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ABSTRACT: Biological systems are characterized by their structure, order
and organization, and bring together components that give them com-
plete, dynamic balance, self-regulation and genesis (ontogenesis and
phylogenesis) based on genetic information inherited or acquired in
relation to the environment. Genesis is the process of birth and the
formation of a being and it is one of the fundamental characteristic of
the living organisms. Reproduction of living organisms can be asexual
— without fecundation and sexed — which occurs after the formation
and fecundation of gametes, Charles Darwin calling it ,the great law
of nature.”
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Sistemele biologice se caracterizeaza prin structurd, ordine si organi-
zare si reunesc componente care le dau integralitate, echilibru dinamic,
autoreglare si geneza (ontogeneza si filogeneza) pe baza informatiei gene-
tice mostenite sau dobandite in relatiile cu mediul. Geneza este procesul
de nastere si de formare a unei fiinte si reprezintd una dintre insusirile
fundamentale ale organismelor vii. Reproducerea organismelor vii poate fi
asexuata- fara fecundatie si sexuatd- ce are loc dupd formarea si fecundatia
gametilor, Charles Darwin numind-o: ,marea lege a naturii”.

Teoria celulara elaboratd in 1838 (M. Schleiden) — 1839 (Th. Schwann)
defineste celula ca fiind unitatea structurald si functionald a organismelor
vii, fiind alcatuitd din trei componente principale: membrana, citoplasma
si nucleul. Aceasta a permis cunoasterea rolului spermatozoizilor si ovule-
lor in transmiterea caracterelor ereditare inci din 1860. In 1868, E. Haeckel
emite ideea cd nucleul celulei este raspunzator de ereditate.

Aparitia geneticii ca stiinta a ereditatii si variabilitatii s-a realizat prin
observatii corecte privind transmiterea ereditara a unor caractere, iar fun-
damentarea geneticii ca stiintd a fost realizatd de Gregor Mendel in 1865,
care a folosit pentru studiul fenomenului ereditatii metoda hibridologica
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cu ajutorul cdreia a observat transmiterea la descendenti a diferitelor carac-
tere si exprimarea fenotipica a acestora.

El a introdus conceptul de factor ereditar si a formulat legile ereditatii:
legea puritatii gametilor si legea segregarii independente a caractere-
lor. De asemenea, Charles Darwin a demonstrat importanta biologica a
variatiilor ereditare in evolutie.Cateva decenii mai tarziu, se descopera
cromozomii, mitoza (W. Fleming, 1879) si meioza (E.van Beneten, 1883).
Comportamentul ,,mendelian” al cromozomilor in meioza si fecundatie a
confirmat ipoteza cd ei contin factorii ereditari.

fn prima jumitate a secolului al XX-lea, cercetirile din domeniul
geneticii se dezvolta: in 1900, Hugo de Vries, G. Correns si E. Tschermakre
descopera legile medeliene si contureaza ideea cd ei sunt purtatorii ere-
dititii. in anul 1903, americanul B. Sutton este primul care presupune ca
genele sunt parti din cromozomi si explica legile lui Mendel pe baza studi-
ilor sale asupra cromozomilor, fiind primul care a realizat o legdtura intre
citologie si geneticd. In anul 1909, W. Johansen a introdus notiunea de
gena, sinonimad cu cea de factor ereditar.

Thomas Hunt Morgan si colaboratorii au formulat teoria cromozomala
a ereditatii,demonstrand practic ca genele sunt localizate linear in cro-
mozomi, pozitia unei gene pe cromozom a fost denumita locus genic, iar
genele alele se gasesc in loci omologi din aceeasi pereche de cromozomi.
Intre cromozomii omologi are loc un schimb echivalent de fragmente, pro-
ces denumit crossing-over. Morgan pune astfel bazele citogeneticii, care
studiaza ereditatea la nivel celular. Premiul Nobel pentru rolul cromozo-
milor in ereditate a fost atribuit lui Morgan in anul 1933.

Cromozomii sunt structuri permanente din nucleul celulei care
au forma diferitd in functie de faza de activitate a celulei, inainte de
diviziunea celulard; cromozomii au forma de filamente sau granule de
cromatina, iar in timpul diviziunii,se condenseaza si sunt formati din
cromatide unite prin centromer si sunt usor de observat si numarat.
Numarul de cromozomi este caracteristic fiecarei specii, este acelasi
la toti indivizii speciei si se numeste cariotip, este prezent in celulele
somatice diploide (au doua seturi de cromozomi — unul matern si
unul patern) fata de celulele de reproducere haploide care au un set
de cromozomi numit si genom. Rolul cromozomilor consta in trans-
portul materialului genetic de la parinti la descendenti prin fecundatia
gametilor formati in meioza si de la celula mama la celulele fiice prin
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mitoza. Ei participa si la mecanismele de variabilitate prin procesele de
recombinare mutageneza.

In deceniile cinci si sase din secolul al XX-lea incepe era geneticii
moleculare sau era ADN, prin descoperirea rolului genetic al ADN-ului
de citre O. T. Avery si colaboratori, in 1944. in anul 1953, G. B. Watson,
F.Crick si M. Wilkins descoperd structura moleculard a ADN-ului si forma
sa de dublu helix. In elaborarea modelului structurii ADN, ei s-au bazat
pe studiile difractiei cu raze X a moleculelor de ADN, precum si pe ana-
lize chimice. Acest model reprezinta cea mai mare descoperire a biologiei
moderne, pentru care au primit premiul Nobel in 1962. Acizii nucleici
sunt substante macromoleculare, de doua tipuri: acid dezoxiribonucleic
(ADN) si acid ribonucleic (ARN), formati din unitdti numite nucleotide,
fiecare cu trei componente: o bazd azotata purinica (adenina-A/guanina-G)
sau pirimidinica (citozina-C/timina-T/uracil-U), o pentoza (dezoxiriboza-
ADN si riboza-ARN) si un radical fosfat (care face legatura intre nucleotide
prin legdturi covalente). Prin legarea nucleotidelor intre ele, se formeaza
o catena (lant) continud, ce reprezinta structura primara a ADN-ului.
Structura secundard a ADN-ului, este formata din douad catene polinucleo-
tidice, legate intre ele prin bazele azotate, prin legaturi de hidrogen in mod
complementar: o bazad purinicd se uneste cu o baza pirimidinica: A=T/
T=A si C=G/G=C. Cele doua catene ale ADN-ului sunt antiparalele: una
cu orientare 5'-3’ si 3’-5’ si sunt rasucite una in jurul celeilalte si amandoua
in jurul unui ax comun.

Rolul ADN-ului este de a controla activitatea celulei datorita genelor
pe care le contine prin doud procese: replicatia (functia autocatalitica-
dublarea fiecirei molecule de AND inainte de diviziunea celulard este
mecanismul esential al reproducerii viului) si sinteza proteinelor (functia
heterocatalica-realizata dupa schema: ADN-> ARN ->Proteine — dogma
central a geneticii).

ADN-ulreprezintd informatia genetic (contine gene) la toate organis-
mele vii cu exceptia unor virusuri care au ca informatie genetici ARN-ul.
Informatia ereditard este codificatd cu ajutorul unui alphabet ,,nucleic”, ce
are patru litere: A, T, G, C, cu ajutorul carora se da sens functiei genei, la
fiecare triplet de nucleotide numit codon, un aminoacid intra in structura
unei proteine.

Ordinea specific aminoacizilor din structura unei protein este deter-
minata de ordinea nucleotidelor din ADN.



514 | Camelia POPA

In anul 1965, F.Jacob si J. Monod primesc Premiul Nobel pentru stu-
diul in reglarea genetica a sintezei enzimelor, iar in 1968,H. G. Khorana
este distins cu Premiul Nobel pentru descifrarea codului genetic. Albert
Claude, Christian de Duve si George Emil Palade primesc Premiul Nobel
in 1974 pentru studiul ,,Structura si organizarea celulei”. Palade este unul
dintre pionierii elaborarii tehnologiei electrono-microscopice — a pus la
punct tehnica fixarii, legdndu-si numele in mod deosebit de ribozomi, care
poarta si numele de ,,granulele lui Palade”, avand contributii in explicarea
mecanismului sintezei proteinelor de secretie celulara, permeabilitate vas-
culard si biogeneza membranelor.

Intre anii 1960-1980, se dezvolti genetica medicald cu o pondere tot
mai importanta in practica medicala. fn197s, se descopera structura genei.
Gena este un segment de nucleotide din ADN sau ARN, care determina
sinteza unei proteine din aminoacizi sau sinteza unei alte biomolecule,
in doua etape: transcriptia si translatia. Toate organismele vii sunt carac-
terizate prin existenta unor programe genetice, de la cele mai simple, de
exemplu: bacteriofagul MS2, care are dimensiuni extrem de mici, fiind
alcatuit din numai 4 gene, celula bacteriana are cateva mii de gene, celula
plantelor evoluate are aproximativ 26 mii de gene, iar la mamifere exista
cateva zeci de mii de gene (13 mii la drosofila si 18 mii la un vierme).

