O6Liee npeacTaB/ieHne o sape u
A4pbILIKaX: KNoYeBble TeMbl U BOMPOCHI

KneTtouyHoe a4po 1 SAPbILLKO — LEHTPbl XpaHEHUS U peannsauum
reHeTU4YeCcKon MHpopmMaLmn.,




UcTopuyeckas
nepcrneKTuBa OTKPbITUA

aApa U AApPbILLKA

B Hauane XIX Beka oTKpbIThe sapa Pob6eptoM BpoyHOM U
aapbiwka Pennkcom [roxapaeHoM cTano pyHaaMeHToM Ans
NOHNUMAHUA KNTIEeTOYHOW CTPYKTYpbl. Pa3BUTUE MUKPOCKOMNUHK
XX BeKa no3BoINA0 U3YYUTb UX CTPOEHNE U PYHKLUNK Bonee

rny6oko.




JleTanbHoe CTpoeHue aapa 3YKapuoTUYECKOU KJeTKMU

n ALpPO OKPYXXEHO ABONHOM MeMbBpaHON — SAEePHOM 060I04KON C Nopamu,
KOHTPONIMPYHOLWMMNU OOMEH MeXay SAPOM U LMTONAa3sMoM.

E BHYTpu aapa HaxoaaTcsa Kkapuonnasma, XpoMmaTuH — komnnekce JHK n 6enkos, a
TaK>Xe O4HO WU HECKOJIbKO AApbliLLUeK.

B Pasmep sapa 06bI4HO BapbupyeTcs OT NATU A0 AECATU MUKPOMETPOB N 3aBUCUT
OT CrneympuKn n GyHKLNN KNETKMU.




[eHeTMYecKuit MaTepuan B aape:
XpPOMAaTUH, XPOMOCOMbI, HYK/1€0COMDb!

OpraHu3sauus n GyHKLUUN XpOMaTUHA

XpOMaTVIH COCTOUT U3 aKTUBHOIO 3yXpoOMaTuUHa U
KOMMAaKTHOIo rerepoxpomMaTtnHa, peryimnpyrolmnx reHbl m

nx akcrnpeccuto. OH obecrneymBaeT CTPYKTYPY U YNaKOBKY
MIHK.

XpOMOCOMbI U HYK/1€0COMbI

Bo BpeMA AeJIeHNA XpOMaTUH KOHAOEHCUPYETCA B

BUAMMbIE XPOMOCOMbI, @ HYK/1eOCOMbI QOPMUPYIOT
OCHoBY ynakoBku [1HK BOKpyr ruCTOHOB.




CTpyKTypa U OCHOBHbIe (PDYHKLMN AAepHON 060/104KH

AnepHas 060104YKa COCTOUT
N3 BHYTPEHHEU N HapY>XHOWU
MeM6bpaH C NepuHyKeapHbIM
NPOCTPAHCTBOM MeXAy HUMM.

Hapy>kHast MeMbpaHa TeCHO
CBfi3aHa C
3HAO0MNasMaTUYECKUM
PETUKYYMOM, obecrneynBas
BHYTPUKIETOUYHbIN OOMEH
BELLECTB.

ApnepHble Nopbl perynnpyroT
CeNeKTUBHbIN TpaHCMopT
6enkos, PHK n HykneotnaoBs
MeXay A4PO0M U
LUTOMIa3MOM.

O6o0n104Ka nogaep)xmBaeT
dhopMy aapa, y4acTBYeT B
perynsiuum KieTo4yHoro
AefeHna u 3awmuiaeT
reHeTU4ecKnm matepuan.




MexaHU3M TpaHCNopTa BeLL,EeCTB Yepe3 A4epHYI0 060/10UKY

OcHOBHbIe 3Tanbl nepemMeleHnd MoJieKys 4epes A0epPHble NMopbl

CuHTE3 U
Mogundpumkaumnsa
MPHK u pPHK

B A4pe

Bbixog MPHK
aKCropT n pPHK B
LuTonnasmy

Perynauusa
AIMnopT 6enkoB C
TpaHcnopTa:

AO0EPHbIM CeneKTUBHOCTb
MMnopT MMMNOPTWUHDbI,
NTOKaJMM3aUuNOHHbIM N KOHTPOJ1b

9KCMNOPTUHBI,
CUrHanom
Ran-GTP




OcHoOBHble PU3NKO-XUMUYECKNEe U MopdosiornyeckKkue
CBOMUCTBA AApbILUKa

CTpYKTYpHbIi cOCTaB

AQpPbIWKO coaepXuT
punbéocomanbHyto OHK,
punbocomanbHyto PHK n 6enku,
Takune Kak HyK1eOJINH U
bnbpunnsapuH, obecneunsaroLme
ero yHKuunu.

