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A genetika - orokléstan

Ennek a tananyagnak az a célja, hogy a kozépiskoldban a biologia tudomannyal/tantarggyal
komolyabban foglalkozo, kdzép- vagy emelt szintli érettségire késziilo didkok szamara egy fel-
késziilési segédletet adjon. A hagyomanyos tankonyvektdl annyiban tér el, hogy a szovege sok
helyen vazlatos, viszont szamos szemléltetd abraval, gyakorlati példaval illetve vizsgafeladattal
egésziti ki a gondolatmenetet, segiti a megértést és a begyakorlast. Kiilon hangsulyt kapnak a
logikai illetve szamitdsos feladatok, amelyek sokszor nehézséget okoznak az ¢élovilag
szépségeit kedveld, de a matematikai gondolkodésban kevésbé jaratos diakoknak.

A genetika az 6roklodés €s a valtozékonysag szabalyszertiségeivel, torvényeivel foglalkozo
tudomany. Az 6roklédés az egyed és a faj tulajdonsagainak generaciordl generaciora torténd
tovabbadasat, megdrzését jelenti és 0sszekapcesolodik a valtozékonysaggal, a tovabbadas soran
fellépd olyan jelenségekkel, amelyek megvaltoztatjak a kovetkezd generacio tulajdonsagait.

A bioldgia tudomany részteriilete, épit a biokémia, a biofizika és a sejttan eredményeire és
modszereire, €s igénybe veszi matematika segitségét is.

Ugyanakkor maga a genetika is tobb résztudomanyra oszthato:

» Klasszikus genetika (mendeli genetika): az egyedek szintjén vizsgalja a tulajdonsagok
atorokitését.

» Molekularis genetika: a genetikai anyag molekularis szervezddését és molekularis mi-
kodését vizsgalja.

» A géntechnoldgia a molekularis genetikai ismeretek alkalmazasat jelenti, amely a ge-
netikai anyagot molekuléris szinten mddositja (genetikai mérnokség, genetikai mani-
pulacio).

» Sejtgenetika: a fénymikroszkoppal megfigyelheté kromoszoma jellemzoket, rendelle-
nességeket vizsgalja.

» Alkalmazott genetika: az orvosi genetika, a modern allat- és a novénynemesités

» Populacio- és evoluciogenetika: a populaciok szintjén zajlo genetikai folyamatokat
vizsgalja: hogyan valtozik a populacidk génallomanya, mi az evolucid genetikai alap-
ja?

Els6ként tekintsiik at az alapfogalmakat:

A gén az 0roklddés anyagi egysége. Kétféle szinten is értelmezhetjiik:
» Klasszikus genetikai génfogalom: a gén egy tulajdonsag kialakulasat hatarozza meg.
» Molekularis genetikai génfogalom: a gén a DNS molekula egy szakasza, amely egy
polipeptidlanc aminosav sorrendjét kodolja és eldallitasahoz sziikséges informacidkat
tartalmazza. r
Az ¢lovilag genetikai anyaga nagyrészt a DNS, ugyanakkor ismertek |, c&/mmm
olyan virusok (retrovirusok, mint pl. HIV), melyek genetikai anyaga e

RNS. waltilfl)

A gének funkcidjuk alapjan lehetnek
» struktargének: olyan gén, amely RNS-re atirddhat:
- vagy egy polipeptidlanc aminosavsorrend;jét hatarozza meg
- vagy az r- és t-RNS molekulakat kodolja.
» szabalyozo régiok, amely nem irddnak at, a struktargének miikodését, atirodasat sza-
balyozzak.



A fentieken kiviil a DNS un. nem-kodold szekvenciakat — ,,hulladék DNS-t” — tartalmaz. Minél
Osszetettebb, fejlettebb egy €16lény, annal tobb a nem-kddold szakaszok aranya. Az ember
esetén ez kb. 90%. Az emberi genom a petesejt vagy himivarsejt teljes genetikai tartalma, amely
hozzavetdleg 3 milliard DNS bazisparbol all. Kb. 21 000 gén van a human genomban. A
fehérjekodot ténylegesen hordozd exonok a teljes szekvencianak a 1,5 %-at adjak. Az dsszes
,hasznos” informacidt a DNS alloméanynak kb. 10 %-a hordozza, amely tartalmazza tehat

» az exonokat,

» at-és rRNS génjeit,

» tovabba a gén kifejez0dését szabalyozo DNS szakaszokat (pl. promoter régid).
A szekvenciak alapjan két embernek a szekvencidja kb. 0,1 %-os eltérést mutatott, tehat az
egyezés 99,9 %-os volt. Azaz 1 000 000 bp koziil atlagosan 1000 kiilonbozik.

Genom: az egyed génjeinek 0sszessége, egy szervezet teljes 6rokitd informaciojat jelenti, pon-

crer

kromoszémakészletet a kettobol.

A genomika: a genetikaval szemben, amely egyes tulajdonsagok oroklésével, egyes gének
szerkezetével és miikodésével foglalkozik, a genomika targya az ¢€l6lény génjeinek, illetve
DNS-ének Osszessége. A genomika tehat vizsgélja az egyes genomok szerkezetét, a gének el-
oszlasat, szamat, méretét, a génnek nem tekintheté DNS-szakaszok szerkezetét, elhelyezkedé-
sét és biologiai szerepét, illetve 6sszehasonlitja a kiilonbdzd genomokat egymassal.

Genotipus: a jelleg létrehozésat biztositdo genetikai szerkezet, a tulajdonsag 6roklddésének
anyagi alapja, a DNS adott szakaszanak mindsége. A genomnak az része, ami a vizsgalt tulaj-
donsag kialakitasaban részt vesz.

Fenotipus: a jelleget megval6sito megfigyelheto tulajdonsagok dsszessége, a 1athaté megje-
lenési forma. A genotipus génjeinek dsszjatéka révén 1étrejott kiilsé megjelenés.

Fenotipus Genotipus Allél Gén
AA (homozigéta | A a szinanyagot
dominans) (dominans) kialakité enzim
genje (A)

Aa
(heterozigota)
aa(homozigéta | a(recessziv) | mutans gén (a),
recessziv) inaktiv enzimet
kodol

Viragszin

Fehér
(recessziv)

Haploid sejtek/szervezetek egy genomot tartalmaznak (pl.: ivarsejtek, sporak).

Diploid sejtek/szervezetek kétszeres (2n) genomot, azaz kettds kromoszémaszerelvényt tartal-
maznak (pl.: testi sejtek). A diploid €él61ények homolog kromoszémaparokkal - egy apai, ill.

egy anyai valtozattal — rendelkeznek. Az azonos helyeken
1év0, azonos funkcioju gének allélpart alkotnak.

Az allélek tehat a kromoszoma egy adott szakaszan (16ku-
szan) elhelyezked6 gének.

Homozigéta egyedben adott két allél teljesen egyforma, eze- ‘ / ] |
ket azonos betlikkel jeldljiik: AA vagy aa. .
Heterozigota egyedben a par két allélje kiilonbozik: Aa. At dmanil e




Az allélok ugyanazt a tulajdonsagot hatarozzak meg. Homozigdtak esetében a helyzet egysze-
rli: mindkét allél ugyanazt a tulajdonsagot hatdrozza meg, ez jelenik meg a fenotipusban. Hete-
rozigotaknal viszont két eltérd valtozat all szemben egymassal. Az allélok kolcsonhatasai tobb
tipusba sorolhatok. Ha az egyik allél hatdsa sokkal erdsebb, és elnyomja a masikat, akkor ezt
dominans allélnak/tulajdonsagnak nevezziik (A). A gyengébb hatasu allél - amely ez esetben
nem érvényesiil - a recessziv allél/tulajdonsag (a).

Ha a két kiilonboz6 allél egyiittes hatasara valamilyen kdztes fenotipikus tulajdonsag jelenik
meg — példaul a piros és fehér viragszint kodolo allélok egyiitt rozsaszin viragot eredményez-
nek — akkor intermedier 6roklésmenetrdl beszéliink.

Egy egyedben egy génnek csupan két allélja 1étezhet, de a populacioban tobbnyire ketténél tobb
allél fordul eld. Ez a tobbszoros allélia, vagy polimorfizmus esete, amikor egy adott jelleg két
vagy tobb normalis valtozata fordul el6 a populacidban. A novények és allatok és az ember
populécioéi nagyon valtozatosak, polimorfok. Ennek oka az, hogy a populécidban minden egyes
génre nagyszamu allél 1étezik, és ezeknek minden egyed egy egyéni kombinécidjat tartalmazza.
A tobbféle allél koziil azonban mindig legfeljebb kettd foglalhatja el a két homolog kromoszo-
man 1évo egy-egy génhelyet, de hogy melyik kettd, az a kombindlodastol fliggden valtozik. A
kiilonbozo allélparositasok kiilonféle fenotipusok megjelenését eredményezhetik, a dominancia
erdsségének megfelelden.

Ahhoz, hogy az egyes kromoszomak lehetséges kombinalodasat nyomon kovethessiik, elébb
tekintsiik at a haploid ivarsejtek kialakuldsat, a mitdzis és a meidzis folyamatat.

A mitozis
» Szamtart6 vagy fonalas osztodas. fﬁ '
» A mitozis a testi sejtek osztodasi modja, novényeknél és al- x
latoknal egyarant. Csak eukariotakra jellemzo. %=

» Minden mitdzis utan két leanysejt keletkezik, amik geneti- pZ
kailag azonosak egymassal és az anyasejttel (mutaciotol, 7
masolasi hibaktol eltekintve). £ K

» Genetikai szempontbol legfontosabb eseménye az, hogy a ;
két kromatidabol all6 kromoszoémaék kromatidai az osztodas 4
soran szétvalnak, majd a leanysejtekbe keriilnek. Az utod- ( 3“@
sejtekben tehat ismét egy kromatidabol (egy DNS kettds hé- % )"(
lixbdl) allo, de valtozatlan kromoszdéma szamt kromoszoma

készlet talalhato.
o7 i
I ¢
Meidzis W
A meidzis (kicsinyités, csokkentés — gordg) az allati ivarsejtek, nove-
nyi sporak termelésére specializalodott diploid sejtek osztodas tipusa. “ay 4 q
Folyamata sordn két sejtosztodds megy végbe, négy utddsejt N S

keletkezik, amelyek mind haploid kromoszoémaszamuak (szamfelezd

sejtosztodas). Ez ugy jon 1étre, hogy a homolog kromoszémaparok szétvalnak egymastol és
csak az egyik az egyik kromoszoma — vagy az anyai, vagy az apai — keriil be az utddsejtbe. Az
elsd osztddas hasonlit a mitézishoz, de a Iétrejott homoldg kromoszdémaparok megkeresik egy-
mast, és Osszetapadnak. A parhuzamos kromoszomak kozott atfedések, és DNS szakasz/gén-
kicserélddések kovetkezhetnek be. Ennek a folyamatnak, az atkeresztezOdésnek az eredménye
a rekombinacié. A rekombinacio sordn a meglévo tulajdonsagokat kialakito tényezok Gjraren-
dezddnek, igy j génkombinaciok a sziiloktdl eltérd fenotipusokat eredményeznek. Ezutan



megy végbe az elsd osztddas, amikor is a sziiléi kromoszoémak elkiiloniilve keriilnek a két

utodsejtbe.

A masodik osztddasi szakaszban a testvér kromatidak valnak szét egymastol, igy az utddse;j-
tek az anyasejthez képest fele kromoszoma szami kromoszdéma készlettel rendelkeznek.

Parent cell Site of
(before chromosome duplication) crossing over | Meosis 1|
Prophase Fae Prophase I
Duplicated—__ (&, 7 Ioted st
e e  Chromosome | .- ynaps|
(two sister ~~  duplication .~ duplication homologous
i chromosomes
chromatids) 2n=4
% ch Tetrads
Metaphase a";:':?:;m” align at the Metaphase 1
metaphase plate  Metaphase plate
Anaphase Anaphase |
Sister chromatids
Telophase separate during H 1 Telophase 1
anaphase chromosomes
separate
=, =
Sejteiklus —) bt
S J together
Qg =
~ No further
2n chromosomal
Daughter cells duplication;
of mitosis sister
chromaﬂds
(anaphase 1) Daughter celln of maloals n
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A kromoszémak kromatidainak szama

A sejt teljes DNS-tartalma.

A sejt ploidiaszintje, tovabba a sejt kromoszdémainak a



A fenti grafikonok a meidzis soran az egyes valtozok mennyiségét mutatja a sejtciklus, illetve
az osztodas egyes szakaszaiban.

Klasszikus genetika, allél-kolcsonhatasok

Az allél kolcsonhatasok koziil eddig csak a dominans-recessziv és az intermedier 6roklésme-
netet emlitettiik, pedig ezen beliil sokféle valtozat 1étezik. Kezdjiik a dominans allélek viselke-
désével.

Ennek kapcsan nem keriilhetd meg Gregor Mendel (1822-1884) munkassaga. Korat messze
megeldzve gondos keresztezési kisérleteket végzett a kolostora kertjében 1857 €s 1868 kozott.
Borso novények tulajdonsagainak 6roklodését vizsgalta tobb nemzedéken keresztiil, szigortian
ellendrzott koriilmények kozott. Sok adatot gytijtott, melyeket statisztikailag értékelt €s tor-
vényszerliségeket fogalmazott meg. Munkait nem értékelték, csak tobb mint fél évszdzad utan
értelmezték jra a genetika fejlodésével.

Allél-kolcsonhatasok 1 - egygénes vagy monohibrides oroklodés

Ha egyetlen gén altal meghatarozott tulajdonsagot vizsgalunk, mas @
géneknek nincs hatésa, és az allélpar két jol elkiilonithetd tulajdonsa-
got hataroz meg, akkor az 6roklésmenetet egygénes vagy monohib-
rides 6roklddésnek nevezziik. A meidzis mechanizmusanak meg-
feleléen az ivarsejtek az adott allélparbol/tulajdonsagparbdl csak az

egyiket hordozzak. Ezt nevezik a gamétatisztasag elvének. @

' ¥ N\
Ha az allélok a dominans-recessziv kolcsonhatast mutatjak, akkor ér- /D (D (D (D
vényeslil az uniformitas elve (Mendel I. torvénye). A keresztezés N

els6 utodnemzedéke egyontetiien heterozigdta, egyforma fenotipusu, uniform.

Mendel példdja: két eltérd viragszinli — pl. bibor és fehér viragu, tiszta — homozigota - sziil6i
vonal kozotti keresztezés eredménye az elsd generacidban egyontetiien szines viragl
egyedeket eredményezett.

P (sziilok): AA X aa
bibor X fehér

G (gamétak): mind A mind a

F1(utédok):  Aa bibor Aa bibor

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

Felmeriil a kérdés, hogy:

Hogyan hatarozhat meg egy génvaltozat egy szint?




gén (DNS)

geénvaltozat (DNS valtozat)

mR‘NS MRNS :/éltozat
fehérje‘(enzim) fehérje véltoza,t (hibas enzim)
s - w 2
szin elbanyag végso szinanyag nincs szinanyag szintézis
Szine; virag Fehé: virag

A legegyszerlibb magyarazat, hogy a recessziv tulajdonsadg a dominans hibas, hidnyos valtoza-
ta, amely nem képes a dominans tulajdonsagot létrehozni. Ha mellette a masik allélen viszont

az aktiv forma van jelen, az potolja a hidnyossagot.

