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Szerkesztette: Vizkievicz Andras

A genetika a génekkel, az oroklédéssel foglalkoz6 tudoméany. Az 6roklédés soran a sziilok
tulajdonsagai tovabb adddnak az utddokba.

A genetika alapkérdései:
e Hogyan adédnak at a tulajdonsagok nemzedékrol nemzedékre?
e Milyen a molekularis szerkezete a genetikai anyagnak?
e Hogyan hatarozza meg a genetikai anyag az egyedek
tulajdonsagait?
e Hogyan valtozik a genetikai anyag? Hogyan alakulnak ki 4j tulajdonsagok?

A genetika részteriiletei

o Kilasszikus genetika (mendeli genetika): az egyedek szintjén vizsgalja a tulajdonsagok
atorokitését.

e Sejtgenetika: a  fénymikroszkoppal — megfigyelheté  kromoszémajellemzoket,
rendellenességeket vizsgilja.

e Molekularis genetika: a genetikai anyag molekularis szervezédését ¢s molekularis
miikodését vizsgalja.

e Populacié- és evoluciégenetika: a populaciék szintjén zajlé genetikai folyamatokat
vizsgélja; milyen osszetételii és hogyan valtozik a populaciok génallomanya, mi az
evolucid genetikai alapja?

e Alkalmazott genetika: az orvosi genetika, a modern allat- é¢s a névénynemesités, GMO.

e A géntechnologia a molekularis genetikai ismeretek alkalmazasat jelenti, amely a
genetikai anyagot molekularis szinten modositja (genetikai mérndkség, GMO).

A gé

A gén az oroklodés anyagi egysége.
o Klasszikus genetikai génfogalom: a gén egy tulajdonsag
kialakuldsat hatarozza meg.
e Molekularis genetikai génfogalom: elsé megkozelitésben, a gén a DNS molekula egy
szakasza, amely egy polipeptidlanc aminosavsorrendjét kddolja (tovabba vannak t-
¢s r-RNS gének).

A DNS miikodése alapjan lehet:

e struktirgén: olyan gén, amely RNS-be atirédhat:
e vagy egy polipeptidlanc aminosav sorrendjét hatdrozza meg,
e vagy az r- és t-RNS molekuldkat kodol.
e szabdlyozo6 régio, amely nem irédik at, a strukturgének mitkodését,
atirodasat szabalyozza (lasd operon).

A fentieken kiviil a DNS nagyrészt un. nem-kodold szekvencidkat — ,hulladék DNS-t” —
tartalmaz. Ezek ismétl6do, ismeretlen funkcioji vagy nem-kodold szakaszok. Az ember esetén
ez a genom kb. 90%-a (14sd molekularis genetika jegyzet).



Az ¢lovilag genetikai anyaga nagyrészt a DNS molekuléra épiil, ugyanakkor ismertek virusok
(retrovirusok, mint pl. HIV), melyek genetikai anyaga RNS.

Alapfogalmak

Genom: a haploid sejtek 1x—es genetikai allomanya, egy ivarsejt genetikai anyaganak
az Osszessége.

Kromoszoma alapszam (Kkromoszémaszerelvény): a fajra jellemz6 kromoszomak
egy sorozata (1x-es genom, haploid genom).

Haploid sejtek/szervezetek egy genomot (n) tartalmaznak (pl.: ivarsejtek, sporak,
mohak testi sejtjei, mohak, harasztok eltelepei).

Diploid sejtek/szervezetek  kétszeres (2n) genomot, azaz kettds
kromoszomaszerelvényt tartalmaznak (pl.: altaldban a testi sejtek).

Poliploid sejtek tobbszoros kromoszomaszerelvényt tartalmaznak (pl.: a termesztett
novények egy része).

Az allél (génvaltozat) a kromoszoma egy adott szakaszan (16kuszan) elhelyezkedd gén

ooooo

variacidja.

A diploid élélények a testi sejtjeikben homolog kromoszomaparokat hordoznak — egy apai,

erevr

Homozigéta egyedben adott két allél teljesen azonos, jelolésiik: AA vagy aa.
Heterozigota egyedben adott két allél kiilonbozik, jelolése: Aa.

Gene loci Dominant
A leggyakoribb allélt, in. vad tipusinak, aj valtozatot, un. 5 - e
mutans allélnek tekintjiik. (S — (1 Eo—
C3C W [T [T D
Az allél lehet dominans (A) vagy recessziv (a). P ? Rosennive
e A dominans — uralkod6 - allél hatasa elnyomja a e . B:"e‘e
recessziv allélt, akkor is kifejezddik, ha egy allél van Homozyg ve -
jelen heterozigdtakban, vt akele _revasetvs lela

a recessziv — lappango6 - allél csak parban — homozigota formaban - tudja kifejteni
hatasat.

Kodominancia estén mindkét allél kifejezodik, nem nyomjak el egymas hatéasat. [lyen
pl. az emberi vércsoportoknal figyelhetd meg. Az "A" vércsoportért felelds allél és a
"B" vércsoportért felelds allél egyszerre is képes kifejezddni, ekkor "AB" vércsoport
alakul ki (vagy még ilyen az MN vércsoport 6roklddése).

Genotipus: a jelleg létrehozasat biztositd genetikai szerkezet, a tulajdonsag
meghatarozasanak az anyagi alapja, a DNS adott szakaszanak mindsége, lehet
homozigota dominans, vagy recessziv, ill. heterozigota.

Fenotipus: a lathaté megjelenési forma, a megfigyelhetd tulajdonsagok 0sszessége.

Tulajdonsag Fenotipus Genotipus Allel Gén
Viragszin Bibor AA (homozigéta A (dominans)  Viragszin
(dominans) dominans) gén (a)

Aa (heterozigéta)

Fehér aa (homozigéta  a (recessziv)
(recessziv) recessziv)



Emberi DNS., emberi gének

Az emberi genom a petesejt vagy himivarsejt teljes genetikai tartalma, amely hozzavetdleg
3 milliard DNS bazisparbél all. Kb. 21 000 gén van a human genomban. A fehérjekodot
ténylegesen hordozo6 exonok a teljes szekvencianak csupan a 1,5 %-at adjak.
Az Osszes ,,hasznos” informaciot, kb. 10 %-a hordozza a DNS alloméanynak, amely tartalmazza
e tchat az exonokat 1,5 %,
e at-és rRNS génjeit,
e tovabba a gén kifejezddését szabalyoz6 DNS szakaszokat (pl. promoter, operator
régio).
2 embernek 0,1 %-os eltérést mutat a DNS szekvencidja, tehat az egyezés 99,9 %-os. Azaz
1 000 000 bp koziil atlagosan 1000 kiilonbozik.

A genomika

Szemben a genetikaval, amely egyes tulajdonsagok oroklésével, egyes gének szerkezetével és
mikodésével foglalkozik, a genomika targya az él6lény génjeinek, illetve DNS-ének
Osszessége, a genom vizsgalata. A genomika tehat vizsgalja az egyes genomok szerkezetét,
a gének eloszlasat, szamat, méretét, a génnek nem tekinthetdé DNS-szakaszok szerkezetét,
elhelyezkedését ¢€s biologiai szerepét, illetve 0Osszehasonlitja a kiilonb6zé genomokat
egymassal.
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A mitozis o)
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e Szamtarté vagy fonalas osztodas.

e A mitdzis a testi sejtek osztodasi, ill. keletkezési modja, ndvényeknél EZ
¢s allatoknal egyarant. Tovabba noévényeknél az ivarsejtek is ,
mitozissal jonnek létre. ®

e Csak eukaridétikra jellemzo. i

e Minden mitozis utan két utodsejt keletkezik, melyek genetikailag i
azonosak egymassal és az anyasejttel (mutaciotol, mésolasi hibaktol / %M(
eltekintve). t &

e Genetikai szempontbol legfontosabb eseménye az, hogy a két €
kromatidabol all6 kromoszémak kromatidai (DNS kettds hélixei) az
osztodas soran szétvalnak, majd az utddsejtekbe kerililnek. Az z 7
utddsejtekben tehat ismét egy kromatidabodl (egy DNS kettds hélixbol) i 7Y (1\.
allo, de wvaltozatlan Kkromoszéoma szama kromoszoma készlet Y A/
talalhato. .
Részleteket lasd sejtmag jegyzet. T2 O

\ ¢ $

Meidzis DY Ve

e A meiozis az allati ivarsejtek, novényi, ill. gombasporak termelésére specializalodott
diploid sejtek osztédas tipusa.

e A meidzis soran egyetlen diploid anyasejtbdl 4 haploid utédsejt keletkezik.

e Az utodsejtek kromoszomaszama - ezaltal genetikai informéciotartalma - pontosan fele
az anyasejtének (szamfelezé sejtosztodas).

e A keletkezett négy haploid utddsejt informaciotartalma egymastol kiilonbozo.



A meiézis két foszakaszra bonthato:

e az els6 osztodasi szakaszban a homolég kromoszomaparok tagjai szétvalnak
egymastdl ¢és kiilon utddsejtbe keriilnek, mialatt a testvérkromatidak még egyiitt
maradnak (szamfelezés).

o A masodik osztodasi szakaszban a testvérkromatidak valnak szét egymastdl, igy az
utodsejtek kromoszémanként egy DNS kettds hélixbol allo, de az anyasejthez képest
fele kromoszémaszamu kromoszomakeészlettel rendelkeznek.

A meiozis elsé szakaszanak profazisaban a homolog kromoszomak kromatidai kozott
atfedések, torések, majd szakasz — gén - Kicserélédések kovetkezhetnek be. Ennek a
folyamatnak, az atkeresztezédésnek (crossing over) az eredménye az intrakromoszomalis
rekombinacio.

A rekombinicio soran a tulajdonsagokat kialakito genetikai tényezok ujrarendezdédnek,
igy 0j génkombinaciok a sziiloktol eltéro fenotipusokat eredményeznek.

Heterozygous (Tt) cell from
a tall plant

Elso foszakasz

Profazis I:

e Leptotén — a kromoszémak vékony fonalként lathatéva valnak. 1) Chromosomes replicate

o Zigotén — homolog kromoszomak hosszuk mentén part e i m I
alkotnak, igy egy komplexet 4 db. kromatida alkot. /4 a )

e  Pahitén — a kromoszomak megvastagodnak, megrovidiilnek. 2 ) Homologues. \ -

o Diploten — atkeresztezédések (kiazmak) jelennek meg a dijl‘;h ey /<
kromatidak kozott. A torések kovetkeztében a ﬂ(’ T
homologok egyik kromatid4jaban _ _ ‘\(i @\ i

L, i . 3 | Sister chromatids N N

kromoszomaszakaszok cserélodhetnek ki. e X A

e Diakinézis — a kromoszomak tovabb rovidiilnek, a maghartya et ‘ ,\‘ ™A
eltiinik. L G\ \VDAYD)

Four haploid cells

Metafazis I - a homolégok az egyenlitéi sikban rendezédnek, a
homolégok centromereihez az ellenkezd pdlushoz tartozo huzéfonalakhoz tapadnak.

Anafizis I - a homolég parok tagjai az ellenkez6 polusra jutnak (szamfelezés).
Telofazis I - kialakul sejtmembran, de DNS szintézis nincs!

Az elso osztédas redukcios, mert a kromoszomak szamat a felére, a haploid szamra (n)
csokkenti az utodsejtekben.

Masodik foszakasz

e Lényegében egy szabalyos mitozis.

e  Profazis II - megrovidiilt, haploid kromoszémaszamot mutatdé kromoszémak latszanak.

o Metafazis I1 - a kromoszomak az egyenlitsi sikba rendezddnek. A kromatidak szétvalnak.
e Anafazis II - A hiizéfonalak az ellentétes polusokra viszik a kromatidakat.

e Telofazis Il - Kialakul a sejtmembran, majd a magmembran. 4 haploid utédsejt keletkezik.
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A B C D,

A sejt teljes DNS-tartalma.

D;

A B C D

A sejt ploidiaszintje,

D.

tovabba a sejt

kromoszOomainak a szama.

A fenti grafikonok a meiodzis soran az egyes valtozok mennyiségét mutatja a sejtciklus, illetve

az osztodas egyes szakaszaiban. Emelt szintii feladat 2013 majus.