Dezvoltarea geneticii moleculare (1980-2003)in urma descifrarii
~-mesajului” genelor, analizei mutatiilor, expresiei genelor umane si teh-
nicilor de inginerie genetica, a produs o veritabila revolutie in biologie,
deschizand calea intelegerii unor mecanisme, cum sunt: originea vietii,
evolutia, speciatia, diferentierea celulara si morfogeneza, senescenta,
organizarea si funtionarea unor sisteme de organe, mecanismul bolii
canceroase. Ele au invadat toate sectoarele biologiei, iar in cadrul gene-
ticii umane s-a dezvoltat genetica medicald, medicina anilor ’9odevine o
medicind moleculara, abordind domeniul mecanismelor moleculare de
producere a bolilor. Proiectul genomului uman (PGU) a fost initiat in 1990,
in doudzeci de centre din 6 tdri, a avut ca obiectiv identificarea, localizarea
si determinarea functiilor genelor ce alcdtuiesc genomul uman si a fost
finalizat in 2003-2007, inaugurand era genomicii. Cariotipul uman este
format din 46 de cromozomi (44 autozomi + 2 heterozomi - x,y). Genomul
uman din 24 de molecule de ADN diferite (22 de autozomi +x +y) contine
aproximativ 22.000 de gene, ce codificd proteine si sunt secvente numite
exoni (secvente codante 1,1% si necodanteo,9%)din ADN-ul genic (2%),
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restul fiind reprezentat de ADN-ul extragenic-repetitiv (98%), care nu
codificd proteine. Secventa genomului uman este identica la 99,9% dintre
oameni, dar diferenta de 0,1% face ca fiecare om si aibd o secventd unicad
de nucleotide. Variatiile individuale ale structurii genomului determina
variabilitatea umana si dau informatii despre evolutia si raspandirea speciei
umane.

Importanta cunostintelor de genetica in teoria si practica medicala se
referd la determinarea factorilor genetici ce participd la realizarea structu-
rilor si desfdsurarea functiilor organismului; ei actioneazd in orice organ
si in fiecare etapa a vietii. Se cunosc peste 10.000 de boli determinate
sau conditionate genetic ce afecteaza cam 5-8% dintre nou-ndscuti si cam
30—40% dintre indivizi in tot cursul vietii. De aceea este necesara stabilirea
unui diagnostic genetic, a riscului genetic, a sfaturilor genetice, efectuarea
de teste genetice si realizarea profilaxiei bolilor genetice prin screening
genetic populational, prenatal, postnatal si familial. Pe plan terapeutic,
tehnicile de ADN recombinat au dus la obtinerea unor noi mijloace si
solutii terapeutice prin fabricarea industriald a unor proteine umane cu
valoare terapeutica (insulind, interferon); prin sinteza unor inhibitori ai
transcriptiei genelor mutante se incearca blocarea functiondrii acestora
sau a genomurilor exogene a unor virusuri; din 1991, a devenit operationala
terapia genicd ce constd in fabricarea si introducerea unor normale in celu-
lele somatice ale unor bolnavi cu afectiuni genetice (boala canceroasa, boli
infectioase, boli cardiovasculare).

Dezvoltarea cercetdrilor de inginerie genetica a facut posibila obtinerea
de plante si animale transgenice, care dobandesc insusiri noi, de exemplu:
plante de soia rezistente la ierbicide, obtinute prin transferul genelor ce deter-
mind rezistenta la ierbicide de la porumb; obtinerea de animale si organisme
reprogramate genetic, in programele de ameliorare a animalelor domestice:
iepuri, oi §i porci transgenici, la care s-a transferat gena hormonului de
crestere; prin clonare genetica este posibila multiplicarea unui individ valo-
ros intr-un numadr mare de copii din conservarea spermei si a embrionilor in
azot lichid si fecundare invitro; biotehnologiile moderne utilizeaza bacterii,
drojdii, culturi de celule vegetale si animale pentru fabricarea de substante
specifice utile economic (proteine alimentare si furajere, aminoacizi, enzime,
vitamine, antibiotice, hormoni, vaccinuri, solventi, combustibili).

Prin aplicarea metodelor de clonare moleculara s-au realizat colectii
de clone de ADN provenite dintr-o anumita sursa: ADN genomic (nuclear)
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sau ADN complementar (ADN c). Aceasta colectie se numeste banca de
gene in care se stocheazd fragmente de ADN clonate sau biblioteca de
gene de unde o0 anumita gena sau fragment de ADN pot fi obtinute pentru
a fi studiate sau folosite. S-au creat banci cu clone de ADN uman sau de la
alte organisme. Compararea (idenficarea) clonei cu gena dorita se face cu
ajutorul unor tehnici de identificare care utilizeazd fie sonde oligonucleo-
tidice, fie anticorpi care evidentiaza proteina codificata de gena cercetata.
Clonarea ADN-ului se face in scopul obtinerii unor cantitdti suficiente
pentru studiile de analizd structurald si funtionald sau pentru obtinerea de
proteine folosite in scop terapeutic sau economic.

Bibliografie:

[1] Covic, Mircea;Stefdnescu, Dragos; Sandovici, Ionel, Geneticd medicald,
Editia a II-a, Editura Polirom, Bucuresti, 2011.

[2] Diculescu, Ilie;Oniecescu, Doina; Benga, Gheorghe; Popescu,Laurentiu,
Biologie celulard, Editura Didacticdsi Pedagogica, Bucuresti, 1983.

[3] Raicu Petre, Stoian Veronica, Gene si cromozomi, Editura Stiintificdsi
Enciclopedica, Bucuresti, 1989.

[4] Toma, Constantin;Zanoschi, Valeriu, Morfologia si anatomia plantelor culti-
vate, Editura Ceres, Bucuresti, 1985.

[5] http://www.math.md/stireal/biologie/candidat/diviz_celular.pdf



