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Bendra mokymosi kelio tema

Mutacijy genetika ir biologija

Konkretus mokymosi vieneto
pavadinimas

Mutacijos: pobudis, priezastys ir poveikis
organizmams

Tiksliniy vartotojy amzius

14—-18 mety

Reikalavimai besimokanciajam

Pagrindinés biologijos Zinios; DNR ir geny
supratimas; susidoméjimas mokslu ir moksline
fantastika

Mokymosi vieneto aprasymas

Siame mokymosi skyriuje nagrinéjamos genetinés|
mutacijos, jy rasys, prieZzastys ir poveikis
gyviesiems organizmams. Mokiniai nagrinéja,
kaip mutacijos atsiranda nataraliai arba dél
aplinkos veiksniy ir kaip jos gali sukelti Zalinga
poveikj, neutralius pokyc€ius arba naudingas
adaptacijas. Siame skyriuje mokslinés Zinios
susiejamos su populiarigja kultdra, lyginant tikras
mutacijas su iSgalvotomis ,supergaliomis®.
Papildytosios realybés (AR) uzduotys ,Delightex*
platformoje padeda mokiniams vizualizuoti DNR
strukttras, mutacijy procesus ir chromosomy
pokycius, todél abstrak&ios sgvokos tampa
konkretesnés ir patrauklesnés.

Tema: Dalyvaujancios Salys

Biologijos mokytojai, mokiniai

Raktiniai Zodziai

Mutacija, genetika, DNR, supergalios, evoliucija,
genomas, papildyta realybé (AR), Tyrinék—
\Vykdyk—Patobulink

Pagrindinés kvalifikacijos, jgudziai ir
zinios, kurias galima jgyti

Mutacijy tipy ir priezas€iy supratimas; gebéjimas
analizuoti biologine informacija; kritinis mgstymas;
pagrindiniai papildytosios realybés sgveikos
igtdZiai; kirybiSkumas; pristatymo ir saves
vertinimo jgudZiai.

Naudoti iStekliai ir didaktinés priemonés

Biologijos vadovéliai, trumpi moksliniai tekstai,
vaizdo jrasai, superherojy komiksai ir filmy

iStraukos, ,Delightex” sukurtos papildytosios




/ realybés uzduotys, ,Explore—Execute—Enhance”

sistema

Ziniy patikrinimai ir viktorinos; papildytosios

realybés (AR) uzduotys ,Delightex” aplinkoje;
ertinimo kriterijai ir vertinimas kdrybinis projektas (mutacijomis paremtas

pristatymai; refleksija apie mutacijy etinius

/ personazas ar scenarijus); trumpi Zzodiniai
aspektus; saves vertinimas tobulinimo etape.

Jvadas

Mutacijos yra esminé evoliucijos ir genetinés jvairovés dalis, taciau jos taip pat gali
sukelti ligas ir vystymosi problemas. Mutacija yra DNR sekos pokytis, ir Sie pokyciai
daro jtakg organizmy augimui, funkcionavimui ir prisitaikymui prie aplinkos (Griffiths ir
kt., 2019). Tyrinédami mutacijas, mokslininkai geriau supranta, kaip genomai keiciasi
laikui bégant ir kaip Sie pokycCiai veikia biologijg ir medicing.

Siame mokymosi skyriuje mokiniai nagrinéja jvairiy tipy mutacijas, jskaitant
chromosomy pokycius, tokius kaip delecijos, dubliacijos, inversijos ir translokacijos.
Sios mutacijos gali pakeisti chromosomy struktiirg ir paveikti geny veikimg (Alberts ir
kt., 2015). Siame skyriuje taip pat paaiskinama, kaip mutacijos gali atsirasti dél klaidy
DNR replikacijos metu, kai DNR kopijuojama prie$ Igsteliy dalijimasi, taip pat dél
aplinkos veiksniy, tokiy kaip ultravioletiné (UV) spinduliuoté ir cheminés medziagos
(Strachan ir Read, 2018).

Be to, skyriuje pabréziama DNR atkirimo mechanizmy svarba. Lgstelés turi sistemas,
kurios iStaiso daugelj DNR klaidy, padédamos apsaugoti genomo stabilumg. Taciau
atkdrimo procesai ne visada yra tobuli, ir kai kurios mutacijos lieka DNR, didindamos
genetine variacijg populiacijose (Nacionalinis Zmogaus genomo tyrimy institutas,
2023). Si pusiausvyra tarp genomo vientisumo i$saugojimo ir genetinés variacijos

leidimo yra labai svarbi tiek organizmy islikimui, tiek evoliucijos procesui.



. Tyrinéjimas
Mutacijos ir supergalios

Siuolaikinéje mokslinéje fantastikoje ir veiksmo filmuose
Zodziaimutacijairmutantasdaznai naudojami paaiskinti supergalias. Populiaris
personazai i$ filmy ir serialy, tokiy kaipDedpulas,Zmogus-voras,DidvyriaiirX-
Menrodomi zmonés, jgyjantys nepaprasty gebéjimy dél genetiniy pokyciy, vadinamy
mutacijomis. Sios istorijos teigia, kad mutacijos gali suteikti Zzmonéms ypatingy galiy,
tokiy kaip super stiprybé, regeneracija ar gebéjimas keisti kino forma.

TacCiau realioje biologijoje mutacijos reikSmé yra daug konkretesné. Mutacija yra
tiesiog organizmo DNR sekos pokytis (Griffiths ir kt., 2019). Mokslininkai tiria
mutacijas, norédami suprasti, kaip keiCiasi pozymiai, kaip vystosi ligos ir kaip veikia

evoliucija, o ne tam, kad sukurty superzmones.

Tai kelia svarbiy klausimy: kg mutacija i$ tikryjy veikia zmogaus organizme? Ar
Zzmogus gali gimti turédamas dramatisky gebéjimy, tokiy, kokius matome filmuose,
arba jgyti galiy po salyCio su radiacija ar genetiSkai pakeistu organizmui? Moksliniai
tyrimai rodo, kad nors mutacijos gali paveikti fizinius bruozus ar sveikatg, jos nesukelia
staigiy ar ekstremaliy gebéjimy, tokiy kaip laipiojimas sienomis ar formos keitimas
(Alberts ir kt., 2015). Vietoj to, dauguma mutacijy turi nedidelj poveikj, visai neturi jokio

matomo poveikio arba turi neigiamy pasekmiy organizmui.

Supratimas skirtumo tarp iSgalvoty mutacijy ir realiy genetiniy poky€iy padeda
mokiniams ugdyti mokslinj rastinguma ir kritiSkai mastyti apie tai, kaip biologija
vaizduojama populiariojoje kultiroje (Nacionalinis Zzmogaus genomo tyrimy institutas,
2023 m.).

Ka iS tikryjy reiskia mutacija?
Genomas yra visas gyvo organizmo DNR rinkinys. Jj sudaro baltymus koduojantys genai, taip

pat nekoduojantys regionai, tokie kaip intronai ir pseudogenai, kurie tiesiogiai negami



baltymuy, bet'vis tiek atlieka svarby vaidmenj reguliavime ir struktdroje (Alberts ir kt., 2015).
rusis turi savo unikaly genoma. Pavyzdziui, Zzmoneés ir Simpanzés turi apie 99 %
DNR; tacCiau likes 1 % sukuria reikSmingus iSvaizdos, elgesio ir gebéjimy skirtumus
(Griffiths ir kt., 2019).

Naudingas budas suprasti genomg yra jsivaizduoti jj kaip namo brézinj. BréZinyje
paaiskinama, kaip namas turéty bati pastatytas — jo dydis, struktdra ir medziagos. Gyvuose
organizmuose ,statybinés medziagos* yra baltymai, lipidai (riebalai) ir cukriis. Genomas lemia,
kurie baltymai yra gaminami, kurios geny versijos (aleliai) yra naudojamos ir kiek kiekvieno

baltymo yra pagaminamas. Sis procesas vadinamas geny raiska (Strachan ir Read, 2018).

Taciau genai neveikia vieni. Aplinka taip pat stipriai veikia organizmo vystymasi. Pavyzdziui,
genai gali pateikti raumeny augimo instrukcijas, taiau raumenys stipréja tik tinkamai
maitinantis ir fiziSkai aktyviai. Si geny ir aplinkos sgveika paaiskina, kodél asmenys, turintys

panasSig DNR, vis tiek gali iSsiugdyti skirtingus bruozus (Alberts ir kt., 2015).

Nors kiekviena Zmogaus kuno Igstelé turi tg paCig DNR, skirtingos Igstelés naudoja skirtingus
genus. PavyzdZiui, odos ir raumeny lgstelés gamina skirtingus baltymus skirtingu kiekiu. Sis
selektyvus geny aktyvumas formuoja fizinius bruozus, tokius kaip akiy spalva, plauky spalva,
dgis ir kano struktdra (Griffiths ir kt., 2019).

Kadangi bruozai priklauso nuo DNR, bet koks genomo pokytis gali paveikti organizma.
Mutacija yra DNR sekos pokytis, kuris gali jvykti atsitiktinai arba bati sukeltas aplinkos
veiksniy, tokiy kaip radiacija ar cheminés medZiagos. Mutacijos gali jvykti genuose arba
nekoduojan€iose DNR srityse. Nors kai kurios mutacijos neturi matomo poveikio, kitos gali
turéti jtakos bruozams, sveikatai ar iSgyvenimui (Nacionalinis Zmogaus genomo tyrimy
institutas, 2023).

Kaip mutacijos gali paveikti organizmg?

Gyvi organizmai gali patirti daug jvairiy mutacijy. Kai kurios mutacijos sukelia aiSkius
ir rimtus pokyCius, o kitos nesukelia jokio pastebimo poveikio. Kad tai geriau
suprastume, vél galime panaudoti namo plano pavyzdj. Atsitiktinis kruopsciai parengto
plano pakeitimas gali lemti labai skirtingus rezultatus (Alberts ir kt., 2015).

PavyzdZziui, nedidelis pokytis gali sukurti tarpg tarp lango ir sienos, leisdamas j namus
patekti Saltam orui. Kitas pokytis gali sugadinti vandentiekio sistemg ir apsunkinti



kasdienj enimg. Biologijoje panaSios mazos mutacijos gali Siek tiek paveikti

baltymoeikimg ar jo gamybos efektyvuma.

Is didelis atsitiktinis pokytis gali sukelti rimty problemy. PaSalinus laikancCigjg
mo sieng, gali sugrilti visas pastatas. Lygiai taip pat kai kurios mutacijos smarkiai
sutrikdo esminius genus ir gali sukelti ligas ar vystymosi problemas (Strachan ir Read,
2018).

TaCiau ne visi pokyCiai yra zalingi. Kai kurios mutacijos neturi jokio poveikio,
pavyzdZiui, vienos stogo Cerpés pakeitimas kita identiSka. Genetikoje tai vadinamos
neutraliomis mutacijomis. Labai retai mutacija gali bati netgi naudinga. Pavyzdys yra
laktozés tolerancija zmonéms — suaugusiyjy gebéjimas virskinti pieng — kuri tapo
naudinga prijaukinant galvijus (Griffiths ir kt., 2019).

Mutacijos poveikis daugiausia priklauso nuo:

e ar tai pakeiCia genag, kuris koduoja baltymg ar RNR,
e koks svarbus tas genas organizmui,

e ir kaip stipriai genas yra ekspresuojamas (kiek jis ,jjungtas®).

Kadangi genai sgveikauja sudétinguose tinkluose, net ir maza mutacija kartais gali
turéti didelj poveikj, o kitos mutacijos lieka nepastebétos (Nacionalinis Zmogaus

genomo tyrimy institutas, 2023).
Ptasky mutacijos

PaprascCiausias mutacijos tipas jvyksta, kai viena DNR raidé, vadinama nukleotidu,
pakeig¢iama kita. Sis pokygio tipas Zinomas kaip tagkiné mutacija arba vieno nukleotido
variantas (SNV) (Alberts ir kt., 2015).

Jei taskiné mutacija perduodama iS tévy vaikams ir tampa dazna populiacijoje, tai
vadinama vieno nukleotido polimorfizmu (SNP). Pokytis paprastai laikomas SNP tik
tuo atveju, jei jis pasireiSkia bent nedideléje populiacijos dalyje, pavyzdZziui, mazdaug
1 % zmoniy (Griffiths ir kt., 2019).

Pavyzdziui, jsivaizduokite, kad 98 % zZmoniy turi DNR seka:



...acgtg€gAtgattg..
taciau % zmoniy turi Siek tiek kitokig versija:
¢.acgtgcgltgattg..

Siuo atveju DNR raidé A vienoje pozicijoje pakeista raide T. Tai yra A-T SNP
pavyzdys.

Jei Sis SNP yra geno viduje, jis vadinamas aleliu arba geno variantu. Skirtingi aleliai
gali lemti nedidelius individy skirtumus, tokius kaip akiy spalva, tgis ar gebéjimas
virskinti tam tikrus maisto produktus (Strachan ir Read, 2018).

Dauguma taskiniy mutacijy neturi matomo poveikio, taCiau kai kurios gali pakeisti
baltymo veikimg arba jo gamybos kiekj. Tam tikrais atvejais taskinés mutacijos yra
susijusios su genetinémis ligomis, o kitais atvejais jos tiesiog padidina genetine
jvairove populiacijoje (Nacionalinis zmogaus genomo tyrimy institutas, 2023).

Kodél mutacijos vieta svarbi

Taskiniy mutacijy atveju labai svarbu, kur DNR jvyksta mutacija. Mutacija gali jvykti
geno viduje arba tarp geny. Mutacijos, vykstancios uz geny riby, daznai turi mazai
arba visai neturi poveikio, nes didelés genomo dalys tiesiogiai nekoduoja baltymy ir
turi pasikartojancias arba reguliavimo sekas (Alberts ir kt., 2015).

Kai mutacija jvyksta baltymg koduojanCiame gene, jos poveikis priklauso nuo to, ar ji
pakeiCia baltymg. Jei DNR pokytis nepakeiCia baltymo aminoragsSciy sekos, tai
vadinama sinonimine mutacija. Tai jmanoma, nes genetinis kodas yra perteklinis, o tai
reiSkia, kad skirtingi DNR tripletai (kodonai) gali koduoti tg paCig aminorugst;j (Griffiths
ir kt., 2019).

PavyzdZziui, kodonai TCA ir TCG koduoja aminortgstj sering. Jei mutacija pakeicia
paskutine raide i$ A j G, baltymas iSlieka visiSkai toks pats. Dél to mutacija paprastai
neturi jokios jtakos baltymo veikimui.



Ip pat yra neutraliy mutacijy, kai viena aminorugstis pakeiCiama kita, turinCia
~ panasias chemines savybes, pvz., kravj ar dydj. Kadangi nauja aminorugstis elgiasi
panasiai, baltymas daznai vis dar gali normaliai funkcionuoti. Sie nedideli poky¢iai
paprastai nekenkia organizmui ir padeda paaiskinti, kodel genetiné variacija gali

egzistuoti nesukeldama ligy (Nacionalinis zmogaus genomo tyrimy institutas, 2023).
Tyliosios mutacijos

Jei mutacija nepakeiia matomy organizmo pozymiy, dar vadinamy fenotipu, ji
vadinama tyligja mutacija. Daugeliu atvejy tyliosios mutacijos nesukelia pastebimo
poveikio, taCiau skirtumas tarp tyliyjy ir sinoniminiy mutacijy ne visada aiskus (Griffiths
ir kt., 2019). Nors sinoniminés mutacijos nekeiCia baltymo aminortgsciy sekos, jos vis
tiek gali turéti nedidelj poveikj. Pavyzdziui, skirtingi kodonai, koduojantys tg pacig
aminoragstj, gali naudoti skirtingg kiekj atitinkan€iy tRNR molekuliy. Tai gali turéti
jtakos baltymo gamybos greicCiui, o tai gali Siek tiek paveikti Igstelés funkcijg (Alberts ir
kt., 2015). Daugeliu atvejy tyliosios ir sinoniminés mutacijos turi labai mazai jtakos
organizmui. Sios mutacijos rodo, kad genetinés sistemos yra lanksg&ios ir gali toleruoti
nedidelius poky&ius neprarasdamos savo funkcijos. Sis lankstumas yra svarbus

evoliucijai ir ilgalaikei adaptacijai (Strachan ir Read, 2018).

1 paveiksle pavaizduota sinoniminé mutacija, kai DNR sekos pokytis nepakeicia gauto

baltymo aminorag$ciy sekos.

Sliinoniiiimne mutatsioon

Ser Leu Ser Pro Ser Ser Ser His Arg Ala
Algne A~ A A

RLAR R AR RN R AR AR RN ANRRAR AR DNA
-

Ser Leu Ser Pro Ser Ser Ser His Arg Ala
Amanhapee‘ YCATTAYCAJCATCnTCAYCAC;«TAGAGCG

muutu
T\

Valgujdrjestus

punktmutatsioon



€s mutacijos

Mittesiinoniliimne mutatsioon

A) Missense:
Ser Leu Ser Pro Ser Ser Ser His Arg Ala
Algne Nt s s R e Ve Lw s Valgujarjestus
TCATTATCA CATCATCATCACATAGAGCG

DNA
Ser Leu Ser Pro Leu Ser Ser His Arg Ala
Aminohape TchTTATCAEC AT TATCATCACATAGAGCSG
muutub
punktmutatsioon

B) Nonsense:

Ser Leu Ser Pro Ser Ser Ser His Arg Ala Valgujarjestus

Algne l‘"\f—‘ﬂr—‘—\é—‘h\l—L\I—L\f—‘ﬁr—‘—\l—Hl—‘—\
TCATTATCACCATCATCATCACATAGAGCG
DNA
Ser Leu Ser Pro STOP
Tekib TCATTATCACCATAATCATCACATAGAGCG

stoppkoodon

punktmutatsioon

2 pav. Misensines ir nonsensinés mutacijos baltymg koduojanCiame gene

Misensinés mutacijos metu viena baltymo aminorigstis pakeiCiama kita
aminorgstimi. Sis pokytis gali paveikti baltymo formg ir funkcijg bei sutrikdyti jo
tinkamg veikimg. Misensinés mutacijos sukelia daugelj genetiniy ligy, nes net ir
nedidelis baltymo struktdros pokytis gali turéti rimty pasekmiy (Alberts ir kt., 2015).

Gerai Zinomas misensinés mutacijos pavyzdys yra pjautuviné Igsteliy anemija. Sig ligg
sukelia taskiné mutacija B-globino gene. Sios mutacijos metu vieno kodono antroji
bazé pasikeiCia iS adenino (A) j timing (T). Dél to hemoglobino baltyme aminoragstis
glutamo ragstis pakeiiama valinu (Griffiths ir kt., 2019).

Sis nedidelis pokytis turi didelj poveikj. Pakite hemoglobino molekulés sulimpa, todél
raudonieji kraujo kiineliai tampa pusmeénulio formos, o ne apvalis. Sios nenormalios
Igstelés negali efektyviai pernesti deguonies ir suyra greiCiau nei normalUs raudonieji
kraujo kaneliai. Tai sukelia tokius simptomus kaip skausmas, nuovargis ir padidéjusi
infekcijy rizika (Strachan ir Read, 2018).

Nesgmoningos mutacijos

Nesamoningos mutacijos jvyksta, kai taskiné mutacija per anksti gene sukuria stop

kodong. Deél to baltymy sintezé sustoja prieS susidarant pilnam baltymui. Dél to



susidaro sutrumpintas (sutrumpintas) baltymas, kuris paprastai neveikia tinkamai arba

nsensinés mutacijos paprastai yra Zalingesnés nei sinoniminés ar neutralios
mutacijos. Trukstama baltymo dalis gali pasalinti esminius funkcinius regionus, todél

baltymas tampa nestabilus arba nenaudingas (Griffiths ir kt., 2019).

Nonsensinés mutacijos sukelia kelias sunkias genetines ligas, jskaitant DiuSeno

raumeny distrofijg ir cistine fibroze (Strachan ir Read, 2018).

Pavyzdys: cistiné fibrozé

Cistine fibroze sukelia geno, koduojancCio jony kanalo baltymg, kuris kontroliuoja
druskos ir vandens judéjimg tam tikruose audiniuose, ypacC plauciuose, mutacijos. Kai
Sis baltymas neveikia tinkamai, kvépavimo takuose kaupiasi tirStos gleivés. Sios
gleivés apsunkina kvépavimg ir sukelia daznas plauciy infekcijas.

Nors cistinés fibrozés iSgydyti nejmanoma, Siuolaikiniai gydymo badai gali padéti
valdyti simptomus ir pagerinti gyvenimo kokybe. Sis pavyzdys parodo, kaip viena
mutacija, jvedanti ankstyvg stop kodonag, gali turéti rimty pasekmiy visam organizmui
(Nacionalinis zmogaus genomo tyrimy institutas, 2023 m.).



Jterpimo‘mutacijos

Insertsioon

A) transponeeruv element B) Raamnihke mutatsioon

Ser Leu Ser Pro Ser Ser Ser His Arg Ala

gne o o o o ey e Ay e e
TCA TAT CA CATCATCATCACATAGAGCG

Valgujarjestus
DNA

TE Insertsioon

- Ser leu Ser Arg Iso Iso Iso The Stop
Valgujarjestus v c A TTATCACCCATCATCATCACATAGAGCG

muutunud

insertsicon

3 pav. Jterpimas
Jterpimo mutacija jvyksta, kai prie DNR sekos pridedamas vienas ar keli nukleotidai.
Jterpimai gali bati labai mazi arba itin dideli, kartais apimantys tukstancius ar net
milijonus nukleotidy. Mazi jterpimai daznai jvyksta DNR replikacijos arba DNR
atkdrimo procesy metu (Alberts ir kt., 2015).

Jei | baltymag koduojantj geng jterpiami nukleotidai ir pridéty nukleotidy skaiCius
nesidalija iS trijy, mutacija sukelia rémelio poslinkio mutacijg. Tai pakeiCia geno
skaitymo rémelj, pakeisdama visus tolesnius kodonus. Dél to pakinta visa baltymo
seka ir baltymas paprastai praranda savo normalig funkcijg (zr. 3 pav.) (Griffiths ir kt.,
2019).

Rémelio poslinkio mutacijos paprastai paveikia tik vieng baltymg, nes genus genome
skiria ilgi nekoduojantys regionai. TacCiau poveikis tam vienam baltymui gali bati labai

rimtas ir daznai sukelti ligas.

Jterpimus taip pat gali sukelti transpoziciniai elementai (TE). Tai DNR sekos, kurios
gali judéti j skirtingas genomo vietas. DaZniausias transpozicinis elementas Zmoniy
organizme yra Alu elementas, kuris yra apie 300 baziniy pory ilgio ir Zmogaus genome
aptinkamas Simtais tukstanciy kopijy (Strachan ir Read, 2018).

Perkeliami elementai gali judéti dviem pagrindiniais mechanizmais:



ti ir jkhjuoti, kai elementas pasalinamas iS vienos vietos ir jterpiamas j

»Kopijuoti ir jklijuoti, kai elemento kopija jterpiama j naujg vietg, o originalas
lieka.

~ Moksliniai tyrimai parodé, kad Alu jterpimai gali sutrikdyti genus ir yra susije su
genetiniais sutrikimais, tokiais kaip hemofilija ir kraties vézys (Nacionalinis Zmogaus
genomo tyrimy institutas [NHGRI], 2023).

Delecijos mutacijos

4 pav.: Chromosomy iStrynimas, dubliavimas ir inversija

Delecijos mutacija jvyksta, kai iS5 DNR sekos pasalinamas vienas ar keli nukleotidai.
Skirtingai nuo jterpimy, delecijos paprastai yra negrjztamos, nes prarastos DNR
nebegalima atkurti, kai ji pasalinama (Alberts ir kt., 2015). Nors kai kurie transpoziciniai

elementai gali pasislinkti iS genomo, deletuotos DNR sekos prarandamos visam laikui.

Delecijos gali turéti rimty pasekmiy, ypac kai pasalinama didelé chromosomos dalis.
Tai gali lemti heterozigotiSkumo praradima, o tai reiSkia, kad lieka tik viena geno kopija
(alelis). Jei likes alelis yra klaidingas, o deletuotas alelis buvo sveikas, organizmas gali
patirti rimty biologiniy pasekmiy (Griffiths ir kt., 2019).



Mazos delecijos baltymus koduojanCiuose genuose taip pat gali sukelti rémelio
poslinkio'mutacijas, kurios pakeiCia geno skaitymo rémelj ir paprastai lemia neveikiantj
baltyma.

ublikacijos mutacijos

Skirtingai nuo delecijy, duplikacijos mutacijos jvyksta, kai DNR segmentas yra
nukopijuojamas vieng ar daugiau karty. Sios mutacijos daznai jvyksta dél klaidy

genetinés rekombinacijos metu (Zr. 4 pav.) (Strachan ir Read, 2018).

Dél nedideliy dublikaty tam tikros DNR sekos pasikartoja, todél pakinta kopijy
skaiCiaus variacija (CNV). Tai reiSkia, kad kai kuriy geny kopijy skaiCius gali bati
didesnis arba mazesnis nei jprastai, o tai gali turéti jtakos pagaminamo baltymo kiekiui.

Pasikartojimy skaiCiaus pokyciai gali sukelti genetinius sutrikimus. Gerai Zinomas
pavyzdys yra Huntingtono liga. Huntingtino genas (HTT) paprastai turi 27-35 trijy
nukleotidy sekos CAG pasikartojimus. Kai pasikartojimy skaiCius virSija 40, tai sukelia
progresuojant] neurodegeneracinj sutrikimg, pazeidziantj centring nervy sistemg
(NHGRI, 2023).

Didelés dubliacijos, apimancios istisus genus arba chromosomy segmentus, gali
padidinti geny ekspresijg ir daznai yra susijusios su tokiomis ligomis kaip vézys, kai
vyksta per didelis Igsteliy augimas.

Inversijos mutacijos

Inversiné mutacija jvyksta, kai DNR segmentas nutriksta ir vél jterpiamas prieSinga
kryptimi chromosomos viduje. Nors tai skamba dramatiSkai, inversijos daznai
nesukelia didelés zalos, nes neprarandama jokia genetiné medziaga (Giriffiths ir kt.,
2019).

Daugeliu atvejy geny tvarka chromosomoje neturi didelés jtakos organizmo
funkcionavimui. Taciau problemy gali kilti 10Zio taskuose, kur DNR nutriksta ir vel
susijungia. Siose vietose gali bati sutrikdyti svarbis genai.

Yra du pagrindiniai inversijy tipai:



entrines inversijos: atsiranda vienoje chromosomos rankoje ir neapima
centromeros.

e /Pericentrinés inversijos: apima centromerg apverstame segmente.
romosomy translokacija

Achromosomy translokacijajvyksta, kai vienos chromosomos segmentas nutraksta
ir prisitvirtina prie kitos chromosomos arba prie kitos tos pacios chromosomos vietos.
Sio tipo mutacija pakeitiageny padétis, o tai gali paveikti jy funkcionavimg (Griffiths
ir kt., 2019).

Yra du pagrindiniai chromosomy translokacijy tipai:

Subalansuota translokacija

| asubalansuota translokacija, genetiné medziaga neprarandama ir nejgyjama —
DNR segmentai tiesiog pertvarkomi. Daugeliu atvejy individai su subalansuotomis
translokacijomis nerodo matomy simptomy. Taciau reprodukcijos metu gali Kilti
problemy, nes subalansuotos translokacijos gali padidinti nevaisingumo ar genetiniy
sutrikimy rizikg palikuonims (Strachan ir Read, 2018).

Nesubalansuota translokacija

Annesubalansuota translokacijajvyksta, kai genetiné medziaga prarandama arba
dubliuojasi. Tai daznai sukelia rimty biologiniy pasekmiy, nes sutrinka normali geny
pusiausvyra. Nesubalansuotos translokacijos yra susijusios su tokiomis ligomis
kaipvézys,nevaisingumasir genetiniai sutrikimai, jskaitantDauno
sindromas(NHGRI, 2023).

Translokacijos taip pat gali sukeltigeny susiliejimai, kai dviejy skirtingy geny dalys
susijungia. Sie susilieje genai gali gaminti nenormalius baltymus, kurie sutrikdo
normalig Igsteliy funkcijg ir gali prisidéti prie ligy vystymosi, ypac tam tikry vézio rasiy
atveju (Alberts ir kt., 2015).



Before translocation After translocation
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Chromosome 20 Chromosome 20
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5 pav. Chromosomy translokacija

Kaip atsiranda mutacijos?

Mutacijos atsiranda dél DNR sekos pokyciy ar klaidy, tokiy kaip trakiai, neatitikimai ar
trikstamos bazés. Sios klaidos daZniausiai atsiranda dél dviejy priezasgiy: iSoriniy
aplinkos veiksniy arba atsitiktiniy klaidy DNR replikacijos metu (Alberts ir kt., 2015).

Aplinkos veiksniai

Aplinkos veiksniai, sukeliantys mutacijas, vadinami mutagenais. Jiems priskiriama

jvairiy tipy spinduliuoté ir cheminés medziagos.

PavyzdZziui, saulés spinduliy ultravioletiné (UV) spinduliuoté daznai sukelia taskines
mutacijas, pakeisdama vieng DNR baze kita, pavyzdziui, guaning (G) pakeisdama
timinu (T). Sio tipo paZeidimai dazni odos Igstelése ir yra stipriai susije su odos véZiu
(Griffiths ir kt., 2019).

Tam tikros cheminés medZziagos taip pat gali pazeisti DNR. Vienas pavyzdys yra etidio
bromidas — medziaga, kuri jsiterpia tarp DNR baziy. Tai iSkreipia DNR struktarg ir
padidina replikacijos klaidy tikimybe (Strachan ir Read, 2018).

DNR pazeidimai ir taisymas



pazeistg baze. Kai taip nutinka, gali jvykti mutacija — nuolatinis DNR sekos pokytis
(Alberts ir kt., 2015).

Mutacijos daznis Igsteliy dalijimosi metu

Kiekvieng karta, kai Igstelé dalijasi, visa DNR seka turi bati nukopijuota. Zmonéms tai
reiSkia, kad nukopijuojama apie 12 milijardy nukleotidy (abiejy diploidinés lgstelés
DNR grandiniy). Uz §j procesg atsakingas fermentas, DNR polimerazé, yra itin tikslus
ir padaro tik mazdaug vieng klaidg 100 milijony nukleotidy (Griffiths ir kt., 2019).

Net ir esant tokiam dideliam tikslumui, didelis Zmogaus genomo dydis reiSkia, kad
kiekvieno Igstelés dalijimosi metu gali atsirasti Simtai naujy mutacijy. Dauguma Siy
klaidy iStaisomos DNR taisymo sistemos arba DNR polimerazés korekturos funkcija,
kuri iStaiso apie 99 % klaidy.

DNR polimerazés padaryty klaidy tipai
DNR polimerazé gali sukelti jvairiy tipy klaidas:

e Neatitikimai: pridedami neteisingi nukleotidai, susidarant neteisingoms baziy
poroms (pavyzdziui, A—C vietoj A-T).
e Slydimas: fermentas slysta pirmyn arba atgal iSilgai DNR grandinés,

sukeldamas nukleotidy jterpimag arba iStrynima.

Jei Sios klaidos nebus iStaisytos, jos gali tapti nuolatinémis mutacijomis.

Mutacijy fiksacija

Mutacija tampa fiksuota, kai DNR atkirimo mechanizmai neveikia arba neteisingai
pataiso pazeidimg. Kito DNR replikacijos etapo metu mutavusi grandiné tarnauja
kaip $ablonas, o mutacija nukopijuojama j naujg DNR. Siuo metu Igstelé
nebeatpazjsta jos kaip klaidos (NHGRI, 2023).



Somatiniy Igsteliy (kino Igsteliy) mutacijos perduodamos tik dukterinéms Igsteléms ir
Idimos palikuonims. TaCiau gemalo Igsteliy (spermos ar kiausinéliy)
mutagijos gali bati perduodamos kitai kartai.

odeél svarbus netobulas remontas

Nors mutacijos gali bati zalingos, tobulas DNR atkdrimas sustabdyty evoliucijg. Be
mutacijy neblty genetinés variacijos, nattralios atrankos ir prisitaikymo prie kintancios
aplinkos. Genetiné variacija yra batina, kad populiacijos iSgyventy ir evoliucionuoty
laikui bégant (Griffiths ir kt., 2019).

Kiek mutacijy jvyksta?
Mutacijy daznis tarp organizmy labai skiriasi:

e \Virusai pasizymi labai dideliu mutacijy dazniu — mazdaug 1 mutacija 10 000
nukleotidy per infekcijos cikla.

e Zmoniy mutacijy daznis yra daug maZesnis — mazdaug 1 mutacija 30-40
milijony nukleotidy.

Nepaisant Sio mazo rodiklio, Zmonés kiekvienam vaikui perduoda mazdaug 100-200

naujy mutacijy dél didelio Zmogaus genomo dydzio (Strachan ir Read, 2018).
Ar visos mutacijos yra kenksmingos?

Dauguma mutacijy yra zalingos arba neutralios, nes baltymy sekos evoliucijos metu
buvo labai optimizuotos. Tyrimai su vaisinémis muselémis rodo, kad apie 70 %
nesinoniminiy mutacijy, t. y. ty, kurios kei€ia aminortgstis, yra zalingos (Griffiths ir kt.,
2019).

Naudingos mutacijos yra retos, taciau jos vaidina svarby vaidmenj evoliucijoje. Tikras
pavyzdys yra laktozés tolerancija zmonéms. Mutacijos, leidZianCios suaugusiems
virskinti pieng, tapo naudingos po to, kai Zmonés pradéjo prijaukinti galvijus. TacCiau
tai, ar mutacija naudinga, daznai priklauso nuo aplinkos. Jei sglygos pasikeiCia,
kadaise naudinga mutacija gali nebeteikti pranasumo (NHGRI, 2023).

Holivudas pries realybe
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suose mutacijos daznai suteikia personazams supergaliy. 1S tikryjy
. Dramatiniams gebéjimams reikéty daugybés sudétingy mutacijy,
vienu metu visose kino lIgstelése, o gemalo lIgstelése jos buaty

0s. Tokie pokyciai biologiSkai yra nerealts (Alberts ir kt., 2015).

dziui, Zmogaus-voro sugebéjimams reikéty koordinuoty raumeny, kauly, nervy

edziagy apykaitos pokycCiy visame kiine — to nejvykty deél jprasty mutacijy.
Kada mutacijos perduodamos palikuonims?

e Daugelio suaugusiyjy kano Igsteliy mutacijos néra paveldimos.

e Kamieniniy Igsteliy mutacijos paveikia tik iS jy iSsivystancias lgsteles.

e Tik gemalo Igsteliy (spermos ar kiauSinélio) mutacijos gali bati perduodamos
ateities kartoms.

2. Taikymas

Mokymo programos jgyvendinimas
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Siame etape mokiniai pritaiko savo Zinias apie genetines mutacijas per praktines,

Naudodami ,Delightex®, mokiniai tyrinéja DNR ir chromosomy 3D modelius, stebi, kaip
mutacijos veikia genetines sekas, ir imituoja pokycCius, kuriuos sukelia replikacijos
klaidos ir aplinkos veiksniai. Sios veiklos padeda besimokantiesiems susieti teorines

Zinias i$ tyrinéjimo etapo su praktiniais vaizdiniais vaizdais.
Interaktyvas pratimai

1. DNR replikacijos ir klaidy vizualizavimas
Mokiniai ,Delightex” programoje sgveikauja su 3D DNR modeliu, kuriame rodomas
DNR replikacijos procesas. KonkrecCiuose modelio taSkuose paryskinamos galimos
replikacijos klaidos, pvz., neatitikimai ar praslydimas. Mokiniy praSoma nustatyti, kokio
tipo mutacija gali atsirasti dél kiekvienos klaidos, ir paaiskinti galimg jos poveik|.

2. Aplinkos veiksniy modeliavimas
Interaktyviy sceny metu mokiniai stebi, kaip aplinkos veiksniai, tokie kaip UV
spinduliuoté ar cheminés medziagos, gali paZeisti DNR. Aktyvuodami skirtingus
papildytosios realybés elementus, mokiniai mato, kaip Sie veiksniai padidina taskiniy
mutacijy ar didesniy DNR pokyciy tikimybe. Tai padeda jiems suprasti rysj tarp
aplinkos ir genetiniy pokyciy.

3. Chromosomy pertvarkymy modeliavimas
Naudodami ,Delightex” objektus ir scenas, mokiniai tyrinéja jterpimus, iStrynimus,
dubliavimus, inversijas ir translokacijas. Chromosomy segmentus galima perkelti,
apversti arba pasSalinti, kad bty vizualiai parodytas kiekvienas mutacijos tipas. Tada
mokiniai aptaria, kaip Sie struktariniai pokyciai gali paveikti geny funkcijg ir organizmo

sveikata.

4. Mutacijos identifikavimo testas
Mokiniai ,Delightex” platformoje atlieka papildytosios realybés (AR) pagrindu sukurtg
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asifikuoja mutacijy tipus pagal trumpus aprasymus, diagramas ar
3s. Tai interaktyviai sustiprina terminologijos ir sgvoky supratima.

pimai yra tiesiogiai integruojami j ,Delightex” veiklas.

Po kiekvienos interaktyvios uzduoties ar viktorinos klausimo mokiniai iS karto
gauna atsiliepimg, nurodantj, ar jy atsakymas teisingas, ar neteisingas.
Trumpi aiSkinamieji praneSimai paaiskina, kodél konkretus mutacijos tipas yra
teisingas ir kokj biologinj poveikj jis gali turéti.

Mokytojai gali naudoti ,Delightex” testo rezultatus ir mokiniy sgveika, kad
nustatyty klaidingas sampratas ir atitinkamai pakoreguoty mokyma.

Per Sias papildytosios realybés (AR) technologija pagrjstas veiklas mokiniai aktyviai
susipazjsta su mutacijy sgvokomis, stiprina analitinius jgudzius ir giliau supranta, kaip

vyksta genetiniai pokyciai ir kodél jie svarbis.

Project Number: 2023-1-DE03-KA220-SCH-000126516

Funded by the European Union. Views and opinions ex the author(s) only and do not
necessarily reflect those of the European Union or the European Education and Culture Executive Agency (EACEA)
Neither the European Union nor EACEA can be held responsible for them.”




patirtimi. Panardindama mokinius j DNR struktdros ir mutacijy procesy simuliacijas,
AR padeda giliau suprasti ir aktyviai tyrinéti, kaip mutacijos vyksta ir veikia

organizmus.

Gilesnis supratimas

,Delightex” metu mokiniai sgveikauja su DNR grandiniy ir chromosomy 3D modeliais,
stebédami, kaip replikacijos klaidos, jterpimai, iStrynimai ir chromosomy pertvarkymai
keitia genetine informacijg. Siy procesy vizualizavimas padeda besimokantiesiems
suprasti prieZzasties ir pasekmés rySius genetikoje, pavyzdziui, kaip vieno nukleotido
pokytis gali pakeisti baltymo funkcijg arba sutrikdyti geny reguliavimg (Alberts ir kt.,
2015; Griffiths ir kt., 2019).

Skirtingai nuo statiniy vadoveéliy vaizdy, AR modelius galima pasukti, priartinti ir
manipuliuoti, o tai palaiko erdvinj mastymg ir ilgalaikj sudétingy biologiniy procesy

jsiminima.
Sudétingy sgvoky prieinamumas

Mutacijy tipus, tokius kaip rémelio poslinkio mutacijos, chromosomy inversijos ar
translokacijos, daznai sunku suprasti vien diagramomis. ,Delightex programoje
mokiniai gali zingsnis po zZingsnio tyrinéti Sias mutacijas, vizualiai sekdami, kaip
pridedami, pasalinami, dubliuojami arba apvergiami DNR segmentai. Sis interaktyvus
metodas panaikina atotrakj tarp abstrakCios genetinés teorijos ir konkretaus
supratimo, todél sudétingos sgvokos tampa prieinamesnés  jvairiems

besimokantiesiems (Strachan ir Read, 2018).
Didesnis jsitraukimas per zaidimy karima

,Delightex” leidzia integruoti zaidimo pagrindu sukurtus mokymosi elementus, kurie

didina motyvacijg ir ilgalaikj jsitraukima:



Progresyvis iSSukiai leidzia besimokantiesiems pereiti nuo paprasty taskiniy
mutacijy prie sudétingy chromosomy pertvarkymy.

e Papildomos bendradarbiavimo uzduotys skatina diskusijas tarpusavyje ir
bendrg problemy sprendima.

Sie elementai skatina aktyvy dalyvavimg ir skatina mokinius prisiimti atsakomybe uz

savo mokymosi procesa.

Rysiy su realaus pasaulio programomis kurimas

,Delightex® papildytosios realybeés (AR) pagrindu sukurtos simuliacijos padeda
kontekstais. Pavyzdziui, besimokantieji gali tyrinéti, kaip mutacijos prisideda prie
genetiniy ligy, atsparumo antibiotikams ar evoliucinés adaptacijos. Vizualizuodami
Siuos rySius, mokiniai geriau supranta, kodél mutacijos yra svarbios ir uz klasés riby,
ir kaip genetiné variacija formuoja gyvybe Zeméje (Nacionalinis Zmogaus genomo
tyrimy institutas, 2023 m.).

Svietimo poveikis

Integruodami papildytajg realybe (AR) per ,Delightex® tobulinimo etape, mokiniai
perzengia jsiminimo ribas ir ugdo sgvoky supratimg, kritinj mgstymg ir refleksija.
Jtraukianti AR aplinka palaiko skirtingus mokymosi stilius, stiprina mokslinj rastingumag
ir skatina smalsumg apie genetika, evoliucijg ir biotechnologijas. Toks poZzilris kloja
tvirtg pagrindg busimoms biologijos studijoms ir padeda mokiniams kritiSkai jvertinti

genetiniy pokycCiy naudg ir rizika.



ISvad

Sis
mutacijy, jskaitant jy priezastis, tipus ir biologine reikSme, supratima. Mokiniai tyringjo,

kymo modulis suteiké besimokantiesiems aiSky ir strukturizuotg genetiniy

Ip mutacijos atsiranda del DNR replikacijos klaidy ir aplinkos veiksniy, ir kaip Sie
‘pokyCiai gali turéti zalinga, neutraly ar teigiama poveikj organizmams. Susiejant
mokslinius paaiskinimus su pazjstamais populiariosios kultlros pavyzdziais, tokiais kaip
»supergalios”, modulis padéjo besimokantiesiems kritiSkai atskirti Holivudo grozine
literatlrg nuo biologinés realybés.

Papildytosios realybés (AR) veikly integravimas j ,,Delightex” atliko svarby vaidmen;
padedant suprasti. Naudodamiesi interaktyviais 3D modeliais ir simuliacijomis, mokiniai
galéjo vizualizuoti DNR struktlras, mutacijy procesus ir chromosomy pertvarkymus,
kuriuos sunku suvokti vien per teksta. Si AR pagrjsta patirtis ap&iuopiamus abstraké&ius
genetinius mechanizmus padaré ir padéjo giliau mokytis konceptualiai.

Tyrinéjimo, vykdymo ir tobulinimo etapuose besimokantieji lavino ne tik biologines
Zinias, bet ir analitinius, refleksinius bei karybinius jgudzius. Jie praktikavosi atpazinti
mutacijy tipus, analizuoti jy poveikj ir susieti genetine variacijg su realaus pasaulio
kontekstais, tokiais kaip ligos, evoliucija ir biotechnologijos. Zaidimy elementai ir
bendradarbiavimo uzduotys didinaskatino jsitraukima ir motyvacija, o refleksijos veikla
skatino mokinius apmastyti platesnes mutacijy pasekmes.

Apskritai Sis modulis sékmingai susiejo pradinius mokymosi tikslus su prasmingais
mokymosi rezultatais. Derindamas mokslinj tiksluma, papildytosios realybés (AR)
paremta tyrinéjima ir biologijos jkvépta mastyma, modulis skatina nuolatinj smalsuma ir
suteikia tvirtg pagrinda tolesnéms studijoms genetikos, medicinos ir biologijos moksly
srityse.



Fazé

Aprasymas

Tyrinéjimas

- Tyrimai ir atradimai: studentai studijuoja pagrindinius mutacijy tipus (taskines mutacijas,
jterpimus, delecijas, dubliavimus, inversijas ir translokacijas). Jie tyrinéja mutacijy
priezastis, jskaitant DNR replikacijos klaidas ir aplinkos jtakg, pavyzdzZiui, radiacijg ir
chemines medZiagas.

- Turinio klrimas: Mokiniai dirba su adaptuotais moksliniais tekstais, diagramomis ir
vaizdine medZiaga, aiskinancia mutacijas, genetines ligas, DNR atklrimo mechanizmus ir
mutacijy vaidmenj evoliucijoje. Vaizdinis ir papildytajai realybei pritaikytas turinys
pateikiamas siekiant paruosti mokinius interaktyviam tyrinéjimui , Delightex” platformoje.

- Poreikiy analizé: mokytojai jvertina ankstesnes Zinias trumpy diskusijy arba diagnostiniy
klausimy metu. Nustatomi mokymosi poreikiai ir klaidingos nuomoneés, siekiant
pakoreguoti paaiskinimus ir papildytosios realybés uzduotis, kad mokiniai geriau suprasty.

Taikymas

- Mokymo programos jgyvendinimas: mokiniai dalyvauja praktinése pamokose,
naudodamiesiDelightextyrinéti 3D DNR ir chromosomy modelius. AR scenos imituoja
mutacijy procesus, tokius kaip replikacijos klaidos, rémelio poslinkio mutacijos ir
chromosomuy pertvarkymai.

- Interaktyvis pratimai: besimokantieji stebi, kaip mutacijos formuojasi ir veikia genus,
sgveikaudami su papildytosios realybés modeliais. Jie klasifikuoja mutacijy tipus, analizuoja
jy biologinj poveikj ir paaiskina rezultatus, naudodami vaizdinius jrodymus is papildytosios
realybés aplinkos.

- Atsiliepimy rinkimas: integruoti papildytosios realybés testai ir interaktyvis kontroliniai
taskai suteikia tiesioginj grjztamajj rysj. Mokytojo vedamos diskusijos ir trumpi apmastymai
padeda jtvirtinti supratima ir iStaisyti klaidas.

Gilinimas

- AR integracija: ,Delightex” naudojamas kuriant jtraukia aplinka, kurioje mokiniai
savarankiskai manipuliuoja DNR ir chromosomy modeliais. Mokiniai savarankiskame AR
tyrinéjimo tempe i$ naujo aptaria sudétingas sgvokas, taip stiprindami jsiminimg ir
pasitikéjima savimi.

- Interaktyvus mokymasis: mokiniai dalyvauja dinaminése simuliacijose, kuriose rodomos
mutacijy pasekmeés ir DNR atstatymo procesai. Refleksijos uzduotys skatina
besimokanciuosius susieti mutacijy mechanizmus su realaus pasaulio biologiniais ir
medicininiais kontekstais.

Zaidimo turinys:

- Taskai ir Zenkleliai:Apdovanotas uz teisingg mutacijy tipy identifikavima ir jy poveikio
paaiskinima.

UZduotys ir lygiai:Studentai pereina nuo paprasty mutacijy prie sudétingy chromosomy
pokyciy.

Bendradarbiavimo pagrindu atliekamos Zaidimo uzduotys:MaZos grupés kartu analizuoja
mutacijy scenarijus ir pristato iSvadas.

AR pagrijsti vertinimai:AR testai ir vaizdiniai paaiskinimai naudojami supratimui realiuoju
laiku jvertinti. Rezultatai padeda mokytojams nustatyti Ziniy spragas ir teikia suasmenintg
griztamajj rysj.
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