Mendel nem elégedett meg az
egyiranyu keresztezéssel (bi-
bor virdgok mesterséges bepor-
zésa fehér virdgok virdgpora-
val), hanem megismételte a ke-
resztezéseket forditott bepor-
zassal is. Ugyanazt az ered-
ményt kapta, tehat a mechaniz-
mus fliggetlen attol, hogy a
tulajdonsagot melyik sziilo fél
hordozza. Ez a reciprocitas el-
ve.

F. All purple

All purple

_
FURORLE FUR LS

A keresztezés eredményét szemléletesebben abrazolhatjuk az un. Punnett tablakon.

Punnett tablazat: egy adott keresztezési vagy tenyésztési oy
N , R . , . Sziilok aa

eseménybdl szdrmazo utddok lehetséges genotipusainak
grafikus dbrazolasa. A Punnett-tabla 1étrehozasahoz ismer- i

N et . ) i o . gamétak a
niink kell a sziil6k genetikai tulajdonsagait. A tablazat fej-
lécében abrazoljuk a két sziil6tol szarmazo ivarsejtek sza- A Aa | Aa

. N (117 . . AA

munkra érdekes génjeit, a tabldzat rovataiban pedig az A Aa | Aa

egyes megtermékenyitési események altal 1étrehozott gén-

kombinaciokat. Ha a termékenyiilés valdsziniisége azonos, akkor a tdbla mennyiségi aranyok

kiszamitasara is alkalmas.

A reciprocitas elve szerint mindegy, melyik sziil6 felet melyik
fejlécre irjuk, ennek szemléltetésére a Punnett tablat gyakran
abrazoljak elforgatva, a ,,csticsara allitva”, hogy a két sziild fél

egy magassagba kertiljon.

Mendel tovabbvitte kisérleteit, a kapott F1 utédgeneracio tag-
jait egymassal keresztezve megvizsgalta az F2 generacio tulaj-
donsagait is. Azt kapta, hogy az egyedek itt mar nem egyfor-

Female
parents

S

mak, a dominans tulajdonsagi névények 75%-ban, a recessziv
tulajdonsag pedig 25%-ban jelenik meg. Ezt nevezik a szegregacio avagy hasadas elvének,

ez Mendel I1. torvénye.

Male
parents



A Punnett-tablan jol értelmezhetd, hogy az AA : Aa: aa arany

1:2:1, az elsd két valtozat szines (dominéans), a harmadik ho- Sziilok _ Aa

mozigota recessziv. A Punnett tabla tehat mennyiségi viszo- gamétak | A | a

nyok kifejezésére is alkalmazhato. Aa A AA | Aa
a Aa | aa

Mendel alapossagara jellemzd, hogy a keresztezéseket megismételte tovabbi tulajdonsag-pa-
rokra is, és az F2 generacioban mindig 3 : 1 aranyt kapott. Minél nagyobb szdmu keresztezést
végzett, az eredmény annal jobban kozelitett a vart 3 : 1 aranyhoz (statisztikai bizonyitas).

Sziil6i fenotipusok Fl F2 F2 ardny
Axialis x terminalis virag mind axialis 651 axialis : 207 terminalis 3,14:4
Bibor x fehér virag mind bibor 705 bibor : 224 fehér 3,15:4
Hosszu x rovid szar mind hossza | 787 hosszu : 277 rovid 2,84 : 4
Sarga x zo6ld szem mind sarga 6022 sarga : 2001 zold 3,01:4
7061d x sarga hiively mind zold 428 z6ld : 152 sarga 2,82:4

Mendel szellemi teljesitménye azért tiszteletreméltd, mert pusztan ezekbdl az eredményekbol

a gének, kromoszomak, a meiozis ismerete nélkiil fel tudott allitani egy olyan modellt, amely

teljesen O6sszhangban van a mai, modern biologia mddszereivel igazolt 6roklddési mechaniz-

mussal:

1. Az 6roklédést meghatarozo faktoroknak - ezeket ma géneknek nevezziik - elkiilonithetd
részecske természetiik kell, hogy legyen, mivel a fenotipusok nem keverednek, vagy bibor,
vagy fehér.

2. Minden egyed egy faktorpart - azaz 2 gént - hordoz egy adott tulajdonsagra.

3. Az ivarsejtek képzddése soran a faktorparok — allélparok - tagjai szétvalnak egymastol, és
kiilon ivarsejtekbe jutnak, melyek igy az allélparoknak csak egy tagjat hordozzak.

4. Az ivarsejtek zigotava egyesiilése véletlenszerii, nem fiigg a hordozott gének természetétol.

Feladat (kattintasra): Dominansrecessziv

Dominansrecessziv2
Felmertil a kérdés, hogy ha dominans fenotipusu egyedeket latunk, vajon hogyan lehet eldon-
teni, hogy azok homozigota domindnsak, vagy heterozigotak. Egy dominans fenotipust egyed
genotipusat, Un. tesztel6 keresztezéssel lehet megallapitani.

Tesztel6 keresztezés (visszakeresztezés)

A teszteld keresztezés annak felderitésére szolgél, hogy egy do-

Nl =P
AA

minans fenotipust egyed (pl. bibor virdgot hozo veteménybor- l __:_}.;:,ail

s0) homozig6ta vagy heterozigdta-e a vizsgalt jelleget kialakitd

génre. A teszteld keresztezés soran a vizsgalt jellegre ismeretlen %' ‘M

genotipusu egyedeket homozigoéta recessziv egyedekkel keresz- Aa AR

tezik. Ha a keresztezésbdl csak dominans fenotipusu (a példa-

ban piros viragu) utodok szarmaznak, akkor az ismeretlen ge-

notipust egyed nagy valoszinliséggel homozigdta dominans B) ‘ﬁ‘ . %)

(AA) volt. Ha a teszteld keresztezésbdl 50-50% domindns (pi- Aii % s

ros viragu), illetve recessziv fenotipust (fehér virdga) utod | >< |

szarmazik, akkor az ismeretlen genotipust egyed heterozigdta :

(Aa) lehetett. M 2.
Aa aa



Eddig egy allélpar altal meghatarozott tulajdonsag oroklédését vizsgaltuk, az ilyen 6roklés-
meneteket egygénes vagy monohibrides 6roklddésnek nevezziik. Vizsgaljuk meg, hogy mi a
helyzet két tulajdonsag 6roklddése esetén.

Allél-kolesonhatasok 2 — Két tulajdonsag egyiittes d6roklédése — dihibrid éroklésmenet

Amint lattuk, Mendel szdmos dominans-recessziv tulajdonsagpar 6roklodését vizsgalta egyen-
ként, igy adodott a kérdés, hogy két ilyen tulajdonsagpar 6roklddése mennyiben kapcsolodik
Ossze. Kisérletei alapjan megéallapitotta, hogy a kiilonb6z6 tulajdonsagok egymastol fliggetle-
niil 6roklédnek — ez a fiiggetlen oroklodés torvénye, avagy Mendel II1. torvénye.

Mendel kisérlete: A vizsgalt két tulajdonsagpar:

mag szine: és zold (a), v Q = @
mag alakja: Kkerek (B) és szagletes (b). AABB aabb
s b
¢ @B @B G @
A sziilok (P):  AABB X aabb
- kerek z0ld- szogletes 5 Q X Q Q
Gametak (G): AB ab AaBb AaBb AaBb AaBb
Utodok (F1): uniform, AaBb, mind - kerek ol 2h = 2
Q@ Q
Utodok (F2): a tulajdonsagok szétvalnak, minden lehet- AABB  AABL  AaBB  AaBb
séges kombmécuﬁ megjelenik. . AB @ @
Tehat itt is érvényesiil az elsd generacioban az unifor- F AABb  AAbb  AaBb  Aabb
mitas, és a masodikban a szegregacio elve. _
Az F2 generacioban az egyes tulajdonsag parokra tovabb- ’ ,98; 9, g 2
ra is fennall a 3:1 ardny( hasadas, de a kombinalédasokat ) Q 0 ®@
figyelembe véve a négytéle fenotipus 9:3:3:1 aranyban rec i = sl

jelenik meg. A Punnett tabla jol szemlélteti a fenotipusok
kialakulasat €s mennyiségi aranyat.

Ezt azzal magyarazhatjuk, hogy a meidzis soran véletlenszerti, hogy a homoldg kromoszémak
koziil melyik kertil az egyik ivarsejtbe és melyik a masikba. Ha ennek valoszinlisége azonos,
akkor statisztikai szamitéassal is igazolhato a fenti arany.

Eszerint tehat a mag alak génje a mag szin génjétdl fiiggetleniil 6roklodik.

Ez azonban csak akkor igaz, ha a vizsgalt tulajdonsagokat meghatarozo gének nem ugyanazon
a kromoszoman, egymas kozelében vannak. Ha mégis, akkor ez a szabaly nem érvényesiil, a
gének egyiitt kerlilnek az ivarsejtekbe, ezeket legfeljebb a crossing over valaszthatja el
egymastol. Ebben az esetben egyiittes vagy kapcsolt oroklédésrol beszeliink. Mendel szeren-
csé¢jére az altala vizsgalt tulajdonsagok fliggetlenek voltak. Jo érzékkel valasztott olyan ala-
nyokat, amelyeknél a torvényszertiségek jol kimutathatéak voltak.

Feladatok (kattintasra): Kétgénes
Kétgénes

Tobbgénes
Tobbgénes2



Szdmos olyan 6roklésmenetet ismeriink, ahol az allél kdlcsonhatasok eltérnek az egyszerli
dominanciatol, ezért a mendeli szabalyok nem érvénysiilnek, de az alapelvek, a génkombinaci-
ok vizsgalata segit a jelenségek kvantitativ leirasaban.

Allél-kolcsonhatasok 3 - Intermedier 6roklésmenet (inkomplett dominancia)

Bizonyos esetekben a két kiilonb6z6 allél ko-

zott nem alakul ki domindns — lappang6 vi- g genaration R,

szony, hanem mindkét allél hatasa megjelenik ol SR
az utodok fenotipusaban, az utddok megjele- chee * by oo
nése a két sziiltipus kozotti, &tmeneti, idegen

szoval intermedier jellegli lesz. Példa: a bor- Gametes (C7) ()
sotdl eltérden mas novényeknél a piros és fe-

hér viragszinli egyedek keresztezésénél a koz- Ty

tes szinll, rozsaszinli virdga utddok jonnek Sl Pk
létre az els6 utdédgeneracioban. ol %i\% Bzt
A masodik utdédgeneracioban viszont vissza-

térnek a kiindulasi fenotipusok is. A piros, a ¥ '\
rozsaszini €s a fehér egyedek gyakorisaga 25 Gamatas %(C% 1:C)

: 50 : 25 széazalék.

Ez a kapcsolat is szemléltethetd Punnett tab- Ova Sperm
lan, a heterozigota egyedek rézsasziniiek. A LCPANG

genotipusok azonositdsara ez esetben nincs  F;Generation 15(E") 1(ch)
sziikség visszakeresztezésre, a fenotipus egy-
értelmiien megadja a genotipust. @

Feladat: Intermedier

Allél-kolcsonhatasok 4 - Tobbszoros allélia

Egy egyedben egy génnek csupan két allélja 1étezhet, de a populacidoban tobbnyire ketténél tobb
allél fordul el6. Ez a tobbszoros allélia, vagy polimorfizmus esete, amikor egy adott jelleg
tobb normalis valtozata fordul el6 a populacidban. A novények ¢€s allatok €s az ember po-
pulacidi nagyon valtozatosak, polimorfok. Ennek oka az, hogy a populdcidoban minden egyes
génre nagyszamu allél 1étezik, és ezeknek minden egyed egy egyéni kombinacidjat tartalmazza.
A sokféle allél koziil azonban mindig legfeljebb kettd foglalhatja el a két homolog kromoszo-
man 1évo egy-egy génhelyet, de hogy melyik kettd, az a két sziil6tdl szarmazd gamétak
(maximum négyféle) alléleinek kombinalodasatol fiigg.

Erre érdekes példa az emberi vércsoportok 6roklodése.
Az ABO vércsoportrendszer (valamint az MN vércsoport

is) haromféle alléllel 5roklédik: Ia I és i. Ezek egy fe- |YSrcsoport fenotipus | genotipus
hérjéhez kapcsolodo révid cukorlanc szerkezetét hatarozzak 0 1
meg a vords vérsejtek felilletén. Az Ia és I allél két A Iala vagy Iai
kiilonb6z6 cukorlanc (antigén) meghatarozasaért felelds. Az B Igls vagy Isi
i allél hidnyos szénhidrat keletkezését kodolja, ami nem AB Ials

reagal sem az A, sem a B antitesttel. Az allélok kapcsolata:
» teljes dominancia I4 és i, valamint I és i kozott 1ép fel, ekkor a vér az A, illetve a B
antitesttel reagal, i semleges viselkedése nem érvényesiil.



» kodominancia I4 és I kozott: mindkét allél kifejezddik, nem nyomjak el egymas
hatasat, a sejtek feliiletén mindkét oligoszacharid megjelenik, igy AB vércsoport ala-

kul ki.
Feladatok (kattintasra): Vércsoport
Vércsoport2

Hasonl6 mechanizmussal alakul ki a I6here
levélszinének mintazata is. A meghatarozo6 al-
1élnek hét valtozata létezik, ezek koziil egy (v
— tiszta z6ld levél) recessziv a tobbihez ké-
pest, ez a fenotipus csak homozigéta esetben
jelenik meg. A tovabbi hat allél kodominans,
ezaltal valtozatos mintazatokat (0sszesen 21
félét) alakitanak ki. A teljes tablazat 7x7=49
kombinaciot tartalmaz. Az atloban talalhato a
hét homozigota forma (az abra bal oldali osz-

9
o

2

()

o

vhirh
lopa). Minden kombindci6 kétszer szerepel,
mert a mar targyalt reciprocitds elve miatt a é
szliléfelek felcserélése ugyanazt a fenotipust &?

eredményezi, ez (49-7)/2=21 valtozatot je-
lent.

A sokféle allél kapcsolata lehet domindns is.
Ebben az esetben az allélek dominanciasort
alkotnak, az ,,er6sebb hatast” all¢l elnyomja
a sorban mogotte allo ,,gyengébb” tulajdonsa-
gokat. gy alakul ki a tengerimalacok és a
nyulak szdrszine. A sotétebb szineket okozo
allélek domindnsak a vildgosabb szineket hor-
dozokkal szemben. A skdla recessziv végén
talalhat6 allél teljes festékhianyt okoz, homo-
zigbta kombinacioban albinizmus jelenik
meg.

& 4

Allél-kolesonhatasok 5 — Letalis allélek

Y

Wiy

Seven different alleles of the

V locus produce 22 phenotypes

&5

vivh

vivf

o

V’V“

§)

tn: oD

vm

o8 E e:u

vbayea  \ryba

vh yhl

in different combinations.