Az utddsejtek genetikai variabilitasa

A rekombinacio soran olyan haploid génkombinacié jon létre,
amely kiilonbozik a sziiloi génkombinaciotol. 2 féle rekombinaciot

kiillonbozetiink meg:

1. Intrakromoszomalis — kromoszoman beliili rekombinacio.

> Homologous

chromosomes

Chiasma

= Recombinant
> chromatids

A meiozis profazisaban torténik, a homoldég kromoszémak egy-egy kromatiddja kozott.

Az interkromoszomalis fliggetlen rekombinacid. Szintén az elsé fOszakaszban zajlik a
homolog kromoszomak véletlenszeri szétvalasanak készonhetden.
e Egy kromoszdémapar: 2 lehetdség van.

POSSIBILITY 1 POSSIBILITY 2
o Kettd kromoszomapar: 4-féle ivarsejt, X e W N
e harom kromoszémapar: 8-féle ivarsejt, 0
e N kromoszomapar: 2N féle ivarsejt johet
1étre. x Metaphase
of

meiosis Il

Ember: 23 par kromoszoma,
o 223x8.400.000 féle ivarsejt képzédhet.

1 2



A rekombinacié és igy az ivaros szaporodas az alapja a genetikai valtozatossagnak, a
populaciok genetikai diverzitasanak, amely az evolucio genetikai alapjat teremti meg.

Az ivaros

,veégtelen”

szaporodas soran az alabbi események a véletlenszerli tulajdonsagkombindciok
lehetdségét biztositjak:

e azivarsejtek véletlenszeru taldlkozasa,

e az atorokité DNS atrendezodése (rekombinacio),

e ahomoldgok szétvalasa,

o illetéleg a DNS szerkezetében beallo valtozas (mutacio).

Gregor Mendel (1822-1884)

A genetika tudomanyanak megalapitdja.

Kozépiskolai szerzetestanar.

Gondos keresztezési kisérleteket végzett a kolostora
kertjében 1857 és 1868 kozott.

Csupan néhany kiragadott tulajdonsagot vizsgalt.

Sok adatot gyiijtott, melyeket leirt, statisztikailag
értékelte az eredményeket.

Kerti borsoval dolgozott.

Sok véltozata van.

A novény ontermékenyité, de konnyen keresztezheto is.
Rovid tenyészideji.

Sok utodot hoz létre.

Az alabbi tulajdonsagokat vizsgalta:

Egyszerii
modszere.

1.

2.
3.

Borsdészem alakja, ami lehet kerek és szogletes, feliilete sima vagy rancos.
Borsoszem szine: sarga és zold.
A virag szine: bibor és fehér.
Hiively szine: zold és sarga.
Stb.

mendeli oroklésmenet megallapitasanak

Kiilonb6z6 tulajdonsagokat mutatd (pl. bibor €s fehér virdg) tiszta — homozigota,
egyforma egyedekbdl allo - vonalak kivalasztasa.

Az eltérd fenotipust vonalak keresztezése.

Majd az utédok egymas kozotti keresztezése.

A mendeli szabalyok hatterében az alabbi jelenségek allnak.

e A vizsgalt tulajdonsagot egyetlen gén két allélja hatirozza meg, melyek dominans-
recessziv viszonyban allnak.

e FEzen gén dominans allélja okozza az F1 fenotipust (bibor szint),

e arecessziv fenotipus (fehér virdgot) csak homozigota formaban jelentkezik.



Mendel magvarazata

e Az 0roklodést un. faktorok hatarozzak meg (ezeket ma géneknek nevezziik).

e Minden egyed egy faktorpart - azaz allélt - hordoz egy adott tulajdonséagra.

e Azivarsejtek képzddése soran a faktorparok — allélparok - tagjai szétvalnak egymastol, és
kiilon ivarsejtekbe jutnak, melyek igy az allélparoknak csak egyik tagjat hordozzak.

e Az ivarsejtek zigotava egyesiilése véletlenszerid, nem fligg a hordozott gének

természetétol.

Mendel szabalyai, torvényei § ﬂl )

A Mendel torvények tehat altalanos érvényiiek az élévilaghan minden daa

olyan él6lényre nézve, amelynek meidzisa van. /ﬁx x/\
A Y
| | ( )
\K/ '\__!/

ST
1. A gamétatisztasag szabalya D DD

Egy ivarsejt az adott tulajdonsagparbdl csak az egyik tulajdonsagot hordozza.

2. Az uniformitas torvénye (Mendel 1. tv.)

Két eltéré — pl. lila-fehér -, tiszta — homozigéta - sziil6i vonal
kozotti keresztezés elsé utédnemzedéke egyontetiien egyforma,
uniform (heterozigota).

3 Purple

P: AAxaa
lila fehér . ;; ! ! !'\w
G A a FLFLFLY

Fi: Aa lila
Fi-ben nem fejezdédik ki a fehér tulajdonsag, mert a bibor szin dominans, a fehér recessziv.

Egy domindns fenotipusu egyed genotipusat un. tesztelé keresztezéssel lehet megallapitani,
melynek soran egy recessziv fenotipusi — homozigota - egyeddel kell keresztezni.

Amennyiben a vizsgalt egyed

e homozigota, gy az utddok kizardlag dominans fenotipustak lesznek,
e azonban ha heterozigéta, akkor fele-fele aranyban kapunk dominéns, ill. recessziv
fenotipusu utddokat.

3. A reciprocitas elve

Az  els6  utddnemzedék  tulajdonsagai
fiiggetlenek attol, hogy a tulajdonsagot az apai
vagy az anyai vonal hordozta. Elvégezte a
reciprok — forditott - keresztezéseket is, €s
ugyanilyen eredményeket kapott.

FLFORLE FLFLRLS



Hogyan hatarozhat meg egy génvaéltozat egy szint?

gén (DNS) génvaltozat (DNS valtozat)
mRNS mRNS valtozat
fehérje (enzim) fehérje valtozat (hibas enzim)

T, "L

szin eléanyag végsé szinanyag nincs szinalyag szintézis

Szines virag Fehér virag

4. A szegregacio — hasadas - elve (Mendel 11. tv.)

gamétak
Az F) egyedeit tovabb keresztezve a masodik
utodnemzedékben mindkét sziilo
tulajdonsagai megjelennek 3:1 ardnyban.

Punett-tablaval kifejezve: /22X 722 =71 22 e

Az alabbi tablazatot tanulményozva megérthetjiik Mendel kutatisi médszerének a lényegét,
a valosziniiség és gyakorisag fogalmanak kiilonbségét.

e Egyesemény valdésziniisége egy meghatarozott elméleti szamérték,

e a relativ gyakorisag pedig tapasztalati véletlen mennyiség. Egy érték relativ
gyakorisagat ugy kapjuk meg, hogy a gyakorisaganak értékét elosztjuk a sokasag
elemszamaval (hasznos/0sszes). Azaz a relativ gyakorisadg azt mutatja meg, hogy egy adott
érték az Osszes elem hanyad részét alkotja. Példaul egy kockadobalas eredményei a
kovetkezok:

Dobodkockaval dobjunk 120-szor (sokasag elemszama (6sszes)),

e adobott szamok: 1, 2, 3, 4, 5, 6, (adott értékek)
e gyakorisaguk: 18, 23, 19, 22, 21, 17, (adott értékek gyakorisagai)
o egyes értékek relativ gyakorisaga: 0,15, 0,192, 0,158, 0,183, 0,175, 0,142.

A relativ gyakorisag 0 és 1, illetve 0% ¢és 100% kozotti értékeket vehet fel. A relativ
gyakorisagok 6sszege mindig 1, illetve 100%.
Ugyanakkor az egyes szamok dobasanak a valdszinliségel/6, azaz 0,166666.

Heterozigétak keresztezésekor pl.
e ahomozigobta recessziv tipusok megjelenésének a valésziniisége 25% (1/4),
e ugyanakkor relativ gyakorisaguk pl. az alabbi tablazat els sorat tekintve 1 , azaz
0,240963 = 24,0963 %. 4,15

10



Sziiléi fenotipusok F1 F2 F2 arany
Bibor x fehér virag mind bibor 705 bibor : 224 fehér 3,15:1
Sarga x z6ld szem mind sarga 6022 sarga : 2001 zold 3,01:1
Z061d x sarga hiively mind z6ld 428 zold : 152 sarga 2,82:1
Axialis x terminalis virdg | mind axialis | 651 axialis : 207 terminalis 3,14:1
Hosszua x rovid szar mind hosszl 787 hosszu : 277 rovid 2,84 :1

Mendel minél nagyobb szamu keresztezést végzett, annal jobban kozelitett az eredmény a vart
75%-25% aranyhoz (statisztikai modszer), azaz a relativ gyakorisag a valdszintiséghez.

Eddig egy allélpar altal meghatirozott tulajdonsag oroklédését vizsgaltuk, az ilyen
oroklésmeneteket egygénes vagy monohibrides 6roklédésnek nevezziik.

Két tulajdonsagparban — dihibrid - Kiilonb6z6 novények oroklésmenete

5. Fiiggetlen oroklodés, szabad kombinalodas torvénve (Mendel I11. tv.)

Amely kimondja, hogy egyes tulajdonsagok egymastol fiiggetleniil 6roklédnek. Ez azonban
csak akkor igaz, ha a vizsgalt tulajdonsdgokat meghatirozé gének nem ugyanazon a
kromoszéman, egymas kozelében vannak. Ellenkez6 esetben ugyanis kapcsolt 6roklédésrol
besz¢liink, mert ilyenkor a kapcsolt tulajdonsagok jellemzden egyiitt 6roklddnek tovabb, ebben
az esetben nem érvényes ez a szabaly. Mendel altal vizsgalt tulajdonsagok nem ilyenek voltak.

A két tulajdonséagpar:
mag szine: és zold (a), ! @ x @
AABB aabb
mag alakja: sima (B) ¢és rdncos (b). ¢ @

- Q

AaBb

>

aBb AaBb AaBb

P: AABB x aabb

G AB Ab aB ab

-sima zold-rancos w D Q@ Q

AABB AABDL AaBB AaBb

G: AB ab ® QO @
F, AABL  AAbb  AaBb Aabb

Fi: AaBb @ QO @ @
. AaBB AaBb aaBB aaBb

-sima - Q @

AuaBb Aabb Bb aabb

e F2-ben 9:3:3:1 fenotipus aranyt kapunk.
e A mag alak génje a magszin génjétdl tehat fiiggetleniil 6roklddik.

e F; nemzedékben a két tulajdonsag szabadon kombinalodott, hiszen létrejottek mind a
sziiloktoél, mind az Fi nemzedéktdl kiilonbozo, dj tulajdonsaga egyedek, mint pl. sarga-
rancos, ill. zold-sima.
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Eltérés a mendeli szamaranyoktol

A mendeli szamaranyok fenotipus szintjén valdo megnyilvanulésa szigoru feltételekhez kotott.
Mendel a rola elnevezett szamaranyok és torvények felfedezését a kovetkezd ,,véletlen”
tényezoknek kdszonhette:

e Minden mendeli allélpar egyszerl domindns-recessziv viszonyt mutatott.

e Mindegyik vizsgalt allél életképes volt homozigota formaban.

e Minden vizsgalt gén csak egyetlen fenotipust befolyasolt (2 allélpar esetén mindegyik
allélpar csak az egyik fenotipust befolyasolta, a masikat nem).

e Egyetlen tulajdonsagot egyetlen allélpar hatarozott meg.

¢ Minden mendeli fenotipus génje kiillonb6z6é kromoszéman volt talalhato.

e Mindegyik vizsgalt fenotipusa jol azonosithaté volt, mert nem fiiggott a kornyezeti
hatasoktdl ¢és a genetikai hattértol.

Mendel a kisérleteiben valojaban egyetlen fenotipus kovetésével egyetlen kromoszoma
atorokitését ,,modellezte”. A mendeli torvények ezért a kromoszomak meidzisbeli
viselkedését irjak le, ami altalanosan érvényes barmely gén 6roklddési mintazatéra.

Szamos oroklésmenetet ismeriink, ahol az eldbb felsorolt feltételek nem érvényesek, ekkor
gyakran — de nem mindig - egy fenotipus vizsgalatakor fenotipus szinten eltérést tapasztalunk
a klasszikus mendeli 3:1 és 9:3:3:1 szamaranyoktol.