TpaHCKpUnNuUOHHanA
aKTUBHOCTb

9T0 ogHa M3 caMbIX aKTUBHbIX
KIETOYHbIX 30H C BbICOKOM
CKOpoCTbto cuHTe3a pPHK,
Heob6xoamMmMon Ansa obpasoBaHUs
pubéocom.

Pa3smep un KonuyecTBo

OnameTp saapblika 06bl4HO 1-3
MKM, @ UX YNCNO BapbupyeT B
3aBMCMMOCTM OT TMNa KJIETKN N eé
MeTabonM4yecKom akTUBHOCTW.




KoMnapTMeHTanusauua agapbilika no GpyHKUMam

du6pUNNApHbIN LEHTP

ITOT LLEHTP COAEPXUT y4acTKu
pubocomanbHon AHK 1 aBnsetca mectom
nHUUmaummn cnHtesa npe-pPHK,
obecrneynBas NepBUYHbIN 3Tan CO3haHus
pnéoCcoMm.

MnoTHbIN PN6PUNNAPHDBIN
KOMMOHEHT

30Ha aKTMBHOIO CUHTE3a N 06pPabOTKM
npe-pPHK, roe npoucxoant nepenyHas
0o6paboTka n mogmdukaums
punbocomarnbHbix PHK.

FpaHyn;l PH bl KOMMOHEHT

MecTo cO60pKM pU6OCOMHDbIX
npeacyobeamHuL, KoTopble 3aTeM
3KCNOPTUPYHOTCA B LUTONIA3My ANa
AanbHenwen c6o0pkn pubéocom.




AApblwKo ABNgeTcA
OCHOBHbIM LIEHTPOM
TpaHckpunumn pPHK u
CcH60pPKN pUOOCOMHbBIX
cyobeamMHUL AN KNEeToYHOoro
6enKoBOro CuHTE3a.

[TOMUMO CUHTE3a pUboCOoM,
AAPbILWKO YY4acTBYeT B
perynsumm KNneTo4yHoro
LiMKa n oTBeTe Ha
KNEeTOYHbIN CTPecc.

OyHKUWOHaNbHaA cneuuannsauua aapblllKa

N3meHeHnss popMbl U
pa3MepoB sgpblKa
oTpaXkatoT MeTaboSIMYECKYHO
aKTUBHOCTb U COCTOSIHWNE
KNeTKW, BNNAS Ha NpoLecchbl
cTapeHusa un anonTosa.




CpaBHUTeNbHbIE pa3Mepbl aapa U AApbILlKa B
YyesioBeYEeCKMUX KNneTKax

PasmMepsbl aapa v aapbillka B pas/IMyHbIX YenoBevyeCcknX KneT

Paamepbl AApblllKa KOPPENNpYrT C
MHTEHCUBHOCTbIO 6€/IKOBOr0 CUHTE3a KJIETOK,
oTpa)kas PYHKLMOHANbHYO HarpysKky.

Bonee KpynHble A4pbILWKN XapaKTepHbl AN
KN1eTOK C BbICOKOW TPaHCKPUNLUNUOHHOW
aKTUBHOCTbO, TAKNX KaK HEUPOHbI U NeYEHOUHbIE
KNEeTKMU.
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NCTOYHUK: nccnegoBaHnsa KNeToyHom éuonormu, 2023




AApbILIKOBbIE OpraHU3aTopbl: XPOMOCOMHDbIEe
AoMeHbl pPHK-reHoB

AApbILKOBbIe OpraHM3aTopbl AKTUBHOCTb A4PbILLUKOBbIX

NpeacTaBnsaoT cO60M opraHu3aTopoB onpefenseT
crneunduyeckume y4acTku Y yenoBeka 3TM y4acTKM KOSIMYECTBO M pasMep ﬂ

XpOMOCOM, rge NTOKAaNIM30BaHbl Ha MATOMN AApblLLEK, HANPAMYHO BUSASA

COCpPeAOoTOYEHbI KNacTepbl nape ayTocoOM — XpoOMOCOMax Ha UHTEHCUBHOCTb CMHTE3a Y PV ——
reHoB pPHK, oTBeyvatowmne 3a 13,14,15,21 n 22, 4TO BaXXHO PUOOCOMHbIX CYy6begnHUL, B

dhopMUpoBaHue aapblLllKa B ANSA opraHusaymm KIeTKe. XPOMOCOMHBIX AOMEHAX

KJIeTKax yenoBeka. 6MOCUHTE3a PUOOCOM. MOTyT OTpaXaTb
(bYHKLUMOHaNbHble CABUIMN B

KNIETOYHOW aKTUBHOCTU U
cnyXaT MapKepamu
BO3PACTHbIX U
NaToNOrMYecKmx NpoLLECCOB.




