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GENOM CZŁOWIEKA 
PODSTAWY DZIEDZICZENIA



Człowiek jako wytwór natury

Człowiekowate (Hominidae) – rodzina ssaków 
naczelnych obejmująca gatunki wykazujące 
dużą inteligencję, skłonność do przyjmowania 
dwunożnej i spionizowanej postawy oraz 
zdolność do wytwarzania i używania narzędzi.

Najstarszy znany hominid (Graecopithecus) 
pochodzi z miocenu, sprzed 7,2 mln lat, z 
terenów dzisiejszej Grecji i Bułgarii. W naturze 
rodzinę tę reprezentuje obecnie człowiek, 
szympans, goryl i orangutan.

Człowiek (Homo) – rodzaj ssaka naczelnego z 
podrodziny Homininae, z rodziny Hominidae. 
Dzieli się on na współcześnie żyjącego 
człowieka rozumnego (Homo sapiens) oraz już 
wymarłe w gatunki n.p.: człowieka zręcznego 
(Homo habilis), wyprostowanego (Homo 
erectus) i neandertalskiego (Homo 
neanderthalensis).



Człowiek jako wytwór natury i kultury 



W poszukiwaniu przodków

1215 rok Magna Charta 
Libertatum, czyli Wielka Karta 
Swobód

Patrząc wstecz widzimy, że w każdym kolejnym pokoleniu człowiek ma 2n przodków, gdzie n oznacza numer 
pokolenia. I tak mamy dwoje rodziców, czworo dziadków, ośmioro pradziadków itd. Jeżeli przyjmiemy, że na 
każde 100 lat przypadają 4 pokolenia, wówczas możemy łatwo obliczyć, że około 1200 roku, a więc 800 lat 
temu, żyło 32 pokolenie naszych przodków (8x4=32) a ich liczba wynosiła 232 , czyli około cztery miliardy.  
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Jeżeli, każdy z nas miałby unikatowe drzewo genealogiczne, wówczas musiałby mieć 4 miliardy unikatowych 
przodków. Jak to pogodzić z faktem, że na świecie żyło wówczas zaledwie 400 milionów ludzi?  



W poszukiwaniu przodków

1215 rok Magna Charta Libertatum 
32 pokolenia temu 
żyje 400 000 000 ludzi

Jeżeli, każdy z nas miałby unikatowe drzewo genealogiczne, wówczas musiałby mieć 4 miliardy unikatowych 
przodków. Jak to pogodzić z faktem, że na świecie żyło wówczas zaledwie 400 milionów ludzi?  

Odpowiedź na to pytanie jest prosta – wszyscy mamy wielu wspólnych przodków.
Zamiast pojedynczych drzew genealogicznych mamy gęste krzaki. 
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Genom jądrowy (gDNA) 
człowieka - ok. 3 miliardy pz

(2 kopie w komórce, 
46 chromosomów, po 23 
od każdego z rodziców)

Genom człowieka – podstawy dziedziczenia 

Genom mitochondrialny (mtDNA): 
kolista cząsteczka, u człowieka 16,6 tys. pz

(średnio 1000 kopii w jednej komórce)



( )

Genom człowieka – podstawy dziedziczenia 

Połowę chromosomów otrzymujemy od matki 
połowę od ojca. W procesie dojrzewania komórek 
rozrodczych dochodzi do rekombinacji DNA. 
Chromosomy otrzymane od rodziców nie są więc 
identyczne z tymi jakie mają rodzice. 

Mitochondrialny DNA nie ulega 
rekombinacji i jest dziedziczony od 
matki. Matka przekazuje go 
wszystkim dzieciom jednak dalej 
przekazywany jest tylko przez córki. 

Chromosom Y generalnie nie ulega 
rekombinacji, posiadają go tylko mężczyźni 
jest więc dziedziczony z ojca na syna. 



Ojciec Matka

Genom każdego człowiek jest złożoną mozaiką 
przypadkowo dobranych fragmentów genomów 

jego przodków. 

Dokładność kopiowania 
genomowego DNA

10-9 – 10-10

czyli od 3 mutacji na genom 
do

1 mutacji na 3 genomy 

Mutacja somatyczna Mutacja germinalna

Mutacja

Mutacja

Komórka 
jajowa

Komórka 
jajowa

Plemnik Plemnik

Zarodek Zarodek

Genom człowieka – podstawy dziedziczenia 



Akumulacja mutacji w chromosomie Y
Y-chromosomowy Adam
dał chromosom Y wszystkim 
współcześnie żyjącym mężczyznom 

Haplogrupa – zbiór podobnych haplotypów pochodzących od wspólnego przodka a przez to 
charakteryzujących się obecnością tych samych SNP. 

Haplotyp – pojęcie oznacza zestaw wariantów 
DNA wzdłuż pojedynczego chromosomu, które 
są dziedziczone razem (np. chromosom Y lub 
mitochondrialny DNA) lub mają tendencję do 
dziedziczenia razem. 

Zwykle są dziedziczone razem, ponieważ 
znajdują się blisko siebie na chromosomie, a 
rekombinacja między tymi wariantami jest 
rzadka. Haplotyp może być ograniczony do 
jednego genu lub może być większy i 
obejmować wiele genów.

Genom człowieka – podstawy dziedziczenia 



Genomika pozwala badać naszą przeszłość, gdyż ludzkie genomy nie są 
identyczne.

Poszczególni ludzie mają genomy identyczne w 99,85%.
Mogą zatem różnić się około

4 800 000 pz

W ramach naszych badań porównujemy wzory mutacji 
występujące w analizowanych genomach. Im wzory te są bardziej 

podobne tym ludzie są bliżej spokrewnieni. 

Genom człowieka – podstawy dziedziczenia 
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