A mendeli genetika Kiterjesztése

I. A dominancia viszonyok lehetséges valtozatai
1. A nem teljes dominancia esete
a) Intermedier 6roklésmenet (inkomplett dominancia)
b) Kodominancia (MN, ABO vércsoport A és B alléljeinek viszonya)
2. Tobbszoros allélek
a) ABO vércsoport
b) Allélsorok
I1. Letalis allélek (életképtelen fenotipusok)
I11. Egyetlen gén tobbféle fenotipusos jellegre hat (pleiotropia).
IV. Tobb gén befolyasa ugyanarra a jellegre (génkolcsonhatasok).
V. Kapesolt oroklodés, amikor a jellegeket meghatarozo allélek azonos kromoszoman
vannak.

1. A dominancia viszonyok lehetséges valtozatai

1. A nem teljes dominancia esete

Nem teljes dominancidrol, akkor beszéliink, ha az egyik allél nem nyomja el teljesen a masik
allél hatasat, azaz a heterozigota nem teljesen azonos az egyik homozigétaval.
Ennek két esetét emlitjiilk meg:
e intermedier oroklésmenetet,
e kodominans éroklésmenetet.
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a) Intermedier oroklésmenet

A tiszta vonalu piros és fehér viragu csodatolcsér novények
keresztezésébdl  szdrmaz6 Fi  nemzedék  virdgai
rozsaszinliek. Egyik sziil6 fenotipusa sem dominéns. Ha az
Fi nemzedék fenotipusa nem azonos egyik sziild
fenotipusaval sem, azok kozott atmeneti (koztes) jellegeket
mutat, a dominancia nem teljes (intermedier jelleg).

Az F1 beltenyésztésével — egymas kozotti keresztezésével
- 1étrehozott F2 novények piros, rézsaszin és fehér viraghak
1:2:1 aranyban. Ebben az esetben az egyedek fenotipusabdl
egyértelmiien kovetkeztetni lehet a genotipusra.
Emberben igy oroklédik a rovid ujjiasag.

. . Sziilék utod fenotipusok
b) Kodominancia R NN
Akkor beszéliink kodominanciarél, ha a heterozigétaban | MMxMM 1 - -
mindkét domindns allél egyformian megnyilvanul. | MMxMN V2 oo -
Kodominancia esetén a fenotipusok pontosan tiikrozik a mx"“’:: y 11/ "
r X 4 2 4
iglenotlpllllgf)klat. T _ v,
yen peldau NN x NN - -1

e az M-N vércsoport oroklodése, ill.
e az ABO vércsoport esetén az A és a B allél viszonya.

2. Tobbszoros allélek

Egy diploid szervezet egy génbdl csak két allélt hordozhat, hiszen két egy kromatidas homolog
kromoszémaja van, egy populaciéban, azonban a Kkiilonb6z6 allélek szaima nagyon nagy
lehet, ezt nevezziik tobbszoros allélizmusnak.

a) Az ember AB0 vércsoportjanak négy vércsoportjat egyetlen gén haromtagu allélsora
hatarozza meg.

e Az I*és 1P allél két kiilonbdz6 antigén Vércsoport genotipus
meghatarozasaért felelds, fenotipus

e az i allél nem kodol antigént, azaz 0 ii
jelenléte az antigén hianyat okozza. A IATA vagy IAi
Teljes dominancia I#, I® és i kozott, B IBIB vagy I8
kodominancia I* és I® kozott. AB TAIB

b) Allélsorok: pl. a szorszint meghatarozo C gén alléljei

A nyulak szdrszinét okoz6 allélsor:
C sotét egyszind, cch csincsilla, ch himalaja, ¢ albino.
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Egymashoz képest dominansak C,> e¢ch >, ch >, ¢ sorban.

Sz6rszin fenotipus genotipus
sOtét, egyszini CC  vagy Ccch vagy Cch vagy Cc
csincsilla (sziirkés)  cch cch vagy ccheh vagy cche
himalaja chch  vagy che
albin6 cc

Hasonl6 szabalyokat kovet az A vércsoportot meghatirozo allél A1, Az, A3, A4, As
alcsoportokra bonthaté alléljeinek viszonya.
Az alacsonyabb indexszamll domindl a magasabb f6lott.
o A;i: A0, AlAl, A1A2, A1A3z, A1A4, A1As
o  As: A0, AcAz, AsAsz, ArAs, AsAs
e Stb.

11. Letalis allélek

Olyan allélok, melyek homozigota formaban a hordozojuk halalat okozzak. Ilyen pl. az egér
sarga bundaszin allélje.

Az egereknek bundasziniiket tekintve kétféle valtozata ismert, az in. normalis ¢s a sarga.

A sarga egerekbdl nem sikeriilt tiszta vonalat eléallitani (azaz, melynek sordn egymas kozti
keresztezésiik mindig azonos fenotipust eredményez), mivel egymas kozott keresztezve 1/3
aranyban mindig megjelent a normalis fenotipus. Ebbdl arra kdvetkeztethetiink, hogy a sarga
egerek heterozigétak, amit megerdsit az is, hogy ha egy sarga egeret normalissal kereszteziink,
1:1 ardnyban sarga és normalis utoédokat kapunk. Tehat a sarga szin a dominans.

P S/m x n/n P Sm x S/n
F1 S/n, n/n F1 S/n, n/n
1 : 1 2 1

A sarga egerek beltenyésztve sarga €s normalis szinli utodokat adnak 2 :1 aranyban.
A vart mendeli ardny 3 : 1, aminek az a magyardzata, hogy a sarga homozigdétak S/S méhen
beliil elpusztulnak, mert a sarga szint okozo allél (S) letalis.

Haromféle egér Emelt szintii érettségi feladat

Az egerek szOrzete lehet egyszinii, vagy lehet ,,aguti”, ha a szOrszal vége alatt sarga sav
huzodik. A tenyésztok gyakorlatbol régen tudtak, hogy két egyszinli egér keresztezésébdl
sosem sziiletik aguti, két aguti keresztezésébdl aguti €s egyszinii egerek is sziilethetnek.

Az egyszinli és az aguti tulajdonsagot egy gén két all¢lja hatdrozza meg.

Egy aguti és egy egyszinii fekete egér keresztezésébol aguti és fekete egerek sziilettek, 1:1
aranyban. (Az eredményt tekintsiik statisztikailag értékelhetonek.)

1. Irja a tablazatba az ebben a keresztezésben szerepld sziilék és utddjaik genotipusait a vizsgalt
tulajdonsag szempontjabol! Hasznélja az ,,A” és ,,a” jeloléseket!
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Aguti Egyszinii

Sziilok genotipusa

Utédok genotipusai

Ritkan eléfordulnak sarga szinli egerek is. A sarga szint
ugyanannak a génnek egy harmadik allélja kodolja. Egy
tenyészetben hosszu ideje csak sarga és aguti egerek vannak. A
sargakat homozigodta agutival keresztezve sarga €és aguti utodok
sziiletnek, 1:1 ardnyban. Sarga egerek egymas kozotti
keresztezésébol mindig sarga és aguti utédok sziiletnek, 2:1
aranyban.

2. Irja fel a fenti keresztezésekben szerepld sirga egérsziilék genotipusat! A sarga bundat
kialakito allélt jelolje As-sel!

3 Fogalmazza meg, mi lehet a szokatlan hasadasi arany oka! Valaszdban hasznélja a genotipus
kifejezést!

4. irja fel a két sarga egér keresztezésébdl megfogant egerek geno- és fenotipusait! (3 pont)

5. Magyarazza, hogy a tenyésztok altalaban sarga sziil6t nem sargaval, hanem agutival
kereszteznek, ha sarga egereket szeretnének kapni!

Megoldas
1.
Aguti Egyszinii
Sziilok genotipusa Aa aa
[Utédok genotipusai Aa aa

2. Mindkét sziilé A® A
3. A homozigota sarga / A® AS genotipust egér letalis/életképtelen.
4. ASA® ASA T AA
letalis/nem sziiletik meg sarga aguti
5. Két sarga keresztezésekor az utodok egy része (kb. negyede) elpusztul / nem sziiletik meg.

111. Pleiotropia

Azt a jelenséget, amikor egy gén egyszerre tobb tulajdonsagot is befolyasol, a pleiotropianak
nevezzik. A gének tilnyomo része pleiotrop.
Az egerekben az S allél kétféle fenotipust is befolyasol:
e dominansan viselkedik az n alléllel szemben a szdérszin
tekintetében,
e recessziven az ¢életképesség tekintetében.
Vagy ilyen a sarlosejtes vérszegénység.
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Allélizmus megallapitasa

Egy fenotipus jelleget meghatarozasat okozhatjak:
1. egy adott gén allélvaltozatai, ekkor allélikus kolesonhatasokrol beszéliink, ill.
2. kiilonb6z6 géneknek kolcsonhatasai, ekkor génkolcsonhatasokrol szolunk.

Az allélizmus ugy allapithaté meg, hogy a kiilonb6z0 jellegekre tiszta vonalakat (homozigota)
keresztezlink. Ha kovetik a mendeli egyfaktoros oroklésmenetet, (F2 = 3:1) akkor allélikus

kolesonhatasrol van szo.

IV. Tobb gén befolyasa ugyanarra a jellegre (génkolcsonhatasok)

A gének sokszor nem magukban, hanem mas génekkel egyiittmiikodve, kolcsonhatasban
alakitjak ki a fenotipust.

Ha egy mendeli dihibrid keresztezést olyan génekkel végezziikk, amelyek mindegyike
ugyanarra a fenotipusra hat, az megvaltozott mendeli szamaranyokat eredményez.

Ha a gének fiiggetleniil 6roklédnek, a szamarany utalhat a génkolcsonhatas jellegére.

1. Dominans gének kolcsonhatasa, kettés dominancia

A baromfi taréjalakjanak a meghatarozasat két génpar all¢ljai alakitjak ki R,r és B,b.
2 gén 4 féle fenotipust eredményez:
e Dié: ha mindkét génbdl legaldbb 1 dominans allél jelen van:
— RRBB
— RrBB
— RrBb
— RRBb

e Rozsa, borsé: amennyiben csak az egyik gén alléljai dominansak:
— RRbb ,Rrbb akkor rozsa,
— 1rBB, rrBb, akkor borsé.

e Egyszerii: ha mindkét gén recessziv alléljai vannak csak jelen.
— 1rbb

Kiilon-kiilon domindns formédban az R és B gén kialakitja a ré jellemz6 fenotipust.
Ugyanakkor, amennyiben mindkét gén dominans allélja jelen van 01j fenotipus, a di6 forma jon
1étre, ez a kettos dominancia.

<La

Roézsa Egyszerii Borso

Homozigota di6 (RRBB) és homozigota egyszerii forméak keresztezésekor F2-ben 9:3:3:1
aranyban kapunk kiilonféle fenotipusos egyedeket.
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2. Dominans episztazis

Episztazisnak nevezziik azt a jelenséget, amikor egyik gén bizonyos allélje elfedi, ill.
megakadalyozza egy masik gén megnyilvanulasat.

Dominans episztazis, amikor az A gén dominans allélja elnyomja a masik B gén alléljeinek a

hatasat. Pl. a lovak szérszine igy 6roklodik.
o A allél a sziirke,

e B all¢l a fekete szin meghatarozasaért felelds.
e A sziirke szin akkor van, ha A dominans allél jelen van (AA BB, AA Bb, AAbb, Aa

BB, Aa Bb, Aa bb) (12).

o A fekete szin csak akkor lehet, ha a recessziv (BB aa, Bb aa), mivel a B csak akkor

fejtheti ki a hatdsat ha aa formaban van jelen (3).
e A fehér szin az aabb kombinacio esetén alakulhat ki (1).

Ilyenkor F>-ben a bidominans egyedek
szdmédhoz — 9 - hozzdadodik az egyik
monodominans (AA bb Aa bb) egyedek
szama 9+3=12

Az eredmény F2-ben 12:3:1
Ilyen még a bokorbab maghéjszinének,
egyes  kutydk  szOrzetszinének — az

Ooroklodése.