9;, &

v*vb

yheyb

Specialis tulajdonsagu allél az Gn. letélis all¢l, amely olyan tulajdonsagot hordoz, amely homo-

zigota formaban az ¢€lettel Gsszeegyeztethetetlen.

Ha kifejti a hatasat a fenotipusban, leggyakrabban mar az
embrionalis fejlodés soran elhalast okoz, vagy ¢élvesziile-
tés esetén fiatal korban elpusztitja az utddot. A letalis fak-
tor lehet dominans vagy recessziv. A recessziv letélis al-
1¢é1 csak recessziv homozigota formaban hat, okoz pusz-
tulast. A heterozigotadk hordozzak, orokitik, ezaltal
hosszabb tdvon megmarad a génallomdnyban, az allél
gyakorisadga csak lassan csokken.

A letalitdsra dominéans allél nem marad meg a génallo-
manyban, hiszen mind a homozigo6ta, mind a heterozigd-

AY

A

AY

Non-agouti coat

AA

-

Agouti coat

AAY

Agouti coat

AA’
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ta hordozok még az ivarérett kor elérése el6tt elpusztulnak. Felmeriil a kérdés, hogy egyaltalan
hogyan keriilhet be a génallomanyba egy ilyen allél? Rendszerint egészséges sziilok
ivarsejtjeiben bekovetkezd mutdcioval jon létre, és letalitdsa miatt nem 6roklodik.

Példa: Az egereknek bundasziniiket tekintve kétféle valtozata ismert, az Gn. sziirkés és a sarga.
A séarga egerekbdl nem sikertilt tiszta vonalat eléallitani, ebbdl arra kovetkeztethetiink, hogy a
sarga egerek heterozigdtak, amit megerdsit az is, hogy ha egy sarga egeret szlirkéssel kereszte-
zlink, 1:1 ardnyban sarga ¢€s sziirkés utddokat kapunk. Tehat a sarga szin a dominans.

A sarga egerek beltenyésztve sarga €s sziirkés szinli utddokat adnak 2 : 1 aranyban. A vart
mendeli arany 3 : 1 lenne. Az eltérésnek az a magyarazata, hogy a sarga homozigdotak (AYAY)
méhen beliil elpusztulnak, mert a sarga szint okozo allél (AY) letalis. Fontos tisztazni, hogy az
AY allél a sarga szinre nézve dominans, de a letalitasra nézve recessziv, hiszen az AAY hetero-
zigotak ¢letképesek. Ezzel mar el is jutottunk a kdvetkezd teriilethez, pleiotropiahoz.

Feladat (kattintasra): Letalis
Gén és allél-kolesonhatasok

Eddig egy allélpar kolcsonhatésait vizsgaltuk, egy tulajdonsag megjelenését a fenotipusban. A
dihibrid 6roklédésnél kikotottiik, hogy ezek a jellemzok fliggetleniil 6roklédnek. Az 6roklodés
azonban komplex folyamat, a gének ¢€s tulajdonsadgok kapcsolatai ennél Osszetettebbek. Az
el6zdé példaban egy gén kétféle tulajdonsdgot hordozott, eltérd oroklésmenttel. Az AY gén
egyszerre kodolta a szérzet szinét (dominans modon) és a letalitast (recessziv modon). Ezt a
jelenséget, amikor egy gén egyszerre tobb tulajdonsagot is befolyasol, a pleiotrépianak nevez-
ziik. A soksejtii €lélényeknél a gének nagy része pleiotrop.

Megforditva, a gének sokszor nem egymagukban, hanem mas génekkel egyiitt, kdlcsonhatas-
ban alakitjak ki a fenotipust. Ezt poligénianak, vagy sokgénes 6roklédésmenetnek nevezziik.
Ha tobb, akar egymastol teljesen eltérd gén egyszerre dekodifikalodik, akkor tijabb tulajdonsag
jOhet létre a fenotipusban. A poligének hatasat a kornyezeti tényezdk erésen befolyasoljak, il-
letve az egyes allélok kiillonféleképpen hatnak egymasra. Ezek a nem-allélikus génkdlcsonha-
tasok. Ilyenek a tobbszoros dominancia, az episztazis, a kiegészito (komplementer) gének,
az egyiittmiikodd gének és az Osszeadddd hatdst gének. A kolcsonhatasok eredményeként
alakul ki a génekbe kodolt tulajdonsag. Ennek kovetkeztében gyakran észlelhetiink eltéréseket
a mendeli szamaranyoktol. Ha a gének fiiggetleniil 6roklédnek, a szamarany utalhat a gén-
kolesonhatas jellegére.

Felmertiilhet az a kérdés, hogy egy vizsgalt 6roklésmenet az allélek kdlcsonhatasanak, vagy a
gének kolesonhatasanak kdszonhetd?

Az allélizmus ugy allapithatdé meg, hogy a kiilonb6z6 jellegekre tiszta, homozigota egyedeket
kereszteziink. Ha kovetik a mendeli monohibrid 6roklésmenetet, a méasodik utdédgeneracidban
3:1 fenotipus szamarany észlelhetd, akkor allélkdlcsonhatas tortént.

Génkolcsonhatasok 1 - Kettos dominancia (9:3:3:1)

A gének kolcsonhatasanak legegyszertibb forméja, amikor két gén dominans alléljeinek kol-
csOnhatésara jelenik meg egy tulajdonsag.
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Példa: A hazityuk tarajanak négyféle formavaltozata van:

Flréeszes BTa] Borsd Rdzsa
. o P: AABB % aabb
Ha a dié (dominans) ¢és a fiirészes (recesz- didtaraj firészek taraj
sziv) egyedeket kereszteztek, az F1 nemze- /\ /\
dékben egyontetiien a dié taraju allatok jelen- AR B ab b

tek meg. Ezeket egymas kozott szaporitva az ' o /

F2 nemzedékben a did/borsé/rézsa/filirészes / ><” ).< [ \
formak mind megjelentek, az egyszeriisitett F,- AaBb AaBb AaBb AaBb
szdmaranyuk 9/3/3/1 volt. Ez a szdmarany
azonos a dihibrid 6roklésmenetnél tapasztalt-

, fy g . . Fa: AB Ab

tal, de mig ott két fiiggetlen tulajdonsagpar 2 as ab
oroklodott, itt egyetlen tulajdonsag négyféle aBlaass|aaBbo|aass|aaBs
fenotipusa alakult ki. A négyféle tarajforma dié di6 di6 dié
ugy értelmezhetd, hogy ennek oOroklésében

, Pz , , . AbJAADLB
két allélpar vesz részt (A,a és B,b). A domi- : AAbblAabB Aabb

. . s . . dio borsé dié borsé
nans dio forma csak akkor alakul ki, ha mind-
két allél jelen van a dominédns forma, legalabb aBlaABB|aABblaaBB|aaBb
egy példanyban. Ha viszont csak az egyik do- dié dié rézsa | rézsa

minans allél van jelen, akkor ezek kiilon fe-

notipust eredményeznek (roézsa, borso). A re- abla :i: B ab:r:db ar:z:aa BZ;Z:,%
cessziv allélek kombinacidja (aabb) eredmé- forészes
nyezi a fiirészes tarajt. A Punnett tablan a
kombinaciok elrendezddése jol értelmezhetd, hasonld a dihibrid 6roklésmenethez, a gyakori-
sagi aranyok is azonosak.

Génkolcsonhatasok 2 - Dominans episztazis (12:3:1)

Az episztazis a genetikdban a kiilonbozo gének alléljai kozotti kolesonhatasok egyik fajtaja.
Lényege, hogy az episztatikus (= feliil+allo) gén egyik allélja nem engedi érvényesiilni a masik
gén (a hiposztatikus (= alul+allo) gén) alléljait. Az episztazis fogalmat le szoktak sziikiteni két
kolcsonhato génre €s maximum harom fenotipusra. Az episztazist kivalto allél lehet dominans
vagy recessziv; ennek megfelelden beszélhetiink domindns, illetve recessziv episztazisrol.

A dominans episztazisban az A gén dominéns allélja elnyomja a masik, B gén alléljeinek a
hatasat. Pl. a nyari tok héjanak szine igy 6roklodik.

» A allél a fehér,

» B allél a sarga szin meghatdrozasaért felelds.

12



» Fehér szinli a termés, ha A do- AB Ab aB ab
minans allél jelen van (AABB, AB AABB AAbB | AaBB AaBb
AABb, AAbb, AaBB, AaBb, - fehér fehér fehér fehér
Aabb) (12 eset). Ab AABb | AAbb | AaBb | Aabb

» A sarga szin csak akkor jelenik — fehér fehér fehér fehér
meg, ha a recessziv (BB aa, Bb aB AaBB AaBb af‘BB af‘Bb
aa), mivel a B csak akkor fejtheti — fehér fehér Sarga sarga
ki a hatasat, ha az a gén aa forma- ab AaB,b Aab’b a:’:uBb aa.n.bb

= fehér fehér sarga z6ld

ban van jelen (3 eset).
» A z0l1d szin az aabb kombinacid esetén alakulhat ki (1 eset).

Ilyenkor F2-ben a bidominans egyedek szdméahoz (9) hozzaadodik az egyik monodominans
(AAbb, Aabb, aAbb) egyedek szama 9+3=12.
A megoszlas F2-ben: 12:3:1

Génkolcsonhatasok 3 - Recessziv episztazis (9:3:4)

Az egyik gén recessziv allélja homozigdta formaban (aa) elnyomja a masik gén dominans al-
I1¢ljainak (BB, Bb) hatasat. Pl. igy 6roklodik a labradorok szdrszine.
> ha A és B egyiitt van jelen, a kutya fekete lesz, (9 eset).
» ha A és b, akkor ,,csokoladé” szinii (3)
» De ha az aa jelen van, a nem alakul ki s6tét szin, mivel ez elnyomja a B vagy b hatasat,
¢s fehér alakul ki (4 eset).

™

AB Ab aB ab
AABB AABb AaBB AaBb
fekete fekete fekete fekete
AABb A AAbb AaBb @ Aabb

fekete | barna fekete | barna
AaBB AaBb
fekete fekete
AaBb = Aabb
il fekete barna

Ha egy homozigéta fehér szini kant (aaBB) paroztattak homozigota, barna szinli szukaval
(AAbb), akkor az utodok kivétel nélkiil fekete szintiek lettek. Az F1 nemzedék egyedei kozott
végrehajtott keresztezésekbdl szarmazé kiskutydk 9/16-a fekete, 3/16-a barna és 4/16-a fehér
bundiju lett. Az F1 nemzedék egyedei mindkét génre heterozigotak (AaBb), keresztezésiikbol
9:3:4 aranyban szarmaztak fekete, barna és fehér szorzetii utodok.

A jelenség biokémiai magyarazata, hogy a pigmentalodas kétlépéses enzimes reakcio, amely-
ben az A gén termeli a pigmentet, amelyet a B gén alléljei alakitanak tovabb. Az a allél nem
termel pigmentet, igy nincs mit tovabb alakitani, a szérzet vilagos marad.

s
A ollél
pigment bigment /
eldaryag 1
< ey bomapigment
o aitél E allé
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Génkolcsonhatasok 4 - Kiegészité (komplementer) gének (9:7)

Az episztazissal éppen ellentétes jelenség, ha a két kiilonb6zo gén alléljainak hatasa 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.

Példa: a kukorica szemszinének kialakulésa.

» A bibor szin akkor jelenik meg, ha mindkét
génbdl legalabb egy dominans allél jelen van
(9 eset).

» Ha az egyik allélparban csak recessziv allélek
vannak, akkor csak fehér szin jelenik meg fiig-
getleniil attol, hogyha masik allélparban hany
dominans allél van (3+3 eset).

» Az aabb is természetesen fehér lesz.

A Punnett tabla elrendezése itt is hasonlit a dihibrid 6roklésmenethez, a kilenc didominans
valtozat elhelyezkedése azonos. A tovabbiak viszont egységes fenotipust mutatnak.

Feladat (kattintasra): Nyércszorszine
Génkolcsonhatasok 5 — Kumulativ dominancia (9:6:1)

Els6 ranézésre hasonlit az el6z6 kolesonhatésra, a kilenc didominans kombinécio egyforma fe-
notipust alakit ki, ugyanott jelennek meg a Punnett tablaban is. A két domindns génnek viszont
kiilon-kiilon azonos a hatdsa, azonos tulajdonsagot jelenitenek meg. A homozigota recessziv
egyedek azonban a dominansok hianyaban egy harmadik fenotipust hoznak Iétre.
Igy 6roklddik pl. az arpa toklaszanak hossza és a tok termésalakja is:

» A és B egyiitt kiilon fenotipust alakit ki, a korong alakot (9).

» A és B kiilon-kiilon kerek (AAbb, Aabb, aaBB, aaBb) (3 + 3 =6)

» aabb hosszikas (1).

AB Ab aB ab
£ AABB | AABb | AaBB AaBb
AB

— | korong | korong | korong | korong

ik Ab AABb | AAbb AaBb Aabb

— | korong | kerek | korong | kerek

N ¥ .p | AaBB | AaBb | aaBB aaBb

Gombolyi Korong (A-B-) = | korong | korong | kerek kerek

(A-bb vagy aaB-) ab AaBb Aabb aaBb aabb

] — | korong | kerek kerek | hosszu

Hosszl (aabb)

Ezt a kolcsonhatast masképpen 0sszegzo, alternativ vagy polimer dominancianak is nevezik.
Igy 6roklddik pl. az arpa toklaszanak hossza €s a tok termésalakja is:
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Génkolcsonhatasok 6 — Kettos dominancia (15:1)

Annyiban hasonlit az el6z6h6z, hogy a kétféle

dominéns gén hatasara ugyanaz a fenotipus je- A%B Ai_ll;b A%B A%%b
lenik meg. A didominansak viszont nem kiilon- | AB
boznek az egyszeresen dominansoktol. Mind- AABb | AAbb | AaBb Aabb
két dominans allél elnyomja a recessziveket, Ab
igy csak a homozigoéta recessziv egyedek meg- AaBB AaBb 2aBB aaBb
jelenése tér el a tobbitdl. aB
[gy 6roklddik a rizs toklasza (a homozigota re- ap | AaBb | Aabb aaBb aabb
cessziv egyedek toklasz nélkiiliek) és a pasztor- | —

taska novény termésének alakja.
» A--- és --B- azonos fenotipust alakit ki, (15).
» egyediil az aabb recessziv kombinacio hoz 1étre eltérd format (1).

Az ivari kromoszomak genetikaja

1. Az ivart meghatarozo gének és az ivari kromoszomak
Az ivar orokitésében kozremitkodd szexkromoszomakat gonoszomaknak nevezik, megkiilon-
boztetésiil a testi kromoszomaktol (autoszomak). A bioldgiai nem genetikai meghatarozasa
tobbféle rendszerben is torténhet. Az evollcio sordn a kétnemiiség viszonylag hamar megje-

lent, de ennek kromoszomalis meghatarozasara tobb megoldas is kifejlodott.

XX/XY rendszer

Ebben a rendszerben az autoszémak mellett

» anéstények két egyforma (XX; homogaméta),
» a himek pedig két kiilonb6z6 (X, Y heterogaméta) ivari kromoszémaval

rendelkeznek.

A himek (férfiak) X kromoszomaja
méretben és funkcidban azonos a nék X kro-
moszomajaval. A him ivar meghatarozasaért,
az Y-kromoszoma felelds, amely joval ki-
sebb, mint az X ivari kromoszoémaparja, em-
berben hozzavetdleg 100 gént tartalmaz, ame-
lyek féleg az ivarmeghatdrozasban jatszanak
szerepet. Ez a rendszer jellemz6 az emldsokre
¢s néhany rovarra (pl. kétszarnytiak, mint a
muslica és a hazi légy). Emberben a 22 par
autoszéma mellett a 23. par az ivari kromo-
szOmapar.

7.7/ZW rendszer

NORMAL
HUMAN
KARYOTYPE

% 2 3 a 5
sl 7 8 9 10 11 12
A .5 15 18 17 18

§3 13 i 33 "l;
19 20 23
X X XY

21 22
(female) (male)

m
Autosomes Sex Chromosomes

Az evollcid mas utjain egy forditott rendszer alakult ki. Itt a ndstények rendelkeznek eltérd
szex kromoszémakkal (ZW), mig a himeké egyforma (ZZ). Ez a rendszer a madarakra és a

lepkékre jellemzo.
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XX/X0 rendszer

Ebben a rendszerben a néstények ketté § ﬁ ‘
(XX), mig a himek csupan egy (X0) ivari ‘3‘ e e '
kromoszémaval rendelkeznek. Ez a nem- 5 i i -
meghatarozas jellemzd pl. az FI\ 4 ? " J
egyenesszarnyu rovarokra. N

Ty g J d

Haploid-diploid ivarmeghatarozo S SRR e
rendszer

Ez a rendszer a kolonidkban €16 rovarokra,
igy a hangydkra és a méhekre jellemzd. A
ndstények rendszerint diploidok, mig a hi-
mek haploidok. A himek megtermékenyitet-

(c) The Z-W system in birds

len petesejtekbdl fejlédnek ki. A kirdlynd @B e
szabalyozni tudja, hogy a petevezetéken at- - 4.:'}: - 3, Hﬁf\f
halado petesejtek koziil melyik termékenyiil Mgt x xx F{é‘g‘!
meg és melyik nem. A diploid egyedek til- Wk g ¢ WA
nyomorészt dolgozok lesznek, hogy melyik (B) The X-Osystem in certain insects

egyedbdl lesz szaporodni képes kirdlynd ¢€s
melyikbdl terméketlen dolgozo, azt a
dolgozdk dontik el az utdédok taplalasa révén,
ugyanis a leendd kirdlyndt jobb mindségi
taplalékkal — méhpempdvel — etetik.

(d) The haplo-digloid sysiem in beas

Az emberi nem meghatarozasa

Bar itt nem egyes génekrdl van sz, hanem egész kromo-
szo6makrol, mégis fogalmazhatunk gy, hogy az Y kro- [] male
moszoma ,,dominans” az X-szel szemben. Az XX — XY [ Female
parositasnal tehat az utdédok 50-50%-ban lesznek lanyok
illetve fiuk. Minden petesejt X kromoszomat tartalmaz, d N
csak abban lehet kiilonbség, hogy ez anyai vagy apai (X)Eggs (X)
eredetli. A spermiumok egyik fele viszont X, masik fele
Y kromoszomat hordoz. @ /:® kX | xx
Sperm
~a
b Xy | xv
A Barr test

Az testi kromoszomakbdl mindkét nemben azonos dozis van jelen, mitkddéstik kiegyensulyo-

zott. A ndéi sejtekben az X kromoszoémabol viszont kétszer akkor a géndozis, mint a férfiaknal.
Ezért célszerli az eltérd géndozisait kiegyenliteni. Ez a ndi szervezetben az X-kromoszdma in-
aktivacioja révén valosul meg. Minden egyes sejtben az egyedfejlodés egy korai szakaszaban
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egyik X-kromoszoma inaktivalodik, és ezt az
allapotat aztan minden utodsejtben tovabb- e AT el Liukooka sejt
Oorokiti. Ez az inaktivalodas véletlenszeri, ¥ i
vagyis akar az anyai, akar az apai eredetli X
inaktivalédhat. Ennek kdszonhetden minden
ndi szervezetben lesznek olyan sejtek, ame-
lyekben az anyai, és lesznek olyanok, ame-
lyekben az apai eredetli X-kromoszéma lesz
inaktiv. Vagyis emiatt a noi szervezet sejtjei-
nek miikddése nem lesz teljesen egyforma,
un. funkciondlis mozaicizmust mutat.

Az inaktivalodott X-kromoszoéma egy kicsi, tomor kromatinszemcsét alkot, amely optikai
mikroszkoppal jol azonosithatd. Ez a kromatinrég a Barr test. Régebben a Barr test kimutatasat
a sportolok nemének meghatarozasara hasznaltdk, mivel ez a kromatinrég csak ndk testi
sejtjeiben talalhatd meg.

Szex kromatin = Barr test

2. Géndozis eltérések az ivari kromoszomaknal
Normalis esetben az ivarsejtekbe egy-egy szexkromoszdma keriil. Rendellenes mitkddés esetén
a meiozis sordn eléfordulhat, hogy a gamétdkba nulla vagy kettd gonoszoéma keriil, és a
megtermékenyités utan az utddok is eltéré kromoszomaszamuak lesznek. Ezekben az esetekben
a leszarmazottak testalkataban, nemi miukodéseiben zavarok mutatkoznak, amihez rendszerint
szellemi visszamaradottsag tarsul. A gyakoribb, jol leirt tipusok:

» XXX —  Tripla X szindroma
» XXY —  Klinefelter szindroma
» X0 —  Turner szindroéma

> YO —  Eletképtelen

A géndozis eltérései az autoszémaknal is szamos jellegzetes korképet okoznak, ezeket késobb
vessziik sorra.

3. Nemhez kotott oroklodés

Az ivari kromoszémakon az ivart meghatarozd géneken kiviil szamos tulajdonsag génjei is
megtalalhatok. Ezek a tulajdonsdgok a nemhez kapcsoltan 6roklodnek.

Az apa X kromoszémadja mindig a lednygyermekbe jut, viszont a fitgyermek X kromoszomat
csak az anyjatol orokolhet, ezt adja tovabb a harmadik generacioban. Tehat az apai jelleg allélja
a lednyutodban jelenik meg, az anyai jelleget pedig a himivara utédok 6roklik. Ez a crisscross
szabaly.

Az X-kromoszomahoz kapcsolt oroklodés
A himnemi egyedeknél az XY kromoszdmapar esetében nem beszélhetiink dominans vagy re-
cessziv allélekrdl, hiszen az alléleknek nincs parjuk (hemizigétiak). A néi nemnél viszont az
XX kromoszomapar allélei kozott mar kialakulhat dominancia viszony. Ilyen recessziv tulaj-
donsag pl. a velesziiletett vérzékenység (hemofilia). Ezt a véralvadasban részt vevd egyes fe-
hérjék hibas, vagy hianyzo termelddése okozza. (Az esetek 80%-aban a VIII faktor, 16%-aban
a IX faktor hianyzik: A és B tipusu hemofilia) A férfiaknak nincs masik X kromoszémajuk,
tehat ha anyjuktol a hibas recessziv allélt tartalmazo kromoszomat 6rokdlnek, akkor vérzéke-
nyek lesznek. Noknél viszont a masik X kromoszéman 1évo egészséges, dominans allél potolja
a faktorhidnyt. Ezek az egyedek csak hordozzdk a hibas gént és 50% valosziniiséggel tovabb-
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adjak az utédaiknak. A fiagyermekek fele vérzékeny lesz, a lednygyermekek fele pedig hordo-
z6. A n61 nemnél a hemofilia csak nagyon ritkan jelentkezik, amikor két hibas, recessziv gén

talalkozik.

Father Without Hemophilia
and Carrier Mother

.

Father Mother
(without hemophllla) (carrier of hemophllla gene)

Father With Hemophilia and
Mother Who Is Not a Carrier

Father
(with hemophllla)

Mother
(without hemophllla)

MR

Son Daughter Daughter
(without (carrier of (with hemophllla) (not a carrier of
hemophilia) hemophilia gene) XY hemophilia gene)

XY XX XX

NN

Son Daughter Son Daughter
(without (carrier of (without (carrier of
hemophilia) hemophilia gene) hemophilia) hemophilia gene)
XY XX XY XX

Az dbran lathato, hogy a reciprocitas elve nem érvényesiil. Nem mindegy, hogy a hibas gén az

apatol vagy az anyatdl szarmazik.

Sziilok:
e Hordozo, de egészséges no (XX)
e Egészséges ferfi (XY)
Ivarsejtek: beteg X, X,/ X, Y
Els6 generacio lehetséges utodai:
® 25% hordozé né (XX)
® 25% beteg férfi (beteg XY)
® 25% egészséges no (XX)
® 25% egészséges férfi(XY)

Sziilok:
e Egészséges nd (XX)
e Beteg férfi (XY)
Ivarsejtek: X, X,/ X, Y
Els6 generacid lehetséges utodai:
® 50% hordoz6 n6 (XX)
® 50% egészséges feérfi (XY)

A vérzékenység oroklddésének egy jellemzd és jol tanulmanyozott példdja az eurdpai uralkodo
hazakban el6forduld hemofilia terjedése. Viktoria kirdlynd kilenc gyermeke koziil csak harom
orokolte a vérzékenység alléljét, de ez is elegendd volt, hogy az elvaltozas hazassagok révén
megjelenjen a német, az orosz €s spanyol uralkodo csaladokban. A génvaltozat végiil is letalis-
nak bizonyult, a jelenlegi leszarmazottak kdzott mar nincs érintett. (Ebbe csak egy agon szolt
bele a torténelem, III. Nyikolaj orosz cért és csaladjat a bolsevikok kivégezték, igy csak azt
tudjuk, hogy Alekszij carevics vérzékeny volt, de négy ndvérének statuszat nem ismerjiik.)
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O

Queen | Albert ._ .
Victaria = Normal female = Normal male

®= Carrier female B = Hemophilic male

N eee @

sgward Victoria Alice Alfred Arthur Leopold Helena Beatrice | Henry
George V Henry of | Irene Frederick Alexandra Alica Victoria | Alfonso Leopold Maurice
Prussia William Eugenie
(died at 3)
George VI Waldemar Henry Czarevitch Viscount Mary (Died in Alfonsa Gonzalo
of Prussia (died at 4) Alexis Trematon infancy) Se———p——
{lived to 56) (murdered) (died at 20) (Bled to death

after accidents)
No hemophilia

in present British

royal family

Hasonléan 6roklédik a szintévesztés egyik tipusa is.

A vOros-zold szintévesztok nem tudjak elkiiloniteni egymastol
a vOros és a z0ld szint. A szintévesztok a tesztdbran beliil nem
ismerik fel az alakzatot. Enyhébb esetben a 35-0s szamot azo-
nositjak. A nemhez kotott oroklédés miatt a ndknél a vords-zold
szintévesztés ritka, mig a férfiak kb. 8 szazaléka érintett.

A korosnak mindsithetd eltérés allélje lehet dominans is. Eb-
ben az esetben mindkét nem lehet érintett. Egy beteg nd és
egészséges férfi utddai koziil 50% lesz beteg, attdl fiiggden, hogy az anyatdl melyik X
kromoszoémat 6roklik. Egy beteg férfi esetében minden lednygyermek beteg lesz, hiszen nincs
masik X kromoszomaja, a fiigyermekek koziil egy sem lesz beteg. Kevés ilyen 6roklodési
mintazat ismert, ilyen példaul a genetikai eredetii angolkor ¢és a fogzomanc elszinezddés.

Az, hogy a reciprocitas szabalya nem érvényesiil az ivari kromoszomak esetében, jol kovethetd
a muslicak szemszinének 6roklodésén is. A dominans piros €s a recessziv fehér szemszin génje
az X kromoszdéman helyezkedik el. Piros szemii néstény ¢és fehér szemii him keresztezésébdl
szarmazo masodik utéd nemzedék hasadasi aranya a szemszin szempontjabol a Mendel tor-
vénynek megfelelden 3:1, de minden fehér szemii egyed him, és a piros szemii egyedek kozott
2:1 a ndstények aranya. Fehér szemii ndstény és piros szeml him parositdsabol szarmazé F2
generacid viszont 50-50% megoszlast mutat mind a nemek, mind a szemszin vonatkozasaban.

Feladat (kattintasra): NemhezKkotott
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Az Y-kromoszomahoz kapcsolt 6roklodés

Az 'Y kromoszéman nagyon kevés gén talalhato, igy kevés jellegzetesség 6roklodik ehhez kap-
csoltan. A tulajdonsdg minden generacié mindegyik himnemii egyedében megjelenik és ki is
fejezédik. Dominanciardl nincs értelme beszélni, hiszen az allélnek nincsen parja.

Igy 6roklédik pl. a szindaktilia (a 1ab masodik és harmadik ujjanak 6sszenovése) és a fiilkagyld

peremének tilzott szOrosodése.

4. Extranuklearis oroklodés

P Néstény
xR
(piros szemil)

Nastény
;4 ol
(tehér szemti)

Him
Xy
{piros szemti)

P . Né&steny Him
Néstény Him E X+ Xy
F X+ xv x*ty ' (piros szemd) * (fehér szema)
(pires szem() {piros szemil)
Fa N6 gamétak
Fa NG| gamétak ; ;
1 1 5X* 3 XY
o+ 1 yrw
2% 2%
1 ser yw 1 yow xew
X X XX
LSV 1 sr yow j 4 4
3 XX i X+ X 1yw i 2 . .
1 w+ i ' 2 (piros szemu (tehér szemi
2 (piros szemli (piros szem( néstény) néstény)
néstény) ndstény) Him
Him gamétak
gamétak 4 1
- + - W
1y 4 4 2 (piros szem(i (fehér szemui
2 (piros szem( (fehér szemd him) him)
him} him)

Ez a kifejezés a sejtmagon kiviili DNS-el kapcsolatos jellegek oroklodését jelenti. A

citoplazmaban talalhato kloroplasztiszok és a mitokondriumok is tartalmaznak néhany gént.

(Ez az endoszimbionta elmélettel magyarazhato. Ezek a
sejtszervek eredetileg 6nallo prokariota sejtek voltak, sajat
orokitd anyaggal, masolo €s kiir6 enzimrendszerrel. A hosszu
evolucios egyiittélés soran a génallomany nagy része elveszett,
de néhany tucat gén megmaradt és ezek egy része ki is
fejezddik. Az ember esetében pl. a 37 génbdl 13 kodol fehérjét.
A prokaridta eredetli DNS megmaradt gytiriis szerkezetiinek.)
A petesejtben tobb szdzezer mitokondrium van, a spermiumban
azonban csak alig néhany szaz. A megtermékenyités ezek is el-
pusztulnak, igy a zigdtdban egyediil az anyatol, a petesejtbol
szarmazd mitokondriumok maradnak meg. A mitokondrialis
géneket tehat kizardlag az anyatol kapja az utod, az ezek altal
meghatarozott tulajdonsagok csak anyai titon 6roklédnek, ezért
az utddok a citoplazmaban kodolt tulajdonsagokra anyai geno-
tipusuak és fenotipustiak lesznek (anyai 6roklodés).

Mitochondrial

Unaffected Affected
father mather

Affected Unaffected
father mother

ab

as ¢
Affected children Unaffected children

. Unaffected
[ attected
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A kapcsolt oroklodés és a rekombinacio

1. Kapcsolt oroklodés

Amikor Mendel a fiiggetlen 6rokldédés szabalyat megalkotta, gy gondolta, hogy ez min-
den egyes tulajdonsagra igaz. Valojaban ez csak olyan tulajdonsdgokra vonatkozik, amelyek
génjei kiillonbozd, nem homoldg kromoszéman helyezkednek el. Mivel a gének szdma mintegy
ezerszer nagyobb a kromoszémak szamanal, ez a feltétel nem mindig teljesiil.

Lattuk, hogy a dihibrid 6roklédésnél az F2 nemzedékben a két tulajdonsag szabadon kom-
binalédik, és uj tulajdonsagkombinéciok jonnek 1étre (9:3:3:1). Kapcsolt 6roklodésnél viszont
a heterozigota F1 nemzedék (AaBb) ivarsejtjeiben nem valnak szét a sziilok génparjai, nem
jelennek meg a ,,vegyes” kombinaciok (Ab és aB).

AB ab
AB AABB AaBb
ab AaBb aabb

fgy a sziil6i tulajdonsag-parok monohibridként 6roklédnek, megtartva a 3:1 szamaranyt.

Az egy kromoszoman elhelyezked6 gének ugymond kapcsoltan 6roklddnek, un. kapcsolt-
sagi csoportot alkotnak, és mivel egyiitt 6roklodnek (tobbé-kevésbé) nem vonatkozik rajuk a
fliggetlen kombinalddas torvénye.

2. Rekombinacio

A rekombinécid soran olyan haploid génkombinacio létrejotte, amely kiilonbozik a sziil61 gén-
kombinaciotdl. A rekombindcid soran a meglévd tulajdonsagokat kialakitdo 6rokitd tényezdk
ujrarendezddnek, és ezzel ) génkombinacidkat hoznak 1étre. A rekombinacié folyamata a mei-
0zis soran zajlik le.

Kétféle rekombinaciot kiillonbozetliink meg:

Interkromoszomalis, fliggetlen rekombindci6. Az elsé fészakaszban zajlik a homolog teljes
kromoszomak véletlenszerli szétvalasanak koszonhetden. Az anyatdl és az apatol 6rokolt (nem

homolég) kromoszoémék maradhatnak egyiitt, POSSIBILITY 1 POSSIBILITY 2
vagy keriilhetnek kiilon-kiilon ivarsejtbe. Ez 9 Metaphase o 9
egy kromoszomapar esetében két lehetdség.

Kett6 kromoszémaparnal ez mar négyféle

ivarsejtet adhat (1d. az abrat). Harom kromo-

szomaparnal nyolcféle ivarsejt alakulhat ki, n 0 SSpea.
kromoszomaparnal 6sszesen 2" féle lehetéség MISOREN

adodik. Az embernek 23 par kromoszémaja

Q)

van, tehat eziton 22° ~ 8.400.000 féle ivarsejt @ @ @ @ G'"‘““@ @

A 44 Combination Combination Combination Combii
képzddhet. - . - .

Intrakromoszéomalis — kromoszoman beliili rekombinacio. A meiozis profazisaban torténik,
kicserélddés a homolog kromoszomak szakaszai, kromatidai kozott.
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Thomas Hunt Morgan Drosophilaval kisérletezett. Két autoszomalis gént tanulméanyozott és
munkadja soran eltéréseket mutatott ki Mendel III. torvényétol. A csdkevényes szarnyat (V- nor-
mal, v - vestigial = csokevényes) kialakité génnel azonos kromoszéman helyezkedik el a test-
szinért felelds gén, amelynek fekete testet kialakito allélja (b) recessziv a normal, sziirke test-
szinnel (B) szemben. -

Mindkét tulajdonsagra heterozigota

néstényekkel (BbVv) teszteld keresztezést :

végeztek birecessziv (bbvv, fekete testi, o t w vg
csokevényes szarnyu) himekkel. Fiiggetlen

oroklodés esetén elvaras 1:1:1:1 fenotipus Parental gcnutypcs Recombmantgmotypcs

arany lett volna, a kapcsolt 6roklodés szaba- £ V'f
lyai szerint viszont a két sziildi fenotipusnak
B TA

1:1 aranyban kellene megjelennie. A valosag-

ban koztes eredményt kaptak, mintegy 15%- b T
ban heterozigotak jelentek meg. A mendeli fliﬁkgm ‘Qf;,‘f = T
aranyoktol tapasztalt eltérés a gének kozotti s T8 ]
interkromoszomalis rekombinaloddssal ma- Parental phenotypes  Recombinant phenotypes
gyarazhato.

Ez a jelenség az atkeresztezOdés (crossing

over). A kromoszomak homolog szakaszait

egy molekularis mechanizmus kicseréli egy- m—> m—>
massal. Eredményeképpen 11j allél kombina-

ci6 jon létre.
Homologous Pair Crossing Over Gametes

A mitokondrialis DNS-ben a rekombinacio nem miikddik, mivel itt kromoszomak nem lineari-

sak, hanem gytir(i alaktiak.

A rekombinécid €s igy az ivaros szaporodas az alapja a genetikai valtozatossagnak, a populaci-
ok genetikai diverzitasanak, amely az evolicid genetikai alapjat teremti meg.

Rekombinacids gyakorisag
A rekombinacid eléfordulasanak gyakorisagat szamszeriien is kifejezhetjiik. Morgan kisérle-
tében a geno- €s fenotipusos megoszlasa: 944 +965+206+185 = 2300

Ebbdl a rekombindnsok szama: 206+185 =391

Az Osszes utdd szama: 2300

A rekombinacios gyakorisag: (391/2300) x 100 = 17%

Amennyiben a rekombinécids gyakorisag 50%, a két gén nem kapcsolt, és nagy valosziniiség-
gel kiilonboz6 kromoszomakon helyezkedik el.

Minél tavolabb van két a gén a kromoszoman, annal nagyobb valdszintiséggel jatszodik le at-
keresztezddés kozottiik a meidzisok soran. Ha a kapcsolt gének a kromoszoma ellentétes végein
helyezkednek el, kozottiik a rekombinacio gyakorisaga az 50%-hoz kozeli érték, latszolag tigy
viselkednek, mint a nem kapcsolt gének. Minél kisebb a gének kozotti tavolsag a DNS mentén,
annal kisebb a gyakorisag. Két egymas melletti gén teljesen kapcsoltnak tekinthetd.

Ennek alapjan a rekombindcié gyakorisagat mérve a gének kozotti tavolsagra kovetkez-
tethetiink. A tdvolsagok ismeretében készithetiink géntérképet. A géntérképezés soran a gének
egymastol valo tavolsagat, a genomban valo viszonylagos elhelyezkedésiiket hatarozzuk meg.
A tavolsag egységét nem a bazisparok szamaval, hanem a gyakorisaggal jellemzik, a map unit,
vagy Morgan unit (mindketté roviditése MU) az a génparok kozotti tavolsag, amelynél 100
meidzisbol egy termék rekombindns. Masképpen fogalmazva 0,01 (vagy 1%) rekombinacios
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gyakorisag egyenld 1 térképegységgel, melyet centiMorgannak (cM) is neveznek.
Feladat (kattintasra): Rekombinacio

Mennyiségi jellegek

Eddig olyan tulajdonsagokat vizsgaltunk, amelyek megjelenése egy-harom fenotipusként vagy-
lagosan (igen — nem = megjelenik — nem jelenik meg) 6roklddott. Ezek a minéségi jellegek. A
mennyiségi tulajdonsadgok ezzel szemben minden egyedre jellemzdek, de kiilonbdzo mérték-
ben, folytonosan valtozo mértékli sorozatot alkotnak. Jellemzd, hogy a fenotipusok egy folyto-
nos skalan mérhetdek (pl. magassag, testsuly). A mennyiségi vagy kvantitativ jellegek fenoti-
pusa sohasem kothetd egy adott genotipushoz, azok mindig tobb gén altal befolyasoltak, poli-
génesek. A mennyiségi €s a mindségi jellegeket nem minden esetben lehet élesen elkiiloniteni.

A mennyiségi jellegeket minor gének additiv kolcsonhatasa alakitja ki, azaz a gének
kifejezddésekor hatasuk 6sszegzddik. Ilyen mennyiségi jelleg pl.:

» testtomeg,

> testmagassag,

» bOrszin,

» hajszin,

> intelligencia.

A mennyiségi jellegek eloszlasi gyakorisdgat grafikonon dbrdzolva jellegzetes haranggorbét
kapunk. Szemléletes példa a testmagassag eloszlasa (dbra). A ndi és férfi hallgatok magassaga
kiilon-kiilon is egy haranggorbével jellemezhetd.

Példa: a University of Connecticut ndi és férfi hallgatoinak testmagassag-eloszilasa (1995)

A gyakorisadgok statisztikai hatterét vizsgaljuk meg az emberi bérszin 6roklddésének
példajan (dbra). A borszint harom gén additiv hatasa alakitja ki.

Punnett tablan abrazolva a lehetséges kombinacidkat hétféle fenotipus alakulhat ki a leg-
halvanyabb pigmentaciotol a legsotétebb borszinig. A mennyiségi szamaranyokat megfigyelve
(1:6:15:20:15:6:1) felismerhetjiik a Pascal szamharomszog egy sorat. A gyakorisagokat hiszto-
gramon abrazolva kialakul a haranggdrbe. A részt vevd gének szamanak novekedésével a fo-
kozatok szama nd, egyre lejjebb megylink a Pascal szdmharomszdgon. Nagy szamok esetén a
fliggvény atmegy a jol ismert Gauss gorbébe.
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Ha a meghatarozé gének szdma n, akkor a gamétak allélkombinécidinak szdma 2". A Punnett
tabla mezdinek szama ennek a négyzete, azaz 2*". A legritkabb, egyetlen mezdében eléforduld
kombinaciok gyakorisaga ennek a reciproka, 1/22" vagy masképpen felirva (1/4)" .

Feladat (kattintasra): Mennyiségijelleg

A mennyiségi jellegek fenotipus eloszlasat a kornyezet is jelentdsen befolyéasolhatja.
Modifikaciénak nevezziik a kdrnyezet hatasara bekovetkezd, nem 6roklédd fenotipus valto-
zast, azaz az adott genotipus a valtozo kiils6 feltételek fliggvényében, sokféle fenotipusban je-
lenhet meg. Ilyen a példaul az emberi bérszin sotétedése az erds napsiités hatasara.

Mutacio

A mutacié az 6rokitd anyag (DNS) egyetlen nemzedéken beliili, ugrasszerti, 6roklodo
megvaltozasa. Mig a modifikacid csak a fenotipust érinti, és nem 6roklédik, a mutacios valto-
zasok tovabb adodnak a kdvetkez6 nemzedékekben is. A mutacié eredményeként megvaltozott
¢l6lény a muténs.

A mutacié mindig atadodik az utodsejtekre, de az utodokba (egyedekbe) csak az a mu-
tacio oroklodik, amely az ivarsejteket (vagy az azokat képzd sejteket) érinti. Ez a generativ
mutacio (a klasszikus értelemben vett mutacio). Az UV sugarzas hatdsara a hamsejtekben ke-
letkezd mutacio a hamsejtek osztddasa soran 6roklodik, akar tumor is keletkezhet, de ez a val-
tozas nem adodik tovabb a kdvetkezd generacionak.
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A kiilonb6z6 felépitésﬁ ¢s mitkodést DIFFERENCE - SOMATIC / GERMLINE
testi sejtjeink genetikai informaciotartalma

Somatic
azonos, azonban a testi sejtekben térténd szo- Hasue g
matikus mutaciok ezt megvaltoztathatjak. A sl
szomatikus mutacié nem 6roklodd, mozaikos -
jellegii (pl. pigmenthiany a bérén). A mutéci- w \j
Ot szenvedett testi sejtek utodai klont alkot- ' -
nak, és gyakran a tobbi sejttdl elkiilonithetd J — WN e
mutans szektorként jelennek meg. A mutéans progeny progeny

szektor mérete anndl nagyobb, minél korab-
ban tortént az egyedfejlodés soran a mutacio.
Genetikailag minden olyan mutéciot, ami a
szaporodoképesseég kialakulasa elott leallitja a fejlodést, letalis mutacionak tekintiink.

A rak genetikai betegség, megjelenését meghatarozott génekben bekovetkezd mutaciok
okozzak. A testi sejtekben bekdvetkezett (szomatikus) mutaciok vezetnek daganatképzodéshez.
A rakbetegség szomatikus genetikai eredetli. A tumor egyetlen sejtbdl keletkezd mutans klon.

A mutaciok okai

A mutaciok keletkezhetnek az €161ény tekintetében belso €s kiilsé okokbol A belsé okok-
bol szdrmazo6 mutaciokat tekintjiik spontan, a kiilsé okokbol szarmazokat indukalt mutaciok-
nak. Gyakran nem é&llapithatd meg, hogy a mutéaciot belsd, vagy kiilsé tényezd hozta létre.
I[lyenkor altalaban a mutéciot spontan mutacionak tekintjiik.

A spontan mutaciok hatterében az all, hogy bar a DNS madsolasi gépezet nagyon ponto-
san mikodik, kis gyakorisaggal mégis el6fordulnak hibak. Amikor bazisok millioit kell lema-
solni, a kicsike statisztikai valosziniliség is szdmos hibat eredményez.

Az indukalt mutacidkat ismert kornyezeti hatasok (mutagének) valtjak ki. Ezeket cso-
portosithatjuk, mint:

» Fizikai hatasok: nagyenergidju sugarzasok (UV, Rontgen, radioaktiv sugarzas). Az
ionizald sugarzasok hatdsara a molekulak ionizalt és gerjesztett allapotba kertilnek,
melyek reagalhatnak a sejt komponenseivel, igy a DNS-sel is.

» Homérséklet emelkedés.

» Kémiai hatdsok.

» Biologiai/biokémiai tényezok, pl. baktérium- és gombatoxinok és mas természetes
eredetli novényi vagy mikrobialis eredetii anyagok (pl.: mitomicin, aflatoxin).

Mutacios rata, mutacios sebesség

alatt az egy 1ddegység alatt bekdvetkez6d mutaciok szamat ért- Q\
juk. Biologiai id6egységként altalaban egy sejtosztdodas atlagos idejét // AN
(generacios 1d6) hasznaljuk, vagy Osszetett éldlényeknél egy nem- /Q<
zedékvaltas idejére normalizaljuk az Gjonnan létrejétt mutaciok sza- .M C{
mat. Pl. az dbra péld4jan a mutacios rata 1/7 sejtosztdédas (egy muté- Q Q 7\
cios esemény/ hét sejtosztodas) vagy 1/3 generacid (egy mutdcios O O O O O @ O 3
esemény/ hdrom generacio).

3 \

Mutacids gyakorisag

az az ardny, amivel egy bizonyos mutaci6 a sejtek vagy egyedek egy vizsgalt populécio-
jaban el6fordul. Pl. az dbra példdjan a mutacids gyakorisag az utolsé sejt generacioban 2/8 =
0,25 = 25%. A mutans egyedek szama nem harom! A M-mel jelolt sejt az osztddas soran ,.el-
tlinik”, csak a két mutans leanysejt van jelen.
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A két mennyiség Osszefligg, a nagyobb mutacids rata nagyobb mutacids gyakorisagot
eredményez.

A mutaciok tipusai
A mutéciok az ,,elszenvedd” kromoszoma szempontjabol csoportositva lehetnek:
» Gén vagy pontmutacio (egy vagy néhany nukleotidot érint).
» Kromoszéma mutacio (egy vagy tobb kromoszomat érint).

Pontmutacio

Egyetlen bazisra terjed ki. A mutacié hatasa lehet hatranyos (leggyakoribb), lehet kozom-
bos, de lehet elonyos is. A bazis kicserélddése esetén is van esély a fehérje aminosav sorrend-
jének megmaraddsara, mivel a genetikai kod redundans, eléfordulhat, hogy az 1j triplett is
ugyanazt az aminosavat kodolja. Ha a csere aminosav cserével is jar, akkor a mutacio fehérjén
beliili helyétdl fiiggden igen kiilonbozo valtozasokat idézhet eld. Ha a csere egy kulcsfontossa-
gu enzim kulcsfontossagu helyén (pl. aktiv centrumaban) kovetkezik be, akkor az aktivitas el-
vesztése akar letalis is lehet. A masik véglet pedig az, hogy a valtozas a fehérje aktivitisa szem-
pontjabol 1ényegtelen, ,,félreesd” helyen kdvetkezik be, €s nincs észlelhetd hatasa. J6 példa erre
a hemoglobin molekula, amely az evoltcid soran szamos, jol kovetheté mutacion esett at, de az
oxigén szallité funkcidja megmaradt. Specidlis esetben a triplett Stop kodd4 alakulhat, ekkor a
fehérjelanc rovidebb lesz, és nagy valoszinliséggel nem lesz aktivitasa.

Drasztikus valtozast idéz eld, ha egy bazis kiesik vagy beépiil a lancba (delécio, inzercid).
Ez a tripletthatarok eltolodédsaval jar (frame shift mutacio), amitél a mutacid utani szakasz
aminosav sorrendje teljesen értelmetlenné valtozik.

Kromoszoma mutaciok

Kromoszdéma mutaciok nagyobb kromoszéma darabok vagy egész kromoszémak atren-
dezddésével jarnak. Lehetnek:

» Kromoszoma szerkezeti valtozasok.

» Kromoszoma szambeli valtozasok.

Types of Chromosome Mutations

Relocation of Loss of

Deletion

genetic material genetic material
SPNPNPNSTNPNATININ.
Translocation
(IR PR ) 1 Missing chromosome(s)
From another -
i B te e Wild-type sequence
PPN PSRN,
— Extra chromosome(s)
Inversion / \ (P rTIRIIA)
(meramamamrarrmirny) m
y
(amarsamimsirsarsimansoims ) Gain of
Duplication genetic material

A kromoszoma szerkezeti valtozasok a meiozis soran jonnek létre, ugyanis a folyamatban
természetszeriileg tornek-egyesiilnek a kromoszéomak (Id. crossing over). Mutaci6é akkor
keletkezik, ha a letort darab rendellenesen forr vissza. E valtozasok tobbnyire mikroszkoppal is
lathatok. Tipusai:

» Delécid: egy kromoszdéma darab kiesése.

» Duplikacio: egy kromoszdma régidé megkétszerezodése.

» Inverzio: egy kromoszoma szakasz 180 fokos atforduldsa az adott kromoszdéman beliil.
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» Transzlokacio: két nem-homolog kromoszoma kozotti részek (kolesonds) athelyezo-
dése.

Szambeli kromoszoma rendellenességek

A haploid és diploid sejtek kromoszdémaszama rendellenes osztodéas kovetkeztében megvaltoz-
hat. Euploidok azok a szervezetek, melyek a haploid kromoszémakészlet egészszamu tobbszo-
rosét hordozzék (diploid (2x), triploid (3x), tetraploid (4x), stb.). A mezdgazdasagban sok kul-
turnovényt tobbszords ploiditassal termesztenek. Poliploidok azok az euploidok, melyek tobb
mint kétszeresét hordozzak az alap kromoszémaszamnak.

Az aneuploidoknal csak néhany kromoszoméval van tobb vagy kevesebb a genomban. Ezek a
rendellenességek az ivarsejtek képzddésekor a meidzis soran a kromoszoémak hibas szétvalasara
vezethetdk vissza.

Human genetikai rendellenességek

Az elézdekhez szorosan kapcsolddik annak vizsgalata, hogy ezek a genetikai rendellenességek
hogyan jelentkeznek az emberi fajban. Génmutacio, kromoszoéma strukturalis rendellenesség,
illetve kromoszomaszam valtozas kiilonféle korképeket hoz 1étre, jelenleg mintegy 4000 gene-
tikai betegség ismert. A korképek szambeli és szerkezeti valtozasok miatt is bekdvetkezhetnek.
Ekkor egy kromoszdéma egészének vagy egy részének a hibaja novekedési, fejlodési és funkci-
onalis rendellenességeket okozhat.

Kromoszoma szerkezeti valtozasok

A fenilketonuria egy autoszomalis recessziven 6rokl6dd genetikai anyagcserezavar,
amit a fenilalanin-hidroxilaz enzimet kodolé gén kéros mutacidja okoz. Csak homozigdta re-
cessziv allélpar esetén alakul ki, az esszencialis fenil-alanin aminosav lebontasa nem megfeleld
a szervezetben. Ez idegrendszeri karosodasokhoz, szellemi visszamaradashoz és egyéb tiine-
tekhez vezet. Ha idOben (0jsziilott korban) felismerik, az elsé életévekben tartott fenilalanin-
mentes diéta a tiinetek kialakuldsat megakadalyozza.

A tirozinaz enzim hianya okozza az albinizmust. A tirozin aminosav nem tud melaninna
(pigmentté) alakulni. Emiatt a pigmentaci6 hianyos vagy teljesen hidnyzik a bérben, szdérzet-
ben, hajban ¢€s az iriszben, ezért a szem szinét a benne futd hajszalerekben keringd vér adja, igy
az piros szinii. Ez a rendellenesség is autoszomalis, recessziv modon 6roklodik.

A hemoglobin B-lanc génjében bekdvetkezett pontmutacioé okozza a sarlésejtes anémiat.
A mutacio kovetkeztében a fehérjében a negativ toltésti glutaminsav helyén apolaros valin je-
lenik meg, ezért a hemoglobin molekuldk 6sszecsapddnak, kikristalyosodnak. A koros hemo-
globint tartalmazé vordsvértestek korong helyett sarlo alaktiva véalnak. Ezek a sejtek konnyen
szétesnek, ami vérszegénységet, vérkeringési zavart és csokkent oxigén-ellatottsagot okoz,
gyakran korai elhalalozéssal jar. Az autoszoémalis recesssziv mutaciod azért nem szelektalodik
ki az emberi faj genomjabol, mert ugyanakkor ezek a vords vérsejtek ellenalloak a maléria kor-
okozojaval szemben, ami szelekcios elonyt jelent.

Az orokletes korkép lehet dominans jellegii is. Az achondroplasia a torpendvés egyik
leggyakoribb fajtaja, egyetlen gén hibaja okozza. Az érintett személyek heterozigotak, a homo-
zigota ujsziilottek tobbsége 1€gzési elégtelenség kovetkeztében koran meghal. Ha két atlagos
termeti sziilének sziiletik achondroplasias gyermeke, ennek az az oka, hogy valamelyik sziild
ivarsejtjében mutacioé kovetkezett be.
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Szambeli kromoszoma rendellenességek
Az emberi fajban is szamos aneuploid elvaltozast irtak le.

Ilyen a Down szindréoma (21 triszomia, a 21-es kromoszémabdl harom példany van).
Jellemz6i: mongoloid szemrés, holdvilag arc, négyujjas tenyérbarazda, orrcsont hiany, 50 ko-
riili 1Q, szivhibak, tovabbi sokféle belsé fejlodési rendellenesség.

Az Edwards-kor (18-as triszémia) jellemzo6i: novekedés visszamaradasa, 1€gzési prob-
1émak, szellemi fogyatékossag, fit csecsemdkben pedig gyakori a rejtettheréjliség. Gyakoriak
a vesefejlodési és a szivfejlodési rendellenességek.

Patau-kor (13-as triszomia) egyik jellegzetes tiinete a szdjpadhasadék vagy mas néven
farkastorok. El6fordulhat syndactylia és polydactylia (ujjak rendellenes alakjai) is.

Turner-szindroma (X-monoszomia: csak 45 kromoszoma van, az X kromoszomanak
nincs parja)

Klinefelter-szindroma: 47 kromoszoma, XXY — azaz férfi, két X kromoszomaval.

Tripla-X-szindroma: 47 kromoszéma, XXX — nd, harom X kromoszamaval

Dupla-Y-szindroma: 47 kromoszoma, XYY - azaz férfi, két Y kromoszémaval. Ala-
csony IQ, magas tesztoszteron szint, agressziora hajlamos.

Fragilis-X betegség, az X kromoszoma torékenységével jard orokletes korkép, mely a
Down-szindroma utan a masodik leggyakoribb oka a velesziiletett mentalis retardacionak.
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Populaciogenetika

Eddig két gondosan megvalasztott, ismert genetikaju sziiléfelet parositottunk és ezek utddnem-
zedékeit vizsgaltuk. A természetben viszont nagyszamu, valtozatos genetikdju egyed szabadon
parosodik. Ebben az esetben a nagy szamok torvényszeriiségeit, statisztikai modszereket hasz-
nalunk az 6roklédés leirasara. Ezzel foglalkozik a populaciogenetika tudomanya.
Alapfogalmak:

Populaci6: egy populacidba egy faj azon egyedei tartoznak, amelyek tényleges szaporodasi
kozosséget alkotnak, ezen belill barmelyik egyed akadaly nélkiil parosodhat barmely mas
egyeddel.

Relativ gyakorisag: gy kapjuk meg, hogy egy adott elem el6fordulasanak szamat elosztjuk a
sokasag teljes elemszamaval. Azaz a relativ gyakorisdg azt mutatja meg, hogy egy adott elem
az Osszes elem hanyad részét alkotja. A relativ gyakorisag 0 és 1, illetve 0% ¢és 100% kozotti
értekeket vehet fel. Tobbféle jol megkiilonboztethetd elem esetén a relativ gyakorisagok
Osszege mindig 1, illetve 100%.

Allélgyakorisag: egy adott gén alléljeinek el6fordulasi gyakorisdga az Gsszes ivarsejtben. A
kiilonbozo allélok kiillonbozo gyakorisaggal fordulnak eld. Nem tévesztendd 0ssze a fenotipus
gyakorisagaval (adott fenotipus gyakorisaga az 0sszes egyed kozott), hiszen a heterozigotak
recessziv alléljei az egyedek szintjén ,,nem latszanak™ a dominansok mellett. Az allélgyakori-
sagot 0 és 1 kozotti szamértékkel fejezziik ki, ezzel konnyebb szamolni, mint a szdzalékokkal.
Genotipus gyakorisag: ha csak kétféle allél van jelen, akkor is haromféle genotipus alakulhat
ki (AA, Aa, aa), ezek relativ gyakorisaga.

A populacio génallomanyat a populacioban 1€vo allélok dsszessége adja.

Feladat (kattintasra): Gyakorisagok 1

Egy populacio6 genetikai Osszetételét a populacioban eléfordulod
> allélek (A és a), relativ gyakorisaguk p és q és
» genotipusok (AA, Aa, aa) gyakorisagaival D, H, R irhatjuk le.

Az értelmezésbol kovetkezik, hogy
prq=1 ¢s  D+H+R=1
Tobb allél esetén is az 0sszeg egy egész:  ptq+r+... =1

A két gyakorisag kozott a kapcsolatot a valoszinliségek szamitasaval irhatjuk fel. Annak valo-
szinlisége, hogy az Osszes ivarsejt koziil egy A tipusut valasztunk ki p. Az a tipusé (1-p) = q.
Annak valdsziniisége, hogy az A mellé masik A-t valasztok, szintén p. Tehat az AA kombina-
ci6 létrejottének valoszintisége D = pxp = p>. Ugyanigy a homozigdta recessziv kombinacid
esélye R = qxq = ¢°. A heterozigdta parositas létrejohet gy, hogy
» egy A petesejtet egy a himivarsejt termékenyit meg (ez az 0sszes zigdta pxq hanya-
déaban torténik igy),
» de ugy is, hogy egy a petesejt talalkozik egy A himivarsejttel (a zigbtak qxp hanya-
da). A heterozigotdk gyakorisaga ezért H = pxq+qxp = 2pq lesz.
A teljes utddgeneraciora a

D+H+R =p?+2pq+q°=1 azaz (p+tq)’=1

egyenlet érvényes. Visszafelé szamolva:
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p=D+H/2 mert D + H/2 =p? +pq=px (p+q) =px1 =p
és

q=R+H/2
Felmertil a kérdés, hogy valtozatos génallomanyt populécidokban az 6rokldédés soran hogyan
valtoznak az egyes gyakorisagok. Példdul a ,,gyengébb”, recessziv tulajdonsdgok gyakorisdga
csOkken-e a generaciok soran?
A gondolatmenethez példaképpen tételezziik fel, hogy az allél gyakorisag:

p=0,7 ¢s q=0,3

Azaz az A allél gyakorisdga 70%, az a allélé pedig 30%. A genotipusok gyakorisaga:

AA (p?) 0,49 Aa (2pq) 0,42 aa (q°) 0,09 =1,00

Mekkora lesz a gyakorisag az utodgeneracioban? Hivjuk segitségiil a gyakran hasznalt
Punnett tablat:

Him/néi 0,7A 0,3a
ivarsejtek
0,7A 0,7Ax0,7A=0,49 AA | 0,7A%0,3a=0,21 Aa
0,3a 0,3ax0,7A=0,21 Aa | 0,3ax0,3a=0,09 aa

Visszakaptuk a kiindulasi genotipus gyakorisagot. Azaz hidba ,,elnyomott” a recessziv allél,
eléfordulasanak gyakorisaga idedlis esetben nem valtozik. Ezt az ,,idedlis esetet” nevezziik
genetikai egyensulyban 1év6 idealis populacionak. Ennek jellemzd feltételei:

» a populacio mérete nagy, érvényesiilnek a nagy szamok statisztikai torvényszeri-
ségei. (Kis egyedszam esetén eléfordulhat mintavételi hiba, ez az un. genetikai
sodrodas, drift.)

» aparosodas véletlenszerti, barmelyik egyed azonos valésziniiséggel parosodhat
barmely mas egyeddel,

» azonos szaporodasi esélyek, allando kornyezet, azaz nincs szelekcio,

» nincs mutacio,

> elszigeteltség, azaz nincs ki és bevandorlas a szomszédos populaciok kézott (nincs
migracio)

Feladatok (kattintasra): Gyakorisagok 2
Gyakorisagok_3

Hardy-Weinberg szabaly

Ezekre az un. idedlis v. zart populaciokra vonatkozo torvényszerlis€ég a Hardy-Weinberg sza-
baly, amely kimondja, hogy az ilyen populdciokban az allélek relativ gyakorisaga nemzedékrol
nemzedékre nem valtozik. Ha a parosodas véletlenszeri, akkor az utodnemzedék zigotai Hardy-
Weinberg eloszlast kovetnek, allélgyakorisdguk pedig egy teljes generdciovaltas utan valtozat-
lan. A fenti egyenldségek kvantifikaljak, mennyiségileg is leirjak a kapcsolatot, ez a Hardy-
Weinberg szabaly matematikai megfogalmazasa.
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A Hardy-Weinberg-szabaly gyakorlati alkalmazasa igen széles korii; a fenotipusok megoszla-
sanak ismeretében barmely természetes populdcioban meghatarozhato az allélek gyakorisaga,
valamint a genotipus megoszlas is.

A D, H, R genotipus-gyakorisagok megallapitasahoz csak arra van sziikség, hogy minden
egyednek egyértelmiilen meg tudjuk allapitani a genotipusat.

» Intermedier vagy kodominans 6roklésmenet esetén ez nem jelent problémat.

» Dominéns-recessziv 6roklddésnél viszont a heterozigoétakat fenotipusuk alapjan nem
lehet megkiilonboztetni a dominans homozigotaktol, csak az AA €s Aa genotipus
egylittes gyakorisagat (D+H), illetve az aa recessziv homozigotak R gyakorisagat le-
het észlelni. Ilyenkor feltételezziik, hogy a populacié Hardy-Weinberg eloszlast, és az
R = q? dsszefiiggésbol hatarozzuk meg a q (illetve p = 1-q) allélgyakorisagot.

A Hardy-Weinberg eloszlas legfontosabb tu-
lajdonsagait leolvashatjuk, ha a harom geno- 1
tipus p?, 2pq, q* gyakorisagat abrazoljuk az dagq:  Adgpg
allélgyakorisag fiiggvényében.

Ha az A vagy az a all¢l ritka (p, vagy q kicsi),
akkor a homozigotdk nagyon ritkan fordul-
nak eld (p* és q? is igen kicsi). Heterozigo-
takbol akkor van sok, ha mindkét allél elég
gyakori, az all¢lgyakorisagok p és q 0,5 ko-
riiliek.

A genetikai egyensulyt torzito hatasok

A Hardy-Weinberg torvény szerint az idealis populécidban az allélgyakorisag allando. A termé-
szetes — redlis — populacidkra ez nem feltétleniil érvényes. Az allandosagtol valo eltérés jelzi,
hogy a vizsgalt populacié nem idedlis, valamelyik feltétel nem teljesiil. Példaul:

» A populacio mérete lehet kicsi (genetikai sodrodas, drift.)

» Az egyedek ki és bevandorolhatnak.

» Van mutacio.

» Van szelekcio; az egyedek ratermettsége, alkalmazkodo készsége eltérd (1étért folyo

kiizdelem).
» Nem azonos az egyes genotipusok szaporodasi esélye.

A populéaciok genetikai Osszetételének megvaltozasa az egymast kovetd nemzedékek soran
evolucios atalakulast eredményezhet. A populécion beliil az allélek szdma €és megoszlasa
kapcsolatba hozhato a genetikai diverzitassal (sokféleséggel). Idealis populacidban a diverzités
is allando, a realisokban viszont valtozhat:

Diverzitast novelo tényezdk Diverzitast csokkentd
tényezok
muticio szelekcid
rekombindcié (az allélgyakorisag genetikai sodrodas,
nem valtozik) beltenyészet
géndramlés - bevandorlas géndramlés - elvandorlas
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Genetikai sodrodas (drift)

Ha kicsi a populdcio mérete kicsi, nem érvényesiil a nagy szdmok térvénye. A vizsgalt kisszamu
egyed nem reprezentdlja az egyensulyi populaciot, ezt mintavételi hibanak tekinthetjiik. Szél-
sOséges eset: egy 16 fonél kisebb utédgeneracioban mar nem is johet létre a 9:3:3:1 arany. Minél
kisebb egy populaci6 1étszama, annal nagyobb a rokonok kozotti szaporodas, a beltenyésztés
es¢lye. A parosodo egyedek nagyobb mennyiségben hordoznak hasonlé allélokat, emiatt a hat-
ranyos tulajdonsagot hordozo recessziv allélok taldlkozasanak esélyei megnovekednek, a ho-
mozig6tak aranya egyre né. Ez a populacié genetikai leromlasat eredményezi.

Génaramlas

Ha az egymas mellett ¢16 populaciok nem elszigeteltek (PI. nincs foldrajzi elkiiloniilés), akkor
az egyedek ki- és bevandorolhatnak. Ekdzben allélelket visznek magukkal, ezaltal megvaltoz-
hatnak az allélgyakorisagok.

Mutacio

A populéciok fennallasa soran folyamatosan keletkeznek mutaciok. A mutaciok Gjabb allélval-
tozatokat hoznak 1étre, ezzel névelik a populacio genetikai diverzitasat. A mutéacid az evolucio
fontos hajtoereje. Az evolucios szempontbodl eldnytelen mutaciok kiszelektalodnak, a semlege-
sek ¢és az elonydsek megmaradnak és felhalmozodnak.

Szelekcio (kivalogatodas)

Egy adott kérnyezetben €16 populécid egyedeinek (genotipusainak) tulélési, szaporodasi esélyei
kiilonbozoek. A ratermettség (fittness) mértéke azzal jellemezhetd, hogy relativ gyakorisaguk
a populacioban generaciorol generacidra novekszik a kevésbé ratermett (gyengébb) egyedekkel
szemben. A kivéalogatdodas az adott kornyezetben automatikusan végbemegy (természetes

crer

a kornyezet megvaltozik, a szelekcios kritérium, ezzel az adaptaci6 irdnya is megvaltozhat. Erre
J0 példa a Manchester kornyéki nyirfaaraszold lepkék pigmentacidja. A lepkének vilagos €s
sOtét mintazatll valtozatai ismertek. A 18. szdzad els felében e lepkének szinte csak a recessziv,
vilagos példanyai fordultak eld, mivel a nyirfak vilagos kérgén a sotét mintazati egyedeket a
madarak konnyen észrevették és elfogyasztottak (kiszelektaltdk). A dominans so6tét szinli
egyedek gyakorisagat a szelekcid folyamatosan alacsonyan tartotta. Az ipari forradalom idején
a széntlizelés miatt s6tét koromszennyezés boritotta be a fak kérgét, aminek kdszonhetden a
vilagos egyedek valtak feltin6vé, ezért néhany évtized alatt a kornyék nyirfaaraszold popula-
cioiban a sotét és vilagos fenotipusok aranya megfordult.
A technologiai fejlédéssel a XX. szdzadban a korom kibo-
csatas minimalisra csOkkent, néhany évtized alatt a sze-
lekcid iranya ujra megfordult, a vilagos, recessziv alakok
ujra elszaporodtak.

Teljes szelekcid: a 1étrejott génkombinacioju egyednek egyaltalan nincsenek utodai. Ilyen eset
az elézéekben mar emlitett letalis allélek a homozigota kombinacidja, az egyedek meg sem
sziiletnek, mar a magzati korban elhalnak. A teljes szelekcid 1ép fel akkor is, ha az utdd életkeé-
pes, de nem éri meg a szaporodoképes kort, illetve, ha felnd, de terméketlen (steril).

Ha a letalis gén dominans, akkor azonnal kiszelektalddik, hiszen nincsenek szaporodoképes
utodok, akik tovabbadhatndk. Ismételt megjelenése csak jabb mutacidval lehetséges.
Recessziv letalis allél esetén a heterozigdta hordozok képesek tovabb drokiteni az allélt, csak a
homozigétak szelektalddnak ki.
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A nemzedékek soran az allél gyakorisaga csokken, eléforduléasi valoszinlisége az alabbi
fliggvény szerint kozelit a 0-hoz.

g, =2
1+ng,
ahol:
n = nemzedékek szdma,

q, az n-edik nemzedékben az allél gyakorisaga,
q, a kiindulasi nemzed¢kben a recessziv allél gyakorisaga.

Néhany elonytelen génvaltozatot mar korabban emlitettiink a Humén genetikai rendellenessé-
gek fejezetben.

A természetes szelekcion alapuld evolucié lasst folyamat, tobb szdz, vagy inkdbb tobb ezer
generacio sziikséges hozza. Az ember altal végrehajtott mesterséges szelekcio viszont sokkal
gyorsabb, akar néhany generaci6 alatt jelentds valtozasokat lehet elérni. Ebben az esetben a
szelekcios kritérium nem az adaptacios készség, a fittség, hanem az ember altal kivalasztott
célfiiggvény. Ez a kultirndvények, haziallatok esetében lehet gazdasagi érdek (hozamok), de
lehet akar esztétikai is (diszndvények, -madarak, -halak)
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FELADATOK

Dominansrecessziv

1. Milyen utédok és milyen aranyban varhatok:
a) Homozigdta Rh + és Rh — sziilpartol?
P: DD x dd
G:Dd
F1 Dd
mind Rh +
b) Piros viragt és fehérviragu csodatolcsér keresztezésébol?
P: PP x pp
G:Pp
F1 Pp
100% rozsaszin
¢) Rozsaszin viragh és fehérviragh csodatdlesér keresztezEésébol?
P: Ppx pp
G:P,pp
F1 Pp pp
50% rozsaszin, 50% fehér
d) Két Rh+ heterozigota ember hazassagabol?
P: Dd x Dd
G:D,dD.,d
F1 DD 2 Dd dd
75% Rh+, 25% Rh-
Két rozsaszin viraga csodatolcsér keresztezésébol?
P: Ppx Pp
G:PpPp
F1 PP 2Pp pp
25% piros 50% rdzsaszin, 25% fehér

Dominansrecessziv2

44 szarvatlan tehenet 1 szarvatlan bika spermiumaval termékenyitettek meg mesterségesen.
Minden tehénnek egy borja sziiletett, amelyek koziil 36 volt szarvatlan €s 8 szarvalt.
a) Milyen genotipustak voltak az egyes egyedek?

» csak két fenotipus van, ez domindns-recessziv 6roklédés

» a szarvatlansag nem lehet recessziv tulajdonsag, mert akkor az aa x aa keresztezés
eredményeként minden utdd szarvatlan lenne. Tehat a szarvatlansdg dominéns (az
atlagember valahogy forditva gondol a tehenek szarvara).

» A szarvatlan bika biztos heterozigodta (hiszen AA homozigota esetén nem sziilettek
volna szarvalt (aa) egyedek is.

» A teheneknek nincs szarvuk, tehat nem lehetnek aa homozigotak. Viszont nem tud-
juk, hogy Aa vagy AA tipusuak. A 8 szarvalt (aa) borji anyja bizonyosan heterozi-
gota (Aa). Ha a hasadasi arany 3:1 (bar ilyen kis egyedszdmnal ez nagyon bizonyta-
lan), akkor még 3x8 = 24 tehénrdl feltételezhetjiik, hogy heterozigotak. A maradék
12 tehén valdsziniileg AA homozigdta.

» a szarvalt borjak homozigodta recesszivek (aa), a szarvatlan borjak lehetnek Aa vagy
AA tipustiak.

b) Ugyanezen tehenek milyen borjakat hoznanak vilagra homozigdta szarvalt bikatol?
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» A heterozigota tehenek utodai 50%-os eséllyel lehetnek szarvaltak, ill. szarvatlanok
(Aa x aa)
» A homozigdta tehenek (AA) minden utdda szarvatlan lesz, (AA x aa)
» Ha felhasznaljuk az elébbi (bizonytalan) szamokat:
12 Aa+ 16 Aa + 16 aa =28 szarvatlan + 16 szarvalt

Letalis
Baromfi esetében a rovid 1db dominal a normal 1abhoz képest.
Keresztezések utan a kovetkezd eredményt kaptak:
a) rovidlabu x rovidlabu = 1972 rovidlabu, 955 normal 14ba.
b) R6vidlabt x normal 1abu = 1676 rovidlaba, 1661 normal 1aba.
Milyen az 6roklésmenet?
Megoldas:
» Aza)eset2:1,ab)eset 1:1
» Az oroklésmenet dominans-recessziv, mivel csak kétféle fenotipus alakult ki.
» A rovid 1ab a dominans, ha recessziv lenne, akkor nem jelenhetne meg a normal 1ab.
» A b) keresztezés alapjan a rovid 1abu sziilok genotipusa: Aa (teszteld keresztezés).
» ha két rovidlabut kereszteziink: a 2:1 hasadasi arany csak akkor lehet, ha az AA leta-
lis.

Intermedier

A retek alakja lehet hosszu, ovalis, kerek. A kovetkezd keresztezéseket hajtottak végre:
1. hosszukas x hosszukas = 100 % hosszukas
2. ovalis x kerek = 50 % ovalis, 50 % kerek,
3. hosszukas x kerek = 100 % ovalis.

Kérdések
a) Milyen az 6roklésmenet?
b) Milyen az egyes keresztezésekben elofordulo egyedek genotipusa?
c¢) Milyen eredményt kapunk két ovalis egyed keresztezésekor?

Megoldasok:

A harom fenotipus intermedier 6roklésmenetre utal.

Az elso keresztezés azt bizonyitja, hogy a hosszikas forma homozigota (AA vagy aa), hiszen
ha Aa lenne, akkor az utdédok nem lennének egyformak és azonosak a sziilokkel.

A masodik keresztezés 50-50%-os eredménye azt mutatja, hogy a heterozigdta tipust
homozigotaval parositottuk (Aa x aa vagy AA x Aa).

A harmadik keresztezés a klasszikus intermedier: AA x aa = 100% Aa

A genotipusok: a hosszukas és a kerek homozigéta (de nem tudjuk, hogy melyik-melyik), az
ovalis a heterozigota.

Az 6roklésmenet: intermedier.

Az ovalisok keresztezése 1:2:1 aranyu hasadést eredményez (Aa x Aa), 25 % hosszikas, 50
% ovalis, 25 % kerek.

Vércsoport
Lehet-e 0-as gyereke egy A vércsoportl apanak és egy B vércsoporti anyanak? Mekkora
eséllyel?
» Csak akkor, ha a sziilok mindketten heterozigotak, ennek valdszintisége mindkét
szilénél 50%, egyiittesen 0,5 x 0,5 = 0,25
» ha heterozig6tak, akkor Y4 eséllyel lesz 0-s gyerekiik
a valdszintiség = 0,25 x 0,25 = 1/16 = 0,0625 = 6,25%

35



Vércsoport2

Egy férj hiitlenséggel vadolja feleségét, valni akar. Az 1. és 2. gyerekiik vércsoportja 0 és AB.
A 3. gyerek, akit a férj nem ismer el sajatjanak, B vércsoportu. Kizarhatd-e az apasag ennek
alapjan?

Megoldas: hasznaljuk most ,,forditva” a Punnet tablat, belil- [ g i1k ??
ol kifelé! Az elsd két gyermeket beirva: camétdk | ? ?
22 ? AB
? 00
Megszerkeszthetd a gamétak €s ebbdl a sziilok genotipusa: SZiil6k A0
gamétak | A | 0
B AB
BO 0 00
Ebbdl megszerkeszthetd a lehetséges testvérek genotipusa Sziildk A0
18: gamétak | A | 0
. B AB | BO
Szerepel a B0 genotipus is, ennek megfelel a B vércsoport, BO 0 AO | 00

tehat nem zarhato ki a B vércsoportu kozos gyermek.

Kétgénes
Milyen lehet az apa vércsoportja, ha egy Rh— és () vércsoporti anyanak Rh+ €s A vércsoporta
gyereke sziiletett?
Megoldas:
» Az Rh— ¢és 0 vércsoporti nd genotipusa homozigéta birecessziv (00;dd)
» Ha a gyermek Rh+ és A vércsoportu, akkor a genotipusa elvileg tobbféle lehet:
Ax;Dx
» De mert anyjatdl biztosan a 0 és d allélt kapta, a genotipus A0;Dd
» Az apjatol az A és D alléleket 6rokolte, igy az apa genotipusa Ax; Dx, kifejtve: AA,
A0, AB, ill. DD, Dd kombinécioi.
Vércsoport meghatarozasnal az apa A, Rh+ vagy AB;Rh+ lehet.

Tobbgénes

Hény kiilonb6z6 genotipust és fenotipust utod johet 1étre az AabbCc X AaBBCC keresztezés
esetén?

Megoldas: a legszemléletesebb Punnett tablan abrazolni:

AbC Abc abC abc
ABC | AABbCC | AABbCc | AaBbCC | AaBbC |
aBC AaBbCC aaBbCC | aaBbCc

A felirt nyolcféle génkombinacio koziil kettd-kettd azonos (sarga és zold szinnel jeldlve), te-
hat hatféle genotitust kiilonboztethetliink meg.
A fenotipusok: hat kombindci6 tridominans, ketté didominans. Az A allélre a 3 : 1 dominans
hasadasi arany mutatkozik, a tobbinél nincs kiilonbség.
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Tobbgénes2

Egy szervezetnek 10 par fiiggetlen génje van: Aa BB cc Dd Ee Ff Gg HH ii Jj.

Hany kiilonb6z6é gamétat termel ez a szervezet?

Megoldas: hat génnek (A, D, E, F, G J) két valtozata is van, a tobbi négyre nézve az egyed
homozigéta. A heterozigotak kétféle haploid ivarsejtet képezhetnek, a homozigotak
viszont csak egyfélét. A varidciok szama tehat: 2*1*1*2*2#2%2*]*]*2 = 64, masképpen
felirva 26 = 64.

Nyércszorszine
Emelt szintii érettségi feladat 2014
Egy masik prémes allat, a nyérc teny€sztoi is ismerik a platina bundaszint, am ennél az allat-
nal az 6roklddés Osszetettebb: 2 gén 2-2 recessziv alléljanak kdlcsonhatasaval magyarazhato.
Platina bundaszinii nyércek keresztezése tobbféle eredményt is hozhat. A tenyésztok egymas-
tol fiiggetlen keresztezések soran a kovetkez6t 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 utdd 9:7 aranyban
a) Adja meg, mely genotipusok eredményeznek platina bundaszint a nyérc esetében! Két lehet-
séges genotipust megadtunk. Hasznélja az A4, a és B, b jeloléseket!
A platina szin akkor alakul ki, ha valamelyik allél birecessziv (aa vagy bb), kiegészitd
vagy komplementer gének.
fgy: aaBB, aaBb, aabb, AAbb, Aabb,
b) Adja meg a 2. keresztezésben szerepld sziiloparok genotipusat!
Ehhez érdemes végiggondolni az Osszes keresztezés genotipusat:
1 —a sziilok a fentiek koziil aaxx vagy xxbb lehetnek, de a kettd egyiitt nem alkothat
part, lasd a kovetkezdket.
2 — olyan part keresiink, ahol a rejtve maradt dominans gének minden esetben elfedik a
recessziveket: aaBB x AAbb
3 —az egyik félben egy dominéns gén van jelen, a masikban kettd: aaBB x Aabb vagy
aaBb x AAbb
4 — itt valosul meg a komplementer géneknél targyalt 9:7 arany: AaBb x AaBb, a
Punnett tablat 1d. a szovegben.
c) A recessziv allélok hatasa csak homozigota formaban nyilvanul meg, heterozigotakban
nem, vagy alig. Adjon magyarazatot a jelenségre!
A recessziv allél miikodése csokkent / kdrosodott / hibas, de heterozigotakban egyetlen
dominans allél miikodése (részben vagy egészen) potolja ezt.

Nemhezkotott
A lepkék ivarmeghatdrozasa a madarakéhoz hasonloan eltér az emldsokétol.
Silk ur selyemlepke-tenyészetet tartott fenn, és ezek larvai, a selyemhernydk babozodasakor
képz6do selyemfonalat értékesitette. Tenyészetében egy kiilonleges, aranysarga guboji, un.
Queen fajta is megtalalhato volt. Egy Queen him és egy normadlis, fehér gubdjii ndstény
paroztatasabol szarmazd nagy egyedszamu elso utodnemzedékben az egyedek fele Queen
ndstény, fele normalis gubdju him lett.

1. Hogyan 6roklddik az aranysarga guboszin?

2. Irja fel a két sziild genotipusat!
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Ha az arany szin ritka, az minden bizonnyal recessziv tulajdonsag. Ha a nemekben eltéréen
jelenik meg, akkor ez nemhezk6tott 6roklodés.

Jeloljiik: q = arany recessziv, Q = normal dominans
XX =him XY = ndstény

A keresztezés: XgXq (arany him) x XqQY (normal ndstény)

Punnett tablan felirva:

16k XqX
A himekben a dominans allél elnyomja az arany szint, Sziilo o 424
o . ) ot gamétak | Xgq Xq
az csak a ndstényekben jelenik meg, ahol egyediil all az
Xq allél XaY Xa XqXQ XqXQ
e Y XqY | XqY

Az arany ndstények és a normdl himek ardnya 50-50%.

Rekombinacio
Emelt szintli érettségi feladat
Egy kutat6 3 recessziv-dominans oroklésmenetet mutatd tulajdonsag (A, B, C) kapcsoltsagi
viszonyait vizsgalta.
Az A ¢és B tulajdonsagpar vizsgéalata soran AABB (bidominans, azaz kétszeresen homozigota
dominans) €s aabb birecessziv (mindkét génre nézve homozigbta recessziv) genotipusu egye-
deket keresztezett egymassal. Egymas kozott szaporitva a masodik utédnemzedékben 630 bi-
dominans, illetve 200 birecessziv fenotipust egyed mellett 30 egyed volt, amely csak az egyik
tulajdonsagra mutatott dominans, a masikra pedig recessziv fenotipust.
a) Ertelmezze az eredményeket!
Megoldas:

A keresztezés: AABB x aabb

A gamétak: AB ab

Az utddgeneracio: AaBb
Ha kapcsolt az 6roklédés, akkor kovetkezd generdcioban csak AB és ab gaméta keletkezik, a
Punnett tablaja:

AB ab
AB AABB AaBb
ab AaBb aabb

Igy a sziilsi tulajdonsag-parok monohibridként 6roklédnek, megtartva a 3:1 szamaranyt.

Ha fiiggetlen az 6roklédés, akkor mind a négyféle gaméta kialakul: AB, Ab, aB és ab.
Az utddgeneracidban bidomindns, birecessziv illetve egyszeresen dominans fenotipusu egye-
dek eléfordulasat a kumulativ allél-kolcsonhatasoknél korabban azonositott 9:6:1 arany irja le.

AB Ab aB ab
AB | AABB | AABb AaBB AaBb
Ab | AABb AAbb AaBb Aabb
aB | AaBB AaBb aaBB aaBb
ab | AaBb Aabb aaBb aabb
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A kisérletben kapott 630 : 200 : 30 arany egyiknek sem felel meg, de a 630 : 200 arany sokkal
kozelebb all a 3:1 ardnyhoz. Ebbdl arra kdvetkeztethetiink, hogy ez kapesolt oroklédés, amit
a rekombindci6 jelensége torzit el.

A bidominansok 630-as szdma magaban foglalja 6tféle rekombinans szamat is (AABb, AaBB,
AABb, AaBB, AaBb, ez utobbi két mezdben is szerepel). Ezek darabszdma 30, egyrészt mert
ennyivel tobb a 630 a 200 haromszorosanal (kijon a 3:1 = 600:200 ardny), masrészt a monodo-
minansok szdma is 30, és ezek ugyanigy hat mez6t foglalnak el a Punnett tdblaban.

A rekombinans utdodok szama tehat 30+30 = 60

b) Szamithat6-ebbdl a rekombinacié gyakorisaga?

Nem, mert a gyakorisagot mindig teszteld keresztezéssel, homozigota recessziv egyedekkel va-
16 parositassal hatarozzak meg, itt pedig nem ez tortént.

Mennyiségijelleg
Erettségi feladat
Egy paradicsomfajta bogyotermésének tomegét harom kiilonboz6, nem kapcsolt gén befolya-
solja. A DDEEFF genotipust vonal termésének tomege 150 g, a ddeeff genotipus 30 g-os bo-
gyoval jellemezhetd. A gének hatdsa 6sszegzddik. Minden nagybetiivel jelzett allél azonos mér-
tékben noveli a termés tomegét.
1. Hatarozza meg a fent leirt egyedek keresztezésébdl szarmazé Fl ndvények bogyodinak
tomegét!
2. Az F1 egyedeket a kis bogyoju sziilével keresztezziik. Milyen bogydtomegili formak
¢s milyen aranyban varhatok?
3. Egy 30 g-os és egy 90 g-os bogyodji novényt kereszteztek egymadssal. Az utddaik 1:1
aranyban 70 és 50 g-os bogy6ju terméseket hoztak.
Milyen volt a 90 g-os termésii ndvény genotipusa?
1. A legnagyobb termés: DEEFF =150 g a legkisebb: ddeeff=30 g
A 6 dominans allé] egyiittes hatasa 150 g — 30 g =120 g-nyi
Tehat egy domindns allél hatasa 120/6 = 20 g-nyi

A keresztezés: DDEEFF x ddeeff

A gaméték: DEF def

Az utddgeneracio: egységesen DdEeFf= 30 g + 3x20 g =90 g sulyu
2. A keresztezés: DdEeFf x ddeeff

A gamétak: DEF DEf DeF Def dEF dEf deF def def

Az utodgeneracid: DdEeFf DdEeff DdeeFf Ddeeff ddEeFf ddEeff ddeeFf ddeeff
9%g 70¢g 70g 50g 70g 50g 50g 30g
azonos mennyiségben

3. A 90 g-os egyed 3 domindns allélt tartalmaz, de nem lehet DdEeFf mivel ez a fenti keresz-
tezésben mar szerepelt, és az eredmény eltérd az itt szereplétdl. Hogy lehetséges ez? Ugy,
hogy nem lehet benne mind a harom parbol a dominans allél, azaz valamelyiknek dupla-
z6dnia kell (DDEeff, DDeeFf, DAEEff, ddEEFf, DdeeFF, ddEeFF):

A keresztezés: XXXxxx X ddeeff
A gaméték: XXx és Xxx X def
Az utdédgeneracio: XXxdef €s Xxxdef

70 g 50¢g
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Gyakorisagok 1

Egy populécio genetikai dsszetételét a populacidban eléforduld
» allélek (A és a), relativ gyakorisaguk p és q €s
» genotipusok (AA, Aa, aa) gyakorisagaival D, H, R irhatjuk le.

Példaul egy 1958-ban végzett vizsgalat szerint egy japan faluban a lakossdg az MN vércso-
portra nézve a kovetkezd megoszlasu volt:

» MM vércsoport 406 személy,

» MN vércsoportu 744 személy,

» NN vércsoporti 332 személy.

Kérdések:
1. Mennyi az egyes vércsoportok relativ gyakorisaga?
2. Mennyi az egyes genotipusok relativ gyakorisaga?
3. Mennyi az egyes allélok relativ gyakorisaga?
4. Mennyi az M all¢lt hordoz6 gaméték relativ gyakorisaga?

Megoldasok:

1.
» Az MM vércsoporttak relativ gyakorisaga 406 : 1482 = 0,27 (D)
» Az MN vércsoportuak relativ gyakorisaga 744 : 1482 = 0,50 (H)
» Az NN vércsoportuak relativ gyakorisaga 332 : 1482 = 0,23 (R)

2. Ugyanazok a gyakorisagok, hiszen ebben az esetben a genotipusok megegyeznek a fenoti-
pusokkal.

3. MM MN NN

v ¥

2x406 M 744 M 744N 2x 332N

Pl. az M allél relativ gyakorisaga: az N allél r. gyakorisaga:
2-406 + 744
== =0,52 =(1-p)=0,48
(P)==— s (@) = (1-p)

4. 0,52 (egy ivarsejt egy allélt hordoz)

Gyakorisagok 2
A népesség 85 %-a Rh +. Milyenek a tulajdonsagot meghatarozo, egyes allel gyakorisagok?
Hany % a heterozigotak aranya a dominans fenotipusu egyedek kozott?

> p2+2pq+q2=1

» Az Rh(-) vércsoport a népesség 15 %-a, igy dd relativ gyakorisaga 0,15.
> *=0,15 ebbdl q = 0,3872

> p=1-q=0,6128, cbbdl p* = 0,3755 azaz 37,5%

» a heterozigotak 2p.q = 0,475 azaz 47,5%

» 0,475/0,85 = 0,559 = 55,9%
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Forditott esetben, ha ismerjiik a dominans fenotipusu egyedek koziil a heterozigotak aranyat
(pl. 56%) akkor a

ﬂzo 56

3 ésap+q=1 Osszefliggésekbdl kiszamolhatjuk p-t és g-t.
P +2pq

Gyakorisagok 3
Egy populacioban az Rh(+) egyedek aranya 79,75 %. Mekkora a valdszintisége egy Rh(-) gye-
rek sziiletésének, ha mind a két sziilé6 Rh(+)?
» Rh(-): 20,25 %
> q>=0,2025 - q=0,45
» p=(1-q)=0,55
» 2pq=0,495
2pg 0,495 0
p +2pg 0,7975
» mindkét sziildnek heterozigdtanak kell lennie, és az utodok negyede lesz

homozigoéta:
0,495 ‘ 0,495

0,7975 0,7975

5

» a heterozigotak aranya az Rh(+) egyedek kozott:

-0,25=0,0963
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