[Tpoueccbl CUHTE3a U COOPKMU
PPHK B agpbillke

TpaHckpunuua u npoueccuHr npe-pPHK

B agpblllike HaunHaeTcs cuHTes npe-pPHK, koTopas
3aTeM noaBepraeTca C/I0XXHOMY NPOLLECCUHTY C y4YaCcTUeM
6onee 200 6enkoB 1 Manbix agepHbix PHK. 910

obecneymBaeT obpasoBaHme 3penbix pPHK — 18S, 5.8S u
28S.

C6opka pub0COMHbIX CYy6beanHuL,

[locne dpopmupoBaHus 3penbix pPHK nponcxogut cé6opka
ManbIX 1 60/bLLUNX PUOOCOMHbIX CyOobeanHUL,
obecneymnBatoLnx apPEKTUBHbIN OENKOBbIN CUHTES B
LuuTonaasme. 3ToT NpoLecc OCO6EHHO aKTUBEH B
9MOpPUNOHAbHbIX U ONYXONEBbIX KETKax.
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CpaBHeHue CTPYKTYpbl n GyHKLUN aapa U aApbiLLKa

Kputepun Aapo Aapbiwko

CpaBHUTeNbHas Tabnuua XapaKTepuUCTukK aapa um MeM6 .

eMOpaHHbIN
AAPbILLKA MO OCHOBHbLIM NMPU3HakKaM CTPOEHUA U > [1BoinHass MembpaHa OTcyTCTBME MEMOpPaHDI
(byHKLI,MM cTaTyc

OcHOBHOM

AHK, 6enku, xpoMmaTuH pAHK, pPHK, 6enku
COCTaB

XpaHeHue n nepegava
OCHOBHble . CuHTe3 n cbopka
Fl,u,po OoTBEe4Ha€eT 3a NreHETU4YECKYHO peryadauuio, (YHKLMM reHeTn4ecKoun DUE0COM
Torga Kak a4pbllLUKO crneunaim3npyeTcAd Ha nHpopmMauum
NPON3BOACTBE PUOOCOM, AEMOHCTPUPYS

B3aMMOZOMNOJHAOLLNE PYHKLUN.

OnbpUNNAPHLINA U

Hanunuwne XpPOMOCOMbI, >
rpaHyNApHbIN

CTPYKTYP Kapuornnasma
KOMTMOHEHTb!

Campbell & Reece, buonorusa aykapuot, 2019




YBennyeHue yncna u pasmMepoB
AApbllLIEK HEMOCPEeACTBEHHO CBA3aHO
C arpecCMBHOCTbIO U CTEMNEHbIO

3/10KaYeCTBEHHOCTU OMyXOseBbIX
NpoLeccoB, YTO AenaeT AApPbILKO
Ba)HbIM MapKepoM AMarHOCTUKMN.

NnayMeHTOB C OHKONIOrMYeCKUMM 3aboneBaHUS MM
AEMOHCTPUPYIOT 3aMETHYIO runepTpoduio aapbiLlek,
YTO oTpa)<aeT noBbiweHHY0 pPHK-CcUMHTeTUYeCKyIo
aKTUBHOCTb OMNyX0ONeBbIX K/1ETOK.

XXypHan kneto4yHomn 6uonorun, 2022




CoBpeMeHHble MeToAbl uccnepoBaHus aapa u AApbiLLKa

ANeKTPOHHAsA MUKPOCKONUS B U3YUYEHUN dnyopecueHTHast MapKMPOBKa U
YNbTPACTPYKTYpPbI WMMYHOIMCTOXUMMUS

Bbicokoe pa3pelueHne 3n1eKTPOHHOro MMKpOCKona Ncnonb3oBaHue cneum@uyeckmx aHTUTEN K HYKJTEOSTNHY U
No3BOJISIET AeTallbHO paccMaTpuBaTh siAepHble Nopbl, bnbpunNNApuHy NO3BONAET BU3yannM3npoBaTb AUHAMUKY

XPOMaTWH 1 1APbILLKOBbIE KOMMOHEHTbI, BbISAB/AA AApbILWKA B HOPME M NaToNIOrnK, YTO MOMOraeT BbIABNATb
CTPYKTYPHble UBMEHEHUS HAa MOJIEKY/IAPHOM YPOBHE. aHoOManuu Npu nenkosax n Apyrux saboneBaHUsX.




da3bl KJ1IeTOYHOrOo UNKJ1a U IBMEHEHUA B A4pe

UHTepda3sa NMpodasza Muto3a Tenogasa muto3sa Perynauus

AKTUBHasA pa3a XU3HeaeAaATebHOCTH HaunHaeTcs KoHaeHcauums XpoMOCOMbI AlecnnpannayroTcs, Benkun UMKANHbI U KNHa3bI