3. Recessziv episztazis

AB Ab aB ab
AB AABB AABb AaBB AaBb

sziirke sziirke sziirke sziirke
Ab AABb AAbb AaBb Aabb

sziirke sziirke sziirke sziirke
aB AaBB aABb

sziirke sziirke
ab AaBb aAbb

sziirke sziirke

Az egyik gén recessziv allélja homozigota formaban (aa) elnyomja a masik gén domindns
alléljainak hatasat. Pl. igy 6roklodik a ragesalok szorszine.

o Az A allél a fekete szint alakitja ki (3),
e aBa ,

e ha A és B egyiitt van jelen sziirke lesz, AB Ab aB ab
mivel a fekete szOrok végén sarga | as AABB AABb AaBB AaBb
gyﬁrﬁk alakulnak ki (9) sziirke sziirke sziirke sziirke

e De ha az aa jelen van, a sarga nem | Ab AABb AAbb Aabb
alakul ki mivel elnyomja a B hatasat és ike Dbl VU R
fehér alakul ki (fekete nem mert nincs | aB AaBB aABb aaBB aaBb
A, sarga nem, ezért olyan, mintha csak srlirke | siwke | fehér fehér
aabb lenne ez meg fehér) (4). ab £alilD aabB aabb

sziirke fekete fehér fehér
B allél ‘ Sdrga pigment ‘

A allél
pigment fekete /

- >

eléanyag 1 ¢ pigment \

a allgl b allél

’ Fekete pigment ‘

Az eredmény F2-ben 9:3:4
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4. Alternalo gének

Ilyen esetben az egyes gének Kkiilon-kiilon ugyanazt a fenotipust alakitjak ki, mintegy
alternativ modon. Ugyanakkor dominans allé¢ljaik egyiittes el6fordulasakor 6nallo, uj fenotipus
jon létre. Igy oroklédik pl. a tok termésalakija.

e A ¢s B kiilon-kiilon gombolyt (AAbb, Aabb, aaBB, aaBb) (3 + 3 =6).

o A ¢s B egyiitt kiilon fenotipust alakit ki, korong alakot (9).

e aabb hosszikas (1).

Az eredmény F2-ben 9:6:1

5. Komplementer gének

A két kiilonboz6 gén alléljainak hatdsa kiegésziti egymast, egy adott fenotipus csak akkor
jelenik meg, ha mindkét génbdl jelen van a dominans allél, kiilon-kiilon egyik sem képes a
jelleg kialakitasara.

fgy 6roklédik pl. a kukorica szemszine.

e A bibor szin akkor jelenik meg, ha
mindkét génbé6l legalabb  egy
dominans allél jelen van (9).

e Ha az egyik allélparban csak
recessziv allélek vannak, akkor csak
fehér szin jelenik meg fliggetlen attol,
hogyha masik allélparban  héany
dominans allél van (3+3).

e Az aabb is természetesen fehér lesz.

Az eredmény F2-ben 9:7

Egvéb génkolcsonhatasok (kiegészito)

6. Konkuralo gének
e 10:3:3
e Az A és a B kiilon-kiilon onallo fenotipust hoznak létre.
e Kacs kanyarodasa.
o A felfelé, B lefelé gorbiil6 kacs. A és B egyiitt viszont ugyanazt, mint az aabb mivel kioltjdk egymas
hatasat.

7. Inhibitor gének
e 13:3
e Baromfi tollszine.
e Ugyanaz, mint az elébb, csak itt az A-nak nincs 6nallé fenotipusa, ugyanaz mint a aabb-nek azaz
nincs pigment képzodés.
e Pigmentképz6dés csak akkor lehet ha az a allél recessziv formaban van jelen nem nyomja el a B gén

termékét.
8. Azonos hatiasu dominans gének.
e 15:1

e A pasztortaska becdke termés alak.
e Barmelyik gén dominans allélja ugyanazt a fenotipust eredményezi akarmilyen kombinacioban.
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Emelt szintii érettségi feladat 2014

A roka egyik ritka szinvaltozata, a platinaszoérii rendkiviil keresett a szOrmepiacon. A tenyésztok
banatara azonban a platinaszoriiek keresztezésekor mindig sziiletik sokkal kevésbé értékes
vOrds bundaju is. Két platinaszort allat utddai kozott példaul 41 platina és 19 vords bundaju
volt. Ez az ardny nagyszamu egyed keresztezése esetén is fennall.

Szabadon vélasztott jeloléssel adja meg, mely genotipusok eredményeznek platina és
melyek vords bundaszint! A szint egy gén két allélja hatarozza meg. Van letalis (nem
¢letképes) genotipus is.

e Heterozigota genotipus esetén platina,
o homozigodta genotipus esetén vords szin alakul ki.

Milyen utédmegoszlas varhato egy platina x voros keresztezésbol?
e 50% platina, 50% vords
Egy masik prémes allat, a nyérc tenyésztdi is ismerik a platina bundaszint, &m ennél
az éallatndl az oroklodés Osszetettebb: 2 gén 2-2 recessziv alléljanak kolcsonhatasaval
magyarazhato.

Platina bundaszinii nyércek keresztezése tobbféle eredményt is hozhat. A tenyésztok
egymastol fliggetlen keresztezések soran a kovetkezot tapasztaltak:

1. keresztezés: platina x platina — 49 platina utod

2. keresztezés: platina x platina — 52 vad (természetes bundaszinii) utdéd
3. keresztezés: platina x platina — 24 platina, 25 vad utod

4. keresztezés: vad x vad — vad ¢és platina utoéd 9:7 ardnyban

Adja meg, mely genotipusok eredményeznek platina bundaszint a nyérc esetében! Két
lehetséges genotipust megadtunk. Hasznalja az 4, a és B, b jeldléseket!

e AAbb, Aabb, aaBB, aaBb, aabb
Adja meg a 2. keresztezésben szerepld sziiloparok genotipusat!
o« aaBB x AAbb

A recessziv allélok hatdsa csak homozigota forméaban nyilvanul meg, heterozigdtakban
nem, vagy alig. Adjon magyarazatot a jelenségre!

e A recessziv allél miikodése csokkent / karosodott / hibas, de heterozigdtakban egyetlen
dominans allél miikodése (részben vagy egészen) potolja ezt.
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Az ivarmeghatarozas genetikaja, nemhez kotott 6roklodés

Az ivarmeghatarozdsnak az ¢élovilagban igen sokféle forméja ismert. Ezek kozil a
legfontosabbak:
1. A legtobb esetben az ivarmeghatarozasért kiillonféle gének felelések, melyek rendszerint

specidlis, Un. ivari kromoszéman helyezkednek el.

2. Masesetekben a nem a kiilso kornyezet (Pl. hdmérséklet a hiilléknél, a mocsari tekndsnél pl. 25 fokon minden
tojasbol himek, 30 fokon pedig néstény utdodok kelnek ki. A koztes hodmérsékleteken vegyesek az almok.),

3. vagy szocialis viszonyok altal meghatarozott.

1. Azivart meghatarozo gének és az ivari kromoszomak

A legtobb eukariota ¢€l16lény sejtjeiben a kromoszémakat funkcid szerint két csoportba
oszthatjuk:

o cgyrészt megkiilonboztetjiik a testi kromoszomakat — autoszomak -,

e masrészt az ivarmeghatarozasért felelds un. ivari kromoszomakat - gonoszémak.

(LI DI G ae

Ebben a rendszerben “ ﬁ;} fﬁ ét il il ﬂ?ﬁ
e andstények két egyforma (XX; homogaméta), R R
A0 XK KA B Xx A% A

e a himek pedig két kiillonb6zoé (X, Y heterogaméta) ivari s w6 1 w6 i @ =
kromoszomaval rendelkeznek. i

22 23

1. XX/XY rendszer

Ez a rendszer jellemz6 az emldsokre és néhany rovarra (pl. kétszarnyuak, mint a muslica €s a
hazi 1égy). Emberben a 22 par autoszéma mellet a 23. par az ivari kromoszdémapar.
e Nokben két egyforma XX,
o férfiakban az egyik kisebb, az Y-, a masik ugyanolyan, mint a ndk X-
kromoszomaja.

A him ivar meghatarozasaért, tehat az Y-kromoszéma felelds, amely joval kisebb, mint az X
ivari kromoszomaparja, emberben hozzavetdleg 100 gént tartalmaz, amelyek fbleg az
ivarmeghatarozasban jatszanak szerepet, legnagyobb része nem hordoz informéciot, igy
minddssze néhany rendellenesség — pl. sz6rds fiil - tarsul specifikusan ehhez a kromoszémahoz.
Az X, ill. az Y kromoszémak eltérd méretiik, alakjuk, ill. eltérd géndllomanyuk miatt nem
tekinthetk homoldg kromoszomaparnak, ugyanakkor vannak homolog szakaszaik néhany
mindkét kromoszoéman eléforduldé gén miatt. Ennek kdszonhetden a crossing over, ill. az
intrakromoszémalis rekombinacio kevéssé jellemzo.

A férfiak egyedfejlédése a ndi programot kdveti egészen addig, amig az Y kromoszéma egyetlen génje el nem
tériti ettdl. Ez a gén az SRY (sex determining region Y), mely a TDF (testis determining factor;) transzkripcios
faktort — szabalyozé fehérjét - kédolja (az RNS-szintézist befolyasold szabalyozo fehérjéket altalanosan
transzKkripciés faktoroknak (TF) nevezziik). A TDF donti el, hogy az embri6 sejtei a herében el6fordulo
Sertolli sejtekké, vagy a petefészekben eléfordulé tiiszésejtekké differencidlodnak.
A TDF bekapcsoldsa egy lancreakciot indit el, melynek egyik legfontosabb 1épése a tesztoszteron termelddés
aktivaciéja. A tesztoszteron két hullamban fejti ki a hatasat, a fogantatds utdni 8. héten — amikor a
biszexpotencialti gonadtelep here iranyaban kezd differencialodni - és a serdiildkorban. A tesztoszteron hatas
eredménye a férfiak elsédleges és masodlagos nemi jellegeinek kialakulasa.
Az SRY gén mutaciodja ndi fenotipust eredményez, azonban a nemi jellegek azonban nem tokéletesek, s az érintett
egyén terméketlen (Swyer szindroma). Ez a betegség arra utal, hogy a nemi jellegek tokéletes kialakulasdhoz
egyéb faktorok is sziikségesek. Az un. XX férfi szindroma esetén az SRY gén athelyezddik egy testi
kromoszdémara, s annak ellenére, hogy az érintett személy XX genotipust, a fenotipusa férfi lesz (de terméketlen).
Forras: Boldogkdi Zsolt
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2. 77/ZW rendszer

A ZW rendszer az XY rendszernek a forditottja: itt a ndstények
rendelkeznek eltérd szex kromoszoémakkal (ZW), mig a himeké egyforma (ZZ). A (D
Ez a rendszer a madarakra és a lepkékre jellemzd. ‘

xy L oxx o
O\

3. XX/X0 rendszer

() The X-Y system in mammals

Ebben a rendszerben a néstények ketté (XX), mig a himek csupan egy (X0)
ivari kromoszémaval rendelkeznek. Ez a nem-meghatarozas jellemzé pl. az
egyenesszarnyu rovarokra.

4. Ivart meghatarozo6 haploid-diploid rendszer

Ez a rendszer a hangyéakra és a méhekre jellemzd. A néstények rendszerint
diploidok, mig a himek haploidok. A himek megtermékenyitetlen -
petesejtekbdl fejlodnek ki. A kirdlynd szabalyozni tudja, hogy a petevezetéken @ Tmezwsysteminbiras

athalado petesejtek koziil melyik termékenyiil meg és melyik nem. A diploid P

egyedek tilnyomorészt dolgozok lesznek, hogy melyik egyedbdl lesz W g (o) m
szaporodni képes kirdlynd és melyikbdl terméketlen dolgoz6, azt a dolgozdk g Q

dontik el az utddok taplalasa révén, ugyanis a leendd kiradlyndt jobb mindségll e napioipioia system inbees
taplalékkal — méhpempdvel - etetik.

A szocialis viszonyok hatasa az ivarmeghatarozasra

e Egyes halfajok esetén az egyedek nemét az aktudlis ivararany befolyasolja, ha sok a ndstény, akkor
néhanyuk himé alakul, és forditva.

e  Mas halfajok esetén, pl. ha egy him tobb ndstényt birtokol, ha a him elpusztul, a leger6sebb dominans
néstény himmé alakul at.

e Egyormanyos féreg larva akkor lesz him, ha fizikai kontaktusba keriil egy ndsténnyel, egyébként ndstény

marad.
® .. .®
Az ember nem-meghatarozasa ﬂﬂ‘k ﬁ
Az utédokban 50 %-os az egyes nemek kialakulasanak a valosziniisége. /%X}\\
e Minden petesejt X tartalmu, azonban /’/‘% -
e aspermiumok fele X, masik fele Y kromoszémat hordoz. L ﬁsﬂﬁ

Az X-Kkromoszoma inaktivacioja

A diploid szervezetekben altaldban egy bizonyos tulajdonsagért felelés autoszomalis gén
mindkét allélja miikodhet. Ezzel szemben a nemi kromoszomak csak ndkben alkotnak
homolég parokat (XX), a férfiakban az Y-kromoszoma nem funkcionalis homolégja az X-
kromoszomanak. Mig az Y-kromoszoma kevés, foként a him nem meghatarozasaért felelds
gént (pl. SRY) tartalmaz, addig az X-kromoszoma nagyszamu testi tulajdonsagot
meghatarozo gént is hordoz. Ezért sziikségessé valik a két nem eltéréo X-kromoszomalis
géndozisait kiegyenliteni. Ezt a doziskompenzacio, ami a néi szervezetben az X-

kromoszoma inaktivacioja révén valésul meg.

