTATTTTATCTGGCTAAATTAAATGTTAAAATATTACAAATTCATCTTCAGGCTGGCTGTTGAATATTTTTATAGCAAAAGTCATTTATAAATTTAAAACTCAAATAATTATCTTTTTCAATATGTAAAATATGTCTTTACATAT
TCTACTCCCTTCTTACATACATATTCTGATGTAACATAGGTATTCTCTTATTCATGCACACTGAAATGACAACATAAATAATTTTACTAAGTGTCACCATATAAAAAACTTTGAACAAAATCAGATTATATCACTGTGGATATTTCTA
TTTTGAACTAACTTAGATGATAATTTTAATCTATATCCTAGATGAACTTTAAATCAATAAAATCTCTCAATGGTGTTATAAATCTCAAGCCATTAGCCACTGATTATCCCATTTTTATTCTTTTCATATTAATTTTATTGCCATGTAT
GAATGCTGTAGCATCCATGTTTAAATACTAGTTAACAAAATGCACTGGCATCAGATACAATAAGGATGAAATGAGATATAATTAGGACTCTGGTAACACACATAAAATTGGAAAGATACCCTGAAATTCAAGCCAAGAAGATATTTAT
CCAGCTTATTTTATTTTGAGACAGAGTCTTGCTCTCTCACTCAGGCTGGAGTGCAGTGGACCATTCTAGGCTCGCTCCAACCTCTGTCTCCCAAATTGAAGTAATTCTCGTGCCTCAATCTCCCGAGTAGCTGGGATTACAGGCATGT
GTCACCAAGCCTGGCTGATTTTTGTAGTTTTAGTAGAGACGGGGTTTCACCATGATGGCCAGGCTGGTCTTGAACTCCTGGCCTCAAGTGACTGGAACACCTCGGCCTCCTAAAGTGCTGGGATTACAGACGAGAGCCACTGAACAGC
TTTGATCCAACTTATTTGGATGAATGAGTTACATATTTTACATTAAATCTGTTATTGTGATAATTCTTCATGTTATTTTCCATGTATAGATTTATATATAATGTAATTTTAATTTTTTTTCACCGGAGAGTATAAACAACAATTATTT
TATAAACAGGATAATAAAAATAAGACAAAAATTGTTGAAATGTCTTCATTTGACTACTAACTTTTTACATGTTTGTTACTTTGAAGCTGTTATCAATACTTGTGATGTATTACAATTAAGTAAAGATTTAAAGATGCCATTTTTAACT
TATTATGACACAAAGTCTATAAATTCTTATATTTTGAGATTTGTATTTAAATAACTTGTGAAATTTAATTTTAAAATAAAATTTCTTCTATGGATTGGTCTTCAATCGAGGCATAAAAAGGAATATAACAGTGTGGCACTATAACTTC
TATATTGAATTTCTATATTATTTAACACAATTATAATTTTGCTAATGAATTGTAATGTTTTTAAAAAGCTAGGTGAATTTTATTAAATTCATTACATGGCGATAACACAGAGAAAACATTTTGGGGATTCTTTTAAAATGGTATGTAC
AAAAGCTTAAAAGTTGTTATGTAGTGGCAGAGATAAAAAAGTAAAACAAAAAAAAGCTTAAAAGTTTGCTTTACTATTTATAGGCTCATAAGTGTAAGTGTGCCAGAAAATGAAAAAGAAAGGAGAGAAATTATAAATAACTGTGTGG
AAAACACAGATAAAGCATAAAGATAGAATATAAAGATAGAAGCATTTTAATATGAGGCAGTGATGGCTTTTTGAAGAATCCCAACTAAGGACCTACTTTTAGTTAATAAATAATATGTTTCTAATCCCTATATTGTCCACAGCAACCT
TTTTAGGACATGGAGCAGTGACTATGAGTGCCAGAAGGCAAGAGTAGAAGCAATTGTAAAATCATGAACACTAGTTTGTAAAATCCTCACTGAGATATAATATCTGTTTGCCTCTACCTTAGAATTATTAATGTCTTGAGGGCTGGGA
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Γονιδιωµατική και ανθρώπινο γονιδίωµα
Γενετική: µελέτη στο επίπεδο µεµονωµένων γονιδιών

• Τι λειτουργία έχει ένα γονίδιο?

• Πότε εκφράζεται?

• Με τι αλληλεπιδρά?

• Etc.

Γονιδιωµατική: Γενετική στο επίπεδο του γονιδιώµατος
• Ποιά είναι η δοµή του γονιδιώµατος?

• Σε πόσα αντίγραφα εµφανίζεται το κάθε γονίδιο?

• Πότε εκφράζεται τα διάφορα γονίδια?

• Τι λειτουργία έχουν και πως αλληλεπιδρούν µεταξύ τους?

• Τι οµοιότητες έχουν τα γονίδια ενός οργανισµού µε έναν άλλο?

• Etc.



• 3 GB

• Μόνο 3% κωδικοποιεί
πρωτεΐνες!

• ~50% επαναλαµβανόµενες
αλληλουχίες

Η δοµή του γονιδιώµατος



Model organisms
Sequenced / in progress:

Phil Hieter



Μοντέλα – όχι µόνο ο άνθρωπος...

• Χαρακτηριστικά
– Γνωστή γενετική ιστορία
– Μικρός κύκλος ζωής – µεγάλος αριθµός απογόνων – ευκολία
στην φροντίδα

– Γενετική ποικιλότητα

• Θηλαστικά
– Ποντίκι
– Αρουραίος

• Μη θηλαστικά µοντέλα
– Saccharomyces cerevisiae (baking yeast)
– Drosophila melanogaster (fruit fly)
– Caenorhabditis elegans (a nematode worm)
– Danio rerio (zebrafish)
– Arabidopsis thaliana (weed in mustard family) 





Nacre mutation



curly ebony

whitevestigial



Homeotic mutations, such
as Antennapedia, cause a misplacement of structures. These two 
scanning electron micrographs show fly heads. On the left is a 
wildtype fly. On the right is a fly with the dominant Antennapedia
mutation - and legs where the antennae should be!

Photographs by F. R. Turner, Indiana University
from ZYGOTE



Γενετικές βάσεις δεδοµένων
GENETIC DATABASES:

-www.ncbi.nlm.nih.gov
-ENTREZ – gene, nucleotide and protein 
sequences
-BLAST – sequence comparisons
-PUBMED – literature search
-OMIM (Online Mendelian Inheritance in Man) –
human genes and disorders
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The Internet ☺

Resources
NCBI (http://www.ncbi.nlm.nih.gov/): PubMed, Books, genome 
and sequence resources

(http://www.genome.ucsc.edu): Genome browsers

http://www.ncbi.nlm.nih.gov/
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