K/IEeTKW, B TeYEHME KOTOPOM XpOMaTUHa B XpPOMOCOMbI, AAPbILLKK hopMUpPYIOTCA HOBbIE siApa U yrpaBasoT nepexogammn Mexxay
npoucxoanT pennukaums AHK u ncyesatoT, aJepHasa o6osio4Ka AAPbILKK, KNTETKa roTOBUTCH K dasamu, obecrneuynBast KOppeKTHoe
NOAroTOBKa K [e/IeHN0, COXPaHsieTCAa | HauMHaeT pacnajaTbCes. 3aBepLUEHUIO AeNeHus. BOCCTaHOBJ/IEHNE CTPYKTYPbI sapa U
N QYHKLMOHUPYET SAPbILIKO. AapbILIKa.




BupoBblie Pa3/INind A4pbilleK B KJieTKaX pPpa3/IN4HbIX OpraHu3amoB

Y 60NbLUMHCTBA XXMBOTHbIX B pacTuTenbHbIX KNeTKax Y NpoCTeNLLMX U APOXIKEN

KNEeTOK, BK/IHoUYas Ye0BEKa, (Hanpumep, NyKoBULa, BUAHbI 3HaUNTENbHbIE

KaK npaBuio, NpUcyTCcTBYeT hacosb) SApbILLIEK MOXET pasnnunsa; aMébbl UMEOT

OZIHO KpYMnHoe AApPbILLKO, 6blTb HECKOIbKO B OZIHOM rMraHTCKue AApbIWKM

oTpakatolliee ypoBeHb pPHK- Aape, YTo CBA3AHO C C/TOXKHOW (DOPMbI, @ APOXXKU

CUHTE3MPYHOLLLE aKTUBHOCTM. pasHoobpasnem — KOMMAaKTHbIE,
CTPYKTYPHbIX DYHKLINA U oTpa)katolme aaanTaumio K
bursnonornyeckom crieydpuyecknM ycrnoBusm
aKTMBHOCTbHO. XXUBHU.




Peakuusa agpbillKa Ha cTpecc
U npoueccbl cTapeHus

[1py orpaHn4YeHnn NuTaTebHbIX BELECTB N CTpeccax
pasMepbl AApblLlKa YMEHbLIAKTCA, YTO
cConpoBOXAaeTcsa CHMXXeHneM cuHTe3a pPHK u
3aMefsIeHMeM o6L,Eero KJ1eTo4YHoOro MetTabonnama.

AKTuBaLua 6enka p53 npu noBpexaeHUsX BeAET K
N3MeHEHNAM MopdOoornm sapblllka U YCUITEHUIO
CUrHanoB anonTos3a, genas A4pbllKo MHAWKATOPOM
KN1IeTOYHOro CTapeHusa U cTpecca.




OpOoHTUPHDbIE UCcCceaoBaHUA 3HAYMMOCTHU AAPDbILLKA
B 6uonorum u MmeauunHe

AKTUBHOE N3y4yeHune CBA3U
AApbIlIKa C pa3sBUTUEM
OnyxoJien BbIABWUIIO €ro poJib
B perynsiuum énoreHesa
PU6OCOM N KNIETOYHOro
pPOCTa, OTKpPbIBas HOBbIE MYTH
ANA Tepanuu.

N3yyeHne PyHKUUN SapbllLKa
B HeMpoereHepaTUBHbIX
3aboneBaHUSX, TaKUX Kak
60ne3Hb [MapkKnHcoHa u
Anburenmepa, nokasasno ero
yyacTue B rnaTtoreHese u
noTeHuman gns
ANArHOCTUYECKUX MapKepoB.

OTKpPbITNE HOBbIX 6EMKOB U
Manbix PHK agpbiwka
N3MeHAeT NpeacTaB/iIeHNs O
ero posu B perynauuu
reHeTU4eCcKon aKTUBHOCTU U
KNeTOYHOro roMmeocTasa.

[lepcnekTnBbl NPUMEHEHMUA
MOJIEKYNSIPHbIX BUOMapKEpPOB
AApblIlIKa 3aK/1K04aloTCA B
paHHen AnarHocTuke
OHKOJIOTMYECKUX U
HenpoaereHepaTUBHbIX
3aboneBaHumn, yny4llas
NPOrHO3 U NleYeHme.




3aK/iloueHue: 3HadYeHue aapa w
AAPbIWKA ANA KIeTKU U opraHu3ma

AApo 1 AAPbILWKO ABNAKTCSA LLEHTPaNbHbIMU CTPYKTYPaMU KNETKM,
obecrneymBarOLLMMN HacNeaCTBEHHOCTb U CUHTE3 6enka. Ux
(YHKLMOHaNbHOE COCTOSIHME OTPaXKaeT 3/10POBbe KNETKU U

OpraHnu3ma B LIEJIOM.