Minden egyes sejtben a fejlédés egy korai szakaszaban egyik X-kromoszoma inaktivalodik, és
ezt az allapotat aztan minden utddsejtben tovabborokiti. Ez az inaktivalédas véletlenszert,
vagyis akar az anyai, akar az apai eredetli X inaktivalodhat. A random X-inaktivacionak
koszonhetden egy ndi szervezetben lesznek olyan sejtek, amelyekben az anyai, és lesznek
olyanok, amelyekben az apai eredetii X-kromoszéma lesz inaktiv. Vagyis emiatt a néi szervezet
un. funkcionalis mozaicizmust mutat.

21



Az inaktivalédott X-kromoszéma egy kicsi, tOomor
kromatinszemcsét alkot, amely kitapad a sejtmag hartyajahoz és
optikai mikroszkoppal jol azonosithatd. Ez a kromatinrdog a
Barr-test. Régebben szdjnyalkahartya kaparékbol —vett
mintabol, a Barr-test kimutatdsait a sportolok nemének
meghatarozasara hasznaltak, mivel csak a kromatinrog csak ndk
testi sejtjeiben talalhatdo meg (petesejtben nem, mert az haploid).

Barr Bodies
1 [ @
i (@
/Random "
& /. inactivation \‘ =
Zygote Mitosis |

e

/ . \ \ (¢

| & = e
) (W '@
Barr body ~ N A

Az X-kromoszoman eldéfordulhat egy verejtékmirigy hidnyt okozd mutans allél.
Heterozigota n6kben megfigyelhetd a mozaicizmus, azaz ahol a hibas allélt hordoz6
X-kromoszoma inaktivalodik, azokon a teriileteken kialakulnak verejtékmirigyek,

azonban azokon a borfeliileteken, ahol a sejtekben a normal,

nem mutans allélt

hordozé X-kromoszoma inaktivalodik, ott kialakul a verejtékmirigy hiany.

Az X ¢és Y kromoszomak mikroszképban jol megkiilonboztethetok: az Y
kromoszdéma joval kisebb az X-nél. Az Y kromoszémén az ismert funkcidju gének
szama 76. Ezen gének tobbsége a férfi nemi jellegek kifejlodésében jatszik

kulcsszerepet.

Mindkét kromoszoma tartalmaz homolég (hasonlo) és nem-homolog (differecialis,

megkiilonboztetd) részeket.

Az X és Y kromoszoma a homolodg szakaszaik mentén képesek parosodni a meidzis L.
fészakaszéaban, és ennek koszonhetden az adott gének rekombindlodhatnak.
A nem-homolog szakaszok olyan géneket hordoznak, amelyeknek nincs megfeleldje a masik
nemi kromoszoéman, ezért férfiak esetén az ivari kromoszémakon talalhatd gének tobbségére
— melyek pl. csak az X-kromoszoman talalhatok meg - a genotipus feltiintetéséhez nem
hasznalhatjuk a homo-, ill. a heterozigdta fogalmakat, ebben az esetben az un. hemizigéta

kifejezést hasznaljuk.

Nemhez kotott senommutacio

Ha az ivari kromoszémapar az ivarsejtek képzodésekor zajlo meidzis alatt nem valik szét —

nondiszjunkcié -, akkor lehetséges, hogy
e egy ivarsejtbe jut mind a két ivari kromoszoma, és igy
e amasik ivarsejt ivari kromoszdéma nélkiili lesz.

A hibds esemény megtorténhet a meidzis elsd, ill. a méasodik foszakaszaban egyarant. A

rendellenesség mindkét sziildben eléfordulhat.

Param - ; @{%
W X . s XY NS
- Q -

Meiosis |

)
Nondisjunction K %
7\

Meiosis Il

Ivarsejtek by € 2 i £ 2
oo & :qf (Y s/ N
' AN AN camee / \ /\

20 . . DOC

] DA

n-1 n+1 n-1 n
y Number of chromosomes
i Iewpfp wrhar
r"“ i L or (a) Nondisjunction of homologous (b) Nondisjunction of sister
chromosomes in meiosis | chromatids in meiosis Il

il

n
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Példa a X-kromoszoma rossz osztodasara:

XO0-Turner szindroma jellemzoi

XXY-Klinefelter szindroma jellemzdoi

XXX-tripla X

Sziilok

o Egészséges n6 (XX)

o Egészséges férfi (XY)
Ivarsejtek: XX ,0,/X, Y

Els6 generacio lehetséges utodai:
o XXX-> Tripla X szindroéma

o XXY-> Klinefelter szindroma
o X0-> Turner szindréma

o Y0 Eletképtelen

a sejtekben 45 kromoszéma van (gyakori, hogy csak egyes
sejtcsoportjaikban hidnyzik az egyik X-kromoszoma),
nincs a sejtekben szex-kromatin,

az egyén alacsony ndvésu, kiilsejében nd, melle és petefészkei
fejletlenek, ovulacidja nincs,
szellemi fejlddésben esetleg visszamaradhat, szivfejlédési
rendellenességek alakulhatnak ki,
gyakori a trapéz alakll nyaki bérredd és a tarkon mélyen lehtiz6do haj.

47 kromoszoma van sejtenként,

a sejtekben szex kromatin talalhato,

az egyén magas, tulstlyos, kiilsédlegesen férfi,
szellemileg rendszerint visszamaradott,

heréi fejletlenek, szérzete gyér, zsireloszlasa, melle nodies.

47 kromoszoma van sejtenként,
2 szex-kormatin figyelheté meg,
sokan szellemileg visszamaradottak, nemi fejlédésben elmaradtak,
de akar tobb gyerekes anyukak is lehetnek.

Az ivarral kapcsolatos 6roklédésnek tobb formajat lehet megkiilonboztetni.

1. Nem altal befolyasolt jelleg, ahol egyes autoszémalis gének az egyik nemben jobban
kifejezddnek (kopaszsag).

2. Nemhez kotott jelleg, amikor a kérdéses tulajdonsag génje a nemi kromoszéman talalhaté
meg.

1. A nem altal befolyasolt jellegek

e QOlyan autoszémalis jellegek, ahol a heterozigota fenotipusat neme befolyasolja, vagyis a
tulajdonsag az egyik nemben erdsebben kifejezddik.
e Az allél domindns az egyik nemben ¢és recessziv a masikban (tesztoszteron befolydsold

hatésa).
m/m kopasz kopasz
m/+ kopasz nem kopasz
+/+ nem kopasz nem kopasz
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2. Nemhez kotott oroklodés

Az ivari kromoszoémakon az ivart meghatarozd géneken kiviil szamos tulajdonsag génje
lokalizélhat6. Ezek a tulajdonsagok nemhez kapcsoltan 6roklédnek.
Az apa a lanynak, az anya a fidnak 6rokiti az X kromoszoéman 1€vé tulajdonsagait. Ez a criss-
cross szabaly. Ezért

e beteg anydanak nem lehet egészséges fia,

e Dbeteg lanynak nem lehet egészséges apja.

1. X-kromoszomahoz kotott recessziv oroklodés

Sziilok:
e Hordozo, de egészséges né (XX)
e FEgészséges férfi (XY)
Ivarsejtek: beteg X, X,/ X, Y
Els6 generacio lehetséges utodai:
e 25% hordozo né (XX)
o 25% beteg férfi (beteg XY)
o 25% egészséges nd (XX)
o 25% egészséges férfi(XY)
Sziilok:
e Egészséges nd (XX)
e Beteg férfi (XY)
Ivarsejtek: X, X,/ X, Y
Els6 generacio lehetséges utodai:
e 50% hordozo né (XX)
o 50% egészséges férfi (XY)

Az X-kromoszomahoz kotott recessziv 6roklésmenet jellemzoi

Joval tobb érintett férfi, mint no.

Erintett n8k homozigéta recesszivek (XX), az érintett férfiak hemizigotak (XY).
Erintett férfiak anyja és lanyai tiinetmentes hordozok, fiai mind egészségesek.
Erintett nék (ritka!) apja és valamennyi fia is érintett, lanyai tiinetmentes hordozok.
A fenotipus tehat egy-egy generaciot “atugorhat”.

X-kromoszomahoz kotodo rendellenességek

Voros-zold szintévesztés It X4y
Hemofilia

Fogzomanc elszinezddés
Oroklott latdidegsorvadas
Oroklott farkasvaksag Xa/Y XA/Y XA/Xa XA/XA
Izomsorvadas
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Y-kromoszomahoz kotott rendellenességek

o Fiil tulzott szorossége
e Siindisznobor

Az Y-kromoszomahoz kotott oroklodés jellemzoi

Kizarodlag férfiak érintettek.

Erintett férfiak apja is érintett.

Erintett férfiak valamennyi fia is érintett.

A fenotipus minden generacioban megjelenik.

Mutatdujj, gviirusujj Emelt szintii érettségi mintafeladat

Az ember esetében a mutato- és gylirtisujj hossza Un. ivartél fiiggé dominanciat mutat. Ez azt jelenti,
hogy az egyébként testi kromoszoman 6roklédo jelleg méasként nyilvanul meg a két nem esetében.
Konkrétabban: a mutatéujjnél hosszabb gylirlisujjat kialakito allél (ul) férfiakban dominans,
nokben recessziv. A masik (u2) allél forditva viselkedik.

Az alabbi tablazatban egy rovid és egy hossza gylirlisujju apa, illetve anya gyermekeinek lehetséges
gyuriisujjhosszat foglaltuk 6ssze. A szdmok hidnyzo6 informacidkat jeldlnek.

APA
rovid gytirtisupju hosszu gytirtisujju
st el fiuk: mind rovid tfiuk: 5
mAREE lanyok: 2 lanyok: 6
ANYA =
ik 3 trak: 7
hosszu gytiriisujja lan ok 4 lanyok: 50% hosszu
- 50% rovid

1. Adja meg a bevezetett jeloléssel a kovetkezd sziilok genotipusat:

a) a tdblazatban szerepld rovid gylirisujju anya: ...................
b) a tdblazatban szerepld hosszl gytirlisujju apa: ...................

Adja meg a szamokkal jelolt utodok gytriisujj—fenotipusat, illetve azok megoszlasat:
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Megoldas

1. a) u2u2
b) ulu2
. mind révid

. mind hosszi

. mind rovid

. 50% hosszt, 50% rovid
. mind révid

7. mind hosszu

AN DN AW

Magyarézat

ul: a hosszabb gytriisujjat kialakito allél

u2: a rovidebb gytriisujjat kialakito allél

ul: férfiakban dominans, nokben recessziv.
u2: nokben dominans, a férfiakban recessziv.

& hosszhujja: ul,ul
ul,u2
3 rovidujjia: u2,u2

Q hosszuujja: ul,ul
Q rovidujju: u2,u2
ul,u2

% Rovid gyiiriisujju anya x rovid gytirisujju apa fiu gyerekei mind rovid ujjuak, tehat az
anya nem lehetett ul,u2, mert akkor lehetnének hosszt ujju fiuk (ul,u2).

% Hosszu gyiirisujju anya x hosszu gyiirisujji apa lanygyerekei akkor lehetnek fel-fele
hosszu-, ill. révid ujjuak, ha az apa heterozigota, egyébként csak hosszuujju lanygyerekek

sziiletnének.

APA

rovid gylirisujja
u2,u2

hosszu gytrisujju  ul,u2

ANYA | rovid gytirGisujju
u2,u2

« fiak: mind rovid:
u2,u2

lanyok: mind révid: u2,u2

fink:
50% hosszu: ul,u2
50% rovid: u2,u2

lanyok:
mind rovid:
u2,u2 ul,u2

hosszl gytirtisujju
ul,ul

fidk: mind hossza: ul,u2

lanyok: mind rovid: ul,u2

fiuk: mind hosszu:
ul,u2 ul,ul

+ lanyok: 50% hosszu
50% rovid

26



Vérzékenység a csaladban

Az alabbi abra azt mutatja be, hogyan 6roklodik a vérzékenység egy csaladban 4 nemzedéken
keresztiil. A négyzetek férfiakat, a korok noket jelolnek, a sotét szintiek a betegek. Valaszoljon a
kérdésekre! Jelolje az egészséges kromoszomat X-szel, a beteget Xv - vel!

1. Milyen genotipust a I1/3 férfi?

3. Milyen genotipusu a II/1 n6? 1L

6. Honnan o6rokolhette IV/2 férfi a beteg allélt? ...........................

7. Miért szokatlan a IV/2. jelii férfi esetében a betegség megjelenése?

Megoldas

1. XvY

2. I/2 notol

3. XvX

4. Apai agon 6rokolte a beteg allélt.
5.XvX

6. A 1/4 — 11/6 — 111/4 néktol

7. Az anyai felmendknél a férfiakban sehol nem fordult eld a betegség (pedig nagy esély lett
volna ra).

8. Szintévesztés (zold-piros).
9. Xv Xv

10. Iziiletek torzulasa bevérzés miatt/belsd vérzés/menstruacios zavar.
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Az ecetmuslica - Drosophila - szemszinének oroklodése

Az ecetmuslica a genetikai kisérletek kedvelt modellallata, mivel konnyen tenyésztheto,
rovid az életciklusa, sok utédot hoz 1étre, nagyszamu, mutacioval kialakitott valtozata
van, aminek koOszOnhetOen statisztikusan jol elemezhetd, tovabba a kromoszémalis

ivarmeghatarozasa hasonlé az emberhez.

P Néstény Him
W Xty

P Ndslény H;m
(fehér szem) (piros szemdi)

(pxros szemu) (Oeher szemu)

Nastény Him

Nostény Hlm W
F, B ; . ® XY
v (piros szem() (fehér szem)

(plros szemﬂ) (plros szema) -
s = ?m

Fz N6i gamétak

Fa N6 gamétak 1
Tien 1 gw zX" 2 X"
2= 2
1 yr 1
fhosr i, 1| g
1 X+ 4. 4 2 X (piros szemdi (fehér szemd
265 (piros szem( (piros szem( néstény) néstény)
néstény) néstény) Him
Him gamétak
gamétak 1 1
g X0 2 XY
Ixey 1 oy iv 4 &
1y 4 & 4 2 (piros szem( (fehér szemi
2 (piros szem(i (fehér szemi him) him)
him) him)

4.15. ab.—a Piros szem(i néstény és fehér szemii him 4.16. abra. Fehér szemii n8stény és piros szemii him
ker ébs| szarmazé F, ivartol fiiggd i ke ésébd| szirmazé F dék. A hasadisi arany elcér
hasadasi aranya. Minden fehér szemii utéd him

r
a 4.15. dbran lithaté reciprok keresztezésétdl

A muslicdk szemének szine lehet
e piros (dominans, vad tipus), ill. lehet
e fehér (recessziv, mutans).

1. Kkeresztezés
piros szemii © X fehér szemii &

¢ F1nemzedék egyedei mind piros szemiiek (Mendel I. tv).
e Az F2 nemzedékben a piros szemii és a fehérszemi egyedek 3 : 1 hasadasi aranyt
mutatnak, ami latszoélag Mendel II. tv-ének megfeleltethetd. Azonban a fenotipusok

nemek szerinti megoszlasdban mar eltérés tapasztalhato:
e a fehér szemi egyedek mind himek,
e apiros szemii egyedek kozott 2 : 1 a néstények €s a himek aranya.

2. Kkeresztezés

A reciprok keresztezés eredménye szintén eltér a Mendel-szabalyok altal meghatarozott

varakozastol.
fehér szemii Q@ X piros szemii

e Az Finemzedékben a fehér szemii himek és piros szemii néstények 1:1 ardnyban jonnek

létre.
e Az F2 nemzedékben a piros és a fehér szemii egyedek 1:1 ardnyban jonnek létre, és a

fenotipusok nemek szerinti megoszlasa szintén megegyezik.
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Extranuklearis oroklodés

A kifejezés a sejtmagon kiviili, a plasztisz, ill. a @,
mitokondrialis DNS-el kapcsolatos  jellegek

oroklodését jelenti.

A citoplazmaban talalhato sejtszervecskék 4ltalaban

csak az anya (petesejt) itjan adodnak at az utodokba, l mitokoNGUM ooy \

ezért az utddok a citoplazmaban kodolt tulajdonsagokra
anyai genotipusuak ¢és fenotipusuak lesznek (anyai
oroklodeés).

A ma ¢l6 soksejtiick mitokondrialis DNS-ének mérete és az altala
hordozott gének szama erdsen kiillonbozo; a legnagyobb a

w7 . e L . s 48 XX 48 XY

novények, a legkisebb az emlésok (és igy az ember) mitokondrialis + apai Y kromoszéma
. .. . , ;s anyai mitokondrium +
DNS-e. Ez a DNS minddssze 16569 nukleotidpar hosszisagt anyai mitokondrium
korkorés molekula, amely csak 37 gént tartalmaz, rendkiviil A mitokondriumok és az Y kromaszéma vonal oroklodése,
, , . , Minden ut6d csak az anyai mitokondriumot, minden fit

kompakt elrendezésben, egymashoz szinte hézagmentesen azapai Y kromoszomdt orokli.

illeszkedve. A 37 gén kozil 13 kodol fehérjéket. Ezek o T OROR SRR SOl

valamennyien a mitokondriumban helyet foglalo, az oxidacioban és az energiatermelésben szerepet jatsz6 nagy
fehérjekomplexek alkotorészei, de a komplexeket alkotd fehérjék tobbségét a magi

DNS koédolja és ezek a citoplazmaban szintetizalédnak. Mitochondrial
A mitokondriumok 6roklédés menetében ugyanis a magi 6rokléstol eltérd et ffctod. Alsed i
torvényszerliségek érvényesiilnek. A legfontosabb kiilonbségek: 0 2 ,
b Q) i
1. A petesejtben tobb szazezer mitokondrium van, a spermiumban azonban csak ‘; 1]
alig néhdny szdz. A megtermékenyités utdn valamilyen részleteiben még \i&; W
ismeretlen mechanizmus ezeket is elpusztitja, igy a zigotaban egyediil az = o
anyatol, a petesejtbdl szarmazé mitokondriumok maradnak meg. A O ¢u &
mitokondrialis géneket tehat kizarolag az anyatdl kapja az utéd, az ezek altal ﬁ h ﬁ%’ :
meghatarozott tulajdonsagok csak anyai tton 6roklédnek. ‘W ﬂ y m?
Affected children Unatfected children
2. A mitokondridlis DNS-ben a rekombinaci6 ismeretlen fogalom. A két B Unsticted

[ Atected

kiilonb6zé DNS-molekulaban megjelend mutacié nem keriilhet atkeresztezddés
révén egyetlen molekulaba.

.2, Hational Library of Medicine

3. A mitokondrialis DNS mutaciés rataja (gyakorisaga) koriilbeliil egy nagysagrenddel nagyobb, mint a
kromoszomalis DNS-é. Ennek a jelenségnek a feltevések szerint tobb oka lehet, a DNS-t karosité oxidacios
termékek, szabad gyokok kozvetlen kozelsége, a védofehérjék (hisztonok) hianya, a helyreallito (repair)
mechanizmusok hianya, illetve tokéletlensége.

A kromoszomalis DNS (genom) az ivarsejtekben egy, a testi sejtekben két példanyban talalhatd. Ezzel szemben
egy atlagos sejtben tobb szdz mitokondrium van, mindegyikben 5-10 DNS-molekulaval, tehat a sejtenkénti
példanyszam ezres nagysagrendl. Ennek az a kovetkezménye, hogy ha a mitokondrialis DNS replikacidja,
megkett6zodése soran mutacio 1ép fel, ez nem jar semmiféle kozvetlen kovetkezménnyel, hiszen a sejtben
1év6 tobb ezer normalis DNS-molekula mellett csak egy lesz mutans. Hosszabb tdvon azonban mar van esélye
a mutans felhalmozodasanak, hiszen a sejtosztodasok soran a véletlen eloszlas jelentdsen megvaltoztathatja a
mutans €s normal DNS-molekulak aranyat.
A kromoszomalis DNS-molekulak linearisak, a mitokondrialis DNS-ek viszont korkorosek (cirkularisak).

Forras: Venetianer Pal

A mitokondriumok 6roklédése soran tehat nem jatszédik le rekombinacio, azonban mutacié
el6fordulhat. A mitokondriumok mutaciéjat elsdsorban a sok ATP-t igényl6 (izom-, ideg-)
sejtek sinylik meg, igy az anyai Oroklédést mutataté tulajdonsagok elsdsorban az izom-,
valamint az idegsejtek miikodését érintik.
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Anvai oroklodés

Anyai oroklodésrél beszéliink, amikor az adott tulajdonsagokat kizardlag az anyai sziild
hatarozza meg. Ebben az estnen olyan tulajdonsagok 6roklodésérdl van sz6, amelyeket nem a
sejtmag kromoszomainak DNS-e, hanem a petesejt citoplazmaban levé mitokondriumok,
kloroplasztok, és - ha vannak - az endoszimbionta baktériumok DNS-e hatidroznak meg.
Olyan DNS-ek, amelyek csak az anyaktol szarmaznak az utédokba.

Az anyai hatas, ill. a citoplazmatikus 6roklédés az a jelenség, amikor az utod valamely
tulajdonsagat a petesejt citoplazmajaban levo, elsé6sorban RNS- és fehérjemolekulak
hatarozzak meg. Az anyai hatas molekulai a petesejtek érése sordn képzddnek és vélnak a
petesejtek citoplazmajanak alkotdjava, azért, hogy a megtermékenyiilést kovetden irdnyitsak az
embriok életét.

Az anyai hatast bizonyitjak azok a békazigétak is, amelyek sejtmagjat, ha eltavolitjak, egy ideig mégis ugy
fejlédnek, mint azok a testvéreik, amelyeknek megvannak sajat génjeik. Bar a sejtmag nélkiili békaembriok
fejlodése egy id6 utan lelassul, miel6tt elpusztulnak, mar néhany szaz ,,sejtb61” allnak. Tehat a pete citoplazmaja
eleve tartalmazza mindazokat az anyai eredetli anyagokat, amelyekre az embridfejlédés kezdetén sziikség van.

A Mendel-szabalyok 1900-ban tortént ujrafelfedezése utan arra figyeltek fel a genetikusok, hogy néhany
tulajdonsag oroklodése kiilonleges. Egyebek kozott a Limnaea peregra nevii mocsari csigafaj hazanak tekeredési
irdnya is.

Abban a keresztezésben, amelyben jobbra tekeredé hazu ndstény sziiloket (D/DQ) balra tekeredé hazu

himekkel (d/d& ) kereszteztek, az F1 utédok (D/d) haza jobbra tekeredett, ahogyan az Mendel elsé szabalya
szerint varhat6. Nyilvanvald, hogy D dominans, d recessziv.

Meglep6 médon azonban az F1 utédok keresztezésébél (D/d x D/d) szairmazé minden F2 utéd hiaza mind
jobbra tekeredett.

Partner hianyaban a Limnaea peregra dnmegtermékenyitéssel szaporodik. Az dnmegtermékenyitéssel szaporodo
F» csigak 3/4-ének csupa jobbra tekeredd hazli utdda lett Fz-ban, 1/4-énél viszont minden utddnak balra tekeredett
a haza. Nyilvanvalo tehat, hogy az F» csigak kozott voltak d/d-k, de valamiért mégis jobbra tekeredett a hazuk. Az
is vilagos, hogy a csigahaz 6roklédése kdveti a Mendel-szabalyokat, csak egy generacioval megkésve.

A reciprok keresztezésben, amelyben recessziv balra tekeredé hazi ndstény sziiloket (d/dg) jobbra tekeredo
hazi himekkel (D/D(Z\ ) kereszteztek, az F1 utédok (D/d) haza recessziven balra tekeredett (abra).

A kiilonds jelenség magyarazata egyszerli: bar minden F; csiga D/d, hazuk tekeredési iranyat nem a sajat,
hanem anyjuk genetikai allomdnya hatarozza
meg.

a) Dextral @ X sinistral & b) Sinistral § X dextral &

Dextral Sinistral Sinistral Dextral
coiling coiling coiling coiling
A csigahaz tekeredése attol fiigg, hogy tesz-e vagy "“‘_“{ ,;‘-‘A ;-’-\. "};ﬁ
sem az anya a petesejtjének citoplazmajaba olyan  Pgeneration «) * Wy WY = €)°
9 r .7 r r - _c/ . -y
felrlerjret, arpe!y meg"hat'flrozzzrl a m.ag0r§orendszer e l o s l -
iranyat a zigota elso sejtosztodasai soran. Ha tesz : L
b . . P £
(a n6stény hordozza a D allélt), az utdéd haza jobbra F, generation A <
tekeredik. Ha nem tesz (a néstény d/d), az utéd haza b W
balra tekeredik. Minthogy annak a fehérjének a Did Did

szintézisét, amely a magorsorendszer iranyat

7N

. IR sl 2 . Selfing
meghatarozza, az anya génjei kodoljak, érthetd, hogy & O ; O O O O
. , R - . . A A Ay A A A = Ay
a csigahdz tekeredési iranyat anyai eredetli, a pete F,generation ( & AW ALY ) £ F A1 A1%
citoplazmajaban levo fehérje hatarozza meg. &/ % . . g >
DD Did DM W DID DA DI i
e Spabad Tinos Selfn £ 4 & 4 A
Forras: Szabad Janos 9 O O O L& & O O £
5 = A 2 W 2 A, Ve
F,generation . = F Al Y w i V4 F 316 °
) b h w b - % ) 4
34 dextral 1/a sinistral 3/a dextral 1/a sinistral
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Gélelektroforézis

A gélelektroforézist leggyakrabban nukleinsavak ¢és fehérjék méret szerinti elvalasztasara
haszndljak. A gélelektroforézis segitségével a makromolekulalat harom fizikai tulajdonsaguk,
a méretiik, alakjuk ¢s a toltésiik alapjan tudjuk elvalasztani.

A gélelektroforézis alapelve, hogy a toltéssel rendelkezé molekuldk elektromos térben,
Ossztoltésiiknek megfeleléen, az ellentétes toltésti elektroda felé vandorolnak. A véandorlas
sebessége (v) tobbek kozott fligg a molekula toltésétdl (z), tomegétdl és alakjatol.

A gél egy térhalos szerkezetli

anyag, mely a molekuldk o Hesitiu // S Kt
méretétdl, alakjatol fiiggden L
lassitja azok mozgasat. Ha a
molekula  mérete kicsi a §
porusokhoz  képest, gyorsan Iﬁ\ .

fehérjekeverék

porozus gél

Az anionok
vandorlasanak
iranya

elektroforézis

mozog, ha nagy, a molekula _ _7 -

szinte mozdulatlan marad a 7

gélben.

Meéret szerinti elvalasztas esetén az ismeretlen |, W T =

mintdink mellett mindig kell futtatnunk egy = 5 j§

ismert tomegli/hossziisagn - = = 2

fehérjéket/nukleinsevakat  tartalmazé — un. - 5

molekulamarkert. e ¢
T T ¥

A megfeleld ideig tortént futtatds utan a
fesziiltséget  kikapcsoljuk, ¢és a  gélt molekularis
megfestjiik, pl. a nukleinsavak esetében et
valamilyen, a nuleinsavakhoz kotddni képes, fluoreszcens festék
oldataval, majd az elvalasztott nukleinsavakat a fluoreszcens
festéket gerjeszteni képes fénnyel (pl. UV-fénnyel) lathatova
tehetjiik.

Genetikai sokféleség Emelt szintii érettsegi feladatok

Napjaink természetvédelmi torekvéseinek elsddleges célja a bioldgiai sokféleség megdrzése.
Ennek egyik 0sszetevdje a genetikai diverzitas.

1. Fogalmazza meg, mi az elénye a populécio szempontjabdl a magas genetikai diverzitasnak!

A genetikai sokféleség jellemzésére alkalmas modszerek kiilonb6z6 molekulak eléfordulési
gyakorisagait vizsgaljak a populaci6 egyedeiben. Egyik lehetdség erre az in. enzim-sokféleség
vizsgalat. A kovetkez0 szoveg egy ilyen vizsgalat 1ényegét irja le.
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Azonos funkciot kiilonb6z6 aminosavsorrendii fehérjék is ellathatnak. Az azonos funkcioju, de
eltéré aminosav-sorrendii enzimeket izoenzimeknek nevezziik. Egyes enzimek funkcioja akkor
is megmarad, ha benniik néhany aminosav kicserélodik.

Két kiilonb6z0 izoenzim génje lehet a kromoszoma ugyanazon helyén (tehat ugyanazon enzim
két valtozatarol van sz0), ekkor alloenzimekrdl beszéliink. Ezek gyakran csak egy vagy néhany
aminosavban térnek el egymastol.

Az aminosavcserékkel jard toltés- €s méretbeli valtozasok miatt megfeleld eljarasokkal (tn.
gélelektroforézissel) az izoenzimek (koztiik az alloenzimek is) elkiilonithet6k egymastol. Ha
egy populacié tagjainak sejtjeibdl elkiilonitjiik az adott feladatot ellatdé izoenzimeket, ill.
alloenzimeket és azokat elvalasztjuk egymastol, abbol kdvetkeztethetiink a populacio genetikai
sokféleségére.

2. Mely éllitasok helytalloak a szoveg alapjan? (2 pont)
A) Az izoenzimek teljesen azonos térszerkezetli enzimek.
B) Az alloenzimek fehérjéket kodolo DNS-szakaszok.
C) Az izoenzimek hasonld funkcidju katalizatorok.
D) Az alloenzimeket egy gén kiilonboz6 alléljei kodoljak.
E) Egy adott populdcié minden egyede ugyanazon felépitésii izoenzimeket tartalmazza.

3. Mely esetben okozza az aminosavak kicserélddése a fehérje toltésének megvaltozasat?

A) Akkor, ha a fehérje térszerkezete tartosan megvaltozik.

B) Akkor, ha megvaltozik a fehérjében a peptidkotések szama.

C) Akkor, ha az 0j aminosav oldallancanak toltése eltér az eredeti aminosav
oldallancanak toltésétol.

D) Akkor, ha az aminosav cseréje miatt 0j, nem fehérje természetii csoport épiil be a
fehérjébe.

E) Minden aminosav cseréje a fehérje toltésének megvaltozasat okozza.

A kovetkez6 dbra a szovegben leirt elvalasztas eredményét (a gélképet) mutatja be. A vizsgalat
soran egy populédcio hét diploid tagjanak

enzim-mintazatat VlZSgélték Az €gyes 1. egyed 3. egyed 5. egyed 7. egyed
oszlopokban a populaci6 egy-egy Zeogped L S e

egyedébdl szarmazd  fehérjekeverék }
szétvalasztott  alkotorészei  lathatok. }

A-fehérje

Minden sav egy-egy fehérjetipusnak
felel meg. A munka sordn harom enzim
(A, B és C fehérje) valtozatait vizsgaltak }

B-fehérje

(minden esetben ismert, hogy legfeljebb Gt
két valtozat fordulhat el a sejtekben). |
Mindhdrom fehérje azonos oOroklédést
mutat.

(A vonalak a valosagban nem azonos vastagsaguak, ettol a feladatban eltekintettiink.)

4. A gélkép alapjan allapitsa meg ¢és indokolja, hogy lehet-e dominans-recessziv droklésmenetii
a ,,B” enzim Oroklése (teljes dominanciat feltételezve)! A kiilonb6z0 enzimmintazatokat
kiilonb6zd fenotipusoknak tekinthetjiik.
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5. Mely allitasok kovetkeznek a bemutatott vizsgalat eredménye alapjan? (2 pont)
A) Az ,,A”- és ,,C”-fehérjék nem alkalmasak a genetikai sokféleség becslésére.
B) Egyik fehérje génjére nézve sincs heterozigota egyed a mintadban.
C) A ,,C’-fehérjére nézve csak homozigdta egyedek szerepelnek a mintaban.
D) A 4. egyed a vizsgalt fehérjék génjének tobbféle alléljat tartalmazza, mint a 3. egyed.
E) Barmely egyed csak az egyik génre nézve lehet heterozigota.

6. Hogyan lehet a vizsgalt mddszerrel pontosabb képet kapni az adott populacié genetikai
sokfélesé¢gérdl? Javasoljon egy megoldast!

Megoldas

1. Magas genetikai diverzitas mellett jobb a populécié alkalmazkoddképessége. /
Noveli a populacié megvaltozasanak képességét.
Barmilyen hasonlo, az alkalmazkoddsra utalo valasz elfogadhato.

2.C,D

.C

4. Nem dominéns-recessziv, mert a heterozigotakban (a 4. és 5. egyedben) mindkét allél

hatasa megnyilvanult.

.C,D

6. Tobb egyedben kellene megvizsgalni az enzimmintazatot. / Tobbféle enzim mintdzatat
kellene megvizsgalni. / Fehérjék helyett a DNS-szakaszokat kellene 6sszehasonlitani.
Barmely jo javaslat, mely akar a mintavétel nagysagara, akar a pontossagara utal.

(98]

9]

Egy betegség oroklodése

Az alabbi csaladfaban a sotétitett jelli személyek fiatalkori sziirkehdlyogban szenvednek. (E
betegek szemlencséje fiatal korban elhomalyosodik. A teljes vaksag kialakuldsa miitéttel
elkeriilhetd, am az ezt kovetden alkalmazott szemiiveggel is igen gyengén latnak.) A korok
ndket, a négyzetek férfiakat jeldlnek. A sziildparok nem &brazolt tagjainak fenotipusa nem
ismert.

A csaladfarészlet alapjan melyik genetikai mechanizmus képzelheté el a fiatalkori
szlirkehalyog 6roklodésének hatterében? Amennyiben az adott 6roklésmenet magyarazhatja a
fiatalkori sziirkehalyog oroklodését, I (igaz), ha nem, H (hamis) jelet irjon! (A betegséget
egyetlen gén hibdja okozza. A mutéci6 lehetdségétdl tekintsiink el.)

1. Testi kromoszomas recessziv 6roklodés. i w X Juke)
2. Testi kromoszomas dominans 6roklédés. Il W
3. X kromoszémahoz kotdtt dominans 6roklddés. m
4. X kromoszomahoz kotott recessziv oroklodés. IV,

5. Adja meg, hogy a csaladfa II. sordban hany személy heterozigota a fiatalkori sziirkehalyog
génjére! (1 pont)
................... személy
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6. Melyik jelolés irhatja le helyesen a III. sorban szerepld nd (nem &brazolt) férjének
genotipusat a betegség génjére nézve? (2 pont)

A) AA

B) Aa

C) aa

D) XAY

E) XaY

7. Milyen rokoni kapcsolatban vannak a II. sorban szerepl6 elso férfi. és a III. sorban abrazolt
utolso férfi? (1 pont)

A) Sziilo-gyermek.

B) Nagysziil6-unoka.

C) Dédsziil6-dédunoka.

D) Nagybacsi-unokadcs.

E) Unokatestvérek.

=
()
=)
—
(=3
&

Megoldas

(mindegyik beteg)
C

“

R
OWo T~ T

A rokonhazassag veszélye

Egy 6roklodo betegség egygénes, €s a betegséget a recessziv allél okozza. A betegség tiinetei
heterozigota hordozokban nem jelennek meg, és a beteg személyek szaporodoképességét sem
csokkentik. Oroklésmenetét az 4bran lathatd csalddfa mutatja. A beteg személyeket sotét
szinnel jeloltiik. A mutacio lehetdségét kizarjuk.

1. Mi bizonyitja, hogy a betegséget okozo allél
recessziv?

............................................................ 1.

2. Lehetséges-e, hogy a betegséget okozo all¢l X i i FCI)
kromoszoémahoz kotott? Erveljen allitisa mellett a " O Sl i

csaladfa alapjan! ]

3. Lehetséges-e, hogy a betegséget okozé allél Y kromoszomahoz kotott? Erveljen allitasa
mellett a csaladfa alapjan!
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5. Mekkora a valoszinlisége annak, hogy ebben a csaladban a IIl/4. jeli egészséges testvér
hordozza a recessziv allélt? A megoldas gondolatmenetét is irja le!

