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MI A GENETIKA?

A genetika a jellegek oOroétlésével, valtozékonysagaval foglalkoz6 bioldgiai
tudomany.Tanulmanyozza, hogyan ofiikiek a tulajdonsagok, hogyan &inek at a
genetikai informaciok nemzedékr nemzedékre, hogyan marad meg a viszonylagos
allandosag, miként jutnak kifejezésre és mikéntozéla. Az 6rokddés és a valtozékonysag
folyamatainak a megértése segit megérteni magaeletet, annak folytonossagat és
sokszitiségét. Ezért a genetika szoros kapcsolatban altudasmanyagakkal.
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MIT KUTAT A GENETIKA?

Az 0Oroklbdés tanulmanyozasa nagy multra tekint vissza. Méirk elkezddott a
genetikai variaciok mesterséges szelekcioja. Naklgin egyre nagyobb szerepe van a
genetikanak, a j@ben még nagyobb befolyassal lesz a mindennapirddetii

A genetikai kutatasokat kulonb&®zmegkozelitéds modszerek jellemzik. A
molekularis szintil kezdve egészen a legkllénlébb szervezetekig. Az o6rdldés formait
kilénb6d modon lehet kutatni. Egyik moddja a transzmisszigsnetika, amely a
tulajdonsagok nemzedékr nemzedékre oOrokitésének moédjat vizsgalja. Ez alsrér a
keresztezéseken alapszik. Azéellyen kisérleteketGregor Mendelvégezte a XIX. szadzad
kbzepeén.

Az embernél nem lehetséges az diteitt keresztezési eljards, itt a
csaladfaelemzést alkalmazzak. A tulajdonsagok 6d@dét tobb nemzedékre visszafieg
elemzi, és ehil prébalnak kbvetkeztetni a tulajdonsag atoédélsének maodjara.

A XIX. szazadban felfedezték a kromoszomakat, ekkoegkezddtek a

citogenetikai kutatasok.



A kromoszémak festése lebigé tette szamuk és alakjuk meghatarozasat, fesdxie¢
valamint az elvaltozasuk kdvetkezményeinek figyeterhvald kisérését az utdbdokban (1).

A populaciogenetika a populacié genetikai OsszEtgta genetikai valtozasok
megjelenését, fennmaradasat vagyirgsét tanulmanyozza. Vizsgalja, hogy mennyire
kulonbozik egymastél az egyes populaciok gendsteteté
Egy Ujabb mddszer molekularis szinten vizsgéljadaikliodést. Az el§ ilyen kutatasokat
baktériumokon és virusokon végezték. Ma mar soke®y génjeinek ismerjik a pontos

nukleotid sorrendjét.

1. Metacentrikus kromoszéma

A GENETIKAI KUTATASOK JELENTOSEGE

A genetikai kutatasok nagy hatdssal vanné#éppen az orvostudomanyra és a
mezgazdasagra. A korsZebiotechnolégiai modszerek megnévelték a kutasdsebsegeket
eés az eredmények alkalmazasanak teegget. Péeldaként meg lehet emliteni az @ikl
betegségek okainