


Појава аберација: 
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Делеција (дефиција) 



Четири типа структурних аберација: 
Инверзије 
Делеције (дефиције) 
Дупликације 
Транслокације 
 
ХОМОЗИГОТНЕ     ХЕТЕРОЗИГОТНЕ 
 
 
 
 
 
 
 
 
Поред дефиниција и описа важно је 
знати и разумети  
 

последице сваког типа аберације 
по спаривање хромозома у синапсису 
у мејози (посебно хетерозиготних 
аберација) 
 

утицај на фертилност и 
 

потенцијалну улогу у еволуцији 





Ако преломи нису оштетили 
функционални ген, мала је шанса 
да се добије мутантни фенотип 
као последица инверзије.  
Индивидуе хомозиготи или 
хетерозиготи за инверзије имају 
две копије свих гена. 
 
Проблеми могу да настану код 
хетерозиготних инверзија, пошто 
спаривање хомологних 
хромозома иде “ген на ген” 
дужином хомолога. 
Последица је инверзиона петља 
у синапсису.  
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Терминална Интерстицијална 



Гени који недостају се понашају као 
рецесивни “нулти” алели и не продукују 
иРНК нити протеински продукт.  

ПОСЛЕДИЦЕ 

Хетерозиготи (један нормалан и један са делецијом) су мање-више ОК 
ако је делеција мала, али ако је велика може да доведе и до леталности.  

Ако делеција захвати ген потребан за 
нормално функционисање гамета може 
да дође до смањене фертилности.  

Хомозиготи (оба са делецијом) за веће дефиције су летални јер су 
многи гени важни за одржавање живота.   

Хетерозиготна делеција доводи по 
појаве петље при спаривању хомолога,  нормалан 
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Делеција на кратком краку хромозома 5  

Најпознатија последица делеције 
код људи је "cri du chat", са 
екстремном ретардираношћу (IQ 
< 20), умањеном главом 
(microcephaly) и 
карактеристичним плачем. 
Дешава се у 1 на 20-50,000 
порођаја,  

Делеција на хромозому 22 води у 
повећан проценат леукемије. Зове се и 
Филаделгија (Philadelphia) хромозом јер  
је ово откривено у том граду.  

Ако дође до делеције гена који 
утичу на регулацију ћелијске 
деобе (tumor suppressor genes) , 
повећава се вероватноћа 
канцерогених обољења.  
Родослови који носе висок ризик 
за канцерогена обољења су 
везани за наследне дефиције.  



Резултат “клизања” у ДНК репликацији. Стварање оваквих 
екстра копија гена се ретко дешава на хромозому.  



1 1 

2 2 
3 3 
4 4 
5 5 
6 6 
7 5 
8 6 
9 7 

8 
9 

1 1 

2 2 
3 3 
4 4 
5 5 
6 6 
7 6 
8 5 
9 7 

8 
9 

1 1 

2 2 
3 

4 
5 
6 6 

3 
4 

5 

7 7 
5 
6 

8 
9 

8 
9 

ТИПОВИ ДУПЛИКАЦИЈА 

у низу у обрнутом низу померена 



 
У хетерозиготној аберацији током 
спаривања се формира петља на 
хромозому са дупликацијом.  нормалан 

Dp 

Стварају се екстра копије гена. Последице не морају да буду изражене и 
тешке, мада зависно од експресије неких гена могу да се појаве аберантни 
фенотипови.  

ПОСЛЕДИЦЕ 

Облик очију Drosophila-е је издужен.  
Што има више копија гена око је уже. 
Једна копија даје облик шире црте (Bar-
eyes), две копије црте, а више копија чак 
доводи до губитка очију.  

Трисомија 21 (Down) је дуплиран 
комплетан хромозом.  



Дупликације могу да доведу до појаве "gene families” 
(генских фамилија) , копија гена сличне секвенце са 
различитом експресијом. 
 

Пример: Људска глобулин генска фамилија. 
 Поред алфа и бета форме код одраслих, постоје и ембрионски 
глобулин гени који се изражавају само у фази фетуса.  



Дупликација оригиналног глобулин 
гена китова (миоглобулин) довела је до 
појаве новог генетичког материјала, 
гена који утичу на боље искоришћење 
кисеоника.  

Дупликације имају улогу у еволуцији, као извор новог “сировог” генског 
материјала!  

http://www.tamu.edu/classes/magill/gene310/Structural%20Abs/Structural_Abs.html 
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