A beteg testvér fejében megfordult a gondolat, hogy unokatestvérét vegye el feleségiil. Az ilyen
hazassagkotés veszélye, hogy megndveli a betegség megjelenésének kockéazatat az utdédok
kozott. A kockazat megbecsiilése céljabol tanulmanyozza a csaladfat! A hazassagkotés elott
allo beteg férfi a I11/3. szdmmal jel6lt személy. A 1I/1. jelzésti személy homozigéta dominans
erre a jellegre nézve.

6. Mekkora a valdszintisége annak, hogy a II/2. jelii n6 a recessziv allél hordozo6ja?

8. Mekkora valdsziniiséggel sziiletne e jellegre nézve beteg gyermek a II1/2. és II1/3. jelt
személyek tervezett hdzassagabol?

Megoldas

1. Egészséges sziiloknek (a I1/3. és 11/4.-nek) is sziilethet beteg gyermeke.

2. Nem, mert ebben az esetben a II/4. jel it biztosan beteg lenne.

3. Nem, mert ebben az esetben né nem lehetne beteg (itt pedig az I/3 jeli n6 az).

4. Aa. (Mas jeldleés is elfogadhato, ha a kis- és nagybetii egyértelmiien kiilonbozik.
Elfogadhat6 a ,,hordoz¢” vagy a ,,heterozigdta” megnevezés is.) Indoklas: Hordoznia kellett
a hibas all¢élt, mert beteg gyermeke sziiletett. Vagy: mert apja homozigoéta recessziv volt.

5.2/3 (66,6%). Indoklas: Mivel mindkét sziilé hordozo, az egészséges utodok 2/3 eséllyel
oroklik a recessziv allélt. / vagy levezetés Punnett-tabla segitségével.

6. A valoszintiség 1. (100%, biztosan hordozza).

. 0,5 (50%).

8. 0,25 (25%). (Mivel a n6 0,5 eséllyel heterozigdta, és ebben az esetben a hibas allélt
0,5 eséllyel adja tovabb, a férfi viszont csak hibas allélt adhat).

~

Vércsoportok

Az ABO vércsoportrendszert ismerte fol Karl Landsteiner a vércsoport tipusok koziil
legeldszor.

1. Hol talalhatok az ABO vércsoportrendszer antigénjei? 1 pont
A) A vorosvérsejtek felszinén
B) A vorosvérsejtek plazmajaban
C) A vérplazméban
D) A plazmasejtekben
E) A hemoglobinhoz ké&tve.
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2. Hol talalhato A-ellenes (anti-A) antitest egy AB vércsoportu ember vérében? 1 pont
A) A vorosvérsejtek felszinén
B) A vorosvérsejtek plazmajaban
C) A vérplazméban
D) A plazmasejtekben
E) Egyik helyen sem.

Finomabb vizsgalatokkal kimutattak, hogy az emberi ,,A” vércsoport nem egységes, hanem A1,
A2 és A3 alcsoportokra oszthatd. Korabban nem ismerték fel az alcsoportok kiilonbozdségét,
mert immunologiai szempontbol nem térnek el, igy pl. egy Al vércsoporti egyén
immunrendszere nem tekinti idegennek az A2 és A3 vércsoportu vérét.

Az alcsoportok oroklodését a kovetkezd csaladfan figyelheti meg:

3. Allapitsa meg a vércsoportot kialakito allélek A bt ()
(IA1, TA2, TIA3, IB, 1) viszonyat! ' 1. 2. ..

A kovetkezd jelek valamelyikét irja az allélek i ég 8] (D) @
2 3 A 6. 7.

kozotti négyzetbe: 1
¢ teljes dominancia (a dominans allél felé ;
nyitott szarral): > - @
e kodominancia: = o2 3 4 5. 6.
e intermedier viszony: ~

1AL A2 1A3 B i

A tovabbiakban a csaladfa adott személyére a nemzedék (I — III.) és a sorszam (1,2,3,...)
megfeleld kombindcidjaval valaszoljon. (Pl. az elsd generécio 3. szamu személyének jele: 1/3.)

4. Magyarazza meg, melyik személy genotipusa és fenotipusa alapjan allapithaté meg az I és
A2 allélek viszonya! A genotipus megadasahoz az P!, 2, I3, I, i jelléseket haszndlja!

A jelt személy alapjan, hiszen a genotipusa biztosan .................... ,
mig a fenotipusa: ........................

5. Vezesse le, milyen vércsoportl gyermekek sziilethetnének és milyen valoszintiséggel a I11/1.
személy és egy A1B vércsoporti személy hazassagabol! A levezetés soran adja meg a sziilok
¢s az utodok genotipusat is.

6. Ha nem all rendelkezésre csoportazonos (A vércsoporta) vér, milyen vércsoportil személytol
kaphat vért a I1I/1 személy?

7. A TI/1 személy vérébodl vérsavot készitiink. Az alabbiak koziil melyik lesz megtalalhatod
benne? 1 pont

A. A ellenes (anti-A) antitest.

B. B ellenes (anti-B) antitest.

C. Al ¢és A2 ellenes (anti-A1 és anti A2) antitest.

D. A3 ellenes (anti-A3) antitest.

E. A fentiek koziil egyik sem.
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Megoldas

A
E

II/5, Genotipus: IA'TA2, Fenotipus: Al

1.
2.
AR>S =B>
4.
5.

A TII/1 sziil8 genotipusa: I3, az A1B vércsoportl sziiléé: IM] B TA3 :
Az utdédok fenotipus megoszlasa: 50% Al, 25% A3B, 25% B “ ‘
6. csak 0 vércsoportutol B WS Al
7.E
B | 1A3B 1B
Oroklédések

Irja a szamjegyeket a halmazdbra megfeleld helyére! A megallapitisok a vizsgdlt tulajdonsdgii
személyekre vonatkoznak.

X ivari -
1. Fenilketonurias no. Heterozigdta kromoszéméhoz kotoitt L&:ﬂ:ﬁ;ﬁf )
2. Vérzékeny férfi genotipusi i —
3. Olyan egészséges nd, akinek

Homozigéta recessziv

az apja szintéveszto volt.

4. Olyan nd, akinek a
terhessége soran Rh-
Osszeférhetetlenség 1éphet fel.

5. Egy AB és egy 0 vércsoportt

sziilopar gyermekei.

. Olyan férfi, akinek albin6 n6tdl albind és nem albind gyermekei is sziilethetnek.

. Olyan nd, akinek nem sziilethet vérzékeny fia (ha a mutacio lehetdségétdl eltekintiink).

8. Annak a személynek a vércsoport-genotipusa, aki az ABO vércsoportrendszerben sziikség
esetén barkitdl kaphat vért.

~N N

.
Megoldas
X 1vari kromoszoma- Homozigota
Heterozigota hoz kétott genotipusu
genotipusu oroklodést i

Homozigota recessziv
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V. A sejtek ¢lete 12 pont

Az abra a sejtek osztodasi ciklusat mutatja. A D betli a feladat
els6 részében (az 1-4. feladatokban) a szamtartd sejtosztodast
(mitozist) jeloli.

A megfelel6 betiijelzés(ek) megadasaval jellemezze az egyes
szakaszokat! Az egyik esetben nincsen az allitasnak megfeleld
szakasz. Ehhez irjon E betfit!

A feladatban a DNS-fehérje kapcesolatot kromoszémaként
értelmezziik az egész sejteiklus soran.

Ertelmezziik az egy-és kétkromatidas kromoszoma fogalmat is.

1. | E szakaszban megvaltozik a sejt ploidiaszintje (kromoszémaszama).

2. | Ebben a szakaszban szétvalnak egymastol a kromatidak.

3. | E szakaszban torténik a replikdcio (DNS-megkett6z6dés).

Intenziv génmiikodéssel (azaz atirassal, transzkripeioval) jellemezhetd
szakaszok.

Bizonyos sejtek hormonalis hatasra szamfelez6 osztodasba (meidzis) kezdenek. A kovetkezo
grafikonok a ciklus 4, B és C szakaszaiban €s a meidzis két szakaszaban (D), D) az 1d6
fuggvényében mutatjdk a sejt orokité anyaganak jellemzé mennyiségi valtozasait. A
megfelelé betli négyzetbe irasaval azonositsa, hogy melyik gérbe melyik genetikai jellemz6
valtozasat mutatja be! (Az egyik esetben két helyes valasz is van!)

B
A) A sejt ploidiaszintje.
B) A kromoszémak kromatidainak szama.
C) A sejt teljes DNS-tartalma.
D) A sejt kromoszomainak a szama. i | ;
E) Egyik sem a felsoroltak koziil. x
A B C D, D
6.

A) A sejt ploidiaszintje.
B) A kromoszémak kromatidainak szama.
C) A sejt teljes DNS-tartalma.

D) A sejt kromoszomainak a szama.
E) Egyik sem a felsoroltak koziil.
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A) A sejt ploidiaszintje.
B) A kromoszomak kromatidainak szama.
C) A sejt teljes DNS-tartalma.

D) A sejt kromoszomainak a szama.
E) Egyik sem a felsoroltak koziil. \

A) A sejt ploidiaszintje.

B) A kromoszomak kromatidainak szama.
C) A sejt teljes DNS-tartalma.

D) A sejt kromoszémainak a szama.

E) A sejthartya felszine. T

A B C D, D,

Milyen sejttipus kialakulasat mutathatjak a grafikonok (azaz milyen sejt alakulhat ki a D»-
szakasz végére)?

A) Az allati ivarsejtekét.
B) A novényi ivarsejtekét.
C) A novényi sporakét.
D) A generativ sejtét.

E) A zigotaét.

=)
—
(=3
&

Megoldas

ORI N R WD =
@R lvels vl wiles!

-

@

Ao
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V. Sejtosztodas 12 pont

Az abran az egyik sejtosztddasi tipus néhany allomasat figyelheti meg. Az egyes abrak nem
idorendi sorrendben allnak. Nem jeleztiik azt sem, hogy az osztodas eredményeként hany sejt
jott 1étre (a keletkezett sejtekbdl mindig csak egyet abrazoltunk.) Ezek figyelembe vételével
tanulmanyozza az abrat, majd valaszoljon a kérdésekre!

2. Tegye 1dorendi sorrendbe az abrazolt szakaszok betiijeleit! (2 pont)

— e e o > >

Mely sejtek johetnek 1étre az abran lathato sejtosztodas révén? A megfeleld betiijeleket
irja az tires négyzetekbe! (2 pont)

99

Az emberi himivarsejtek.
Egyes gombak sporai.

A zarvatermok petesejtje.
Az emberi hamsejtek.

A baktérrumok.

moOaowy

A rajz sematikus, igy példaul nem ébrazol minden kromoszémat.

4. Hany kromoszéma hianyzik az ,,A” jelli rajzrol, ha feltételezziik, hogy egy emberi sejtrol
van szo6?
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5.

Y0 W

=

M0 wp

Melyik allitas 1igaz az édbrasor ,,C” jelii szakaszara?

Diploid sejtet abrazol.
Ebben a fazisban torténhet meg az atkeresztezodés.

Lehetséges, hogy ekkor a sejtben apai és anyai allélek is megtalalhatok.

Lehetséges, hogy a megjelenitett kromoszomak csak apai eredetiiek.
A sejt nyugalmi szakaszban (interfazisban) van.

Melyik allitas igaz az dbrasor ,,D” jelti szakaszara?

Az itt lathaté kromoszomak két kromatidasak.
A sejtmagot latjuk, benne a 4 kromoszémaval.
A kromoszomak atkeresztez6dését abrazolja.
Az abra a kromatidak szétvalasat mutatja.

(2 pont)

(2 pont)

Mi lehet az ,,F” jelii sejt genotipusa, ha az ,E” jelii¢ DdEe, és tudjuk, hogy a két gén
fiiggetlen? Csak az dsszes lehetséges genotipus megaddsa esetén jar a pont.

8.

Mi lehet az ,,F” jelii sejt genotipusa, ha az ,E” jeli€¢ 4a? Csak az dsszes lehetséges

genotipus megaddasa esetén jar a pont.

Megoldas

. meiozis/szamfelez6 osztodas
.E,B,A,C,D,F

A, B
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C,D

.B,E

.DE, De, dE, de

.,,A” vagy ,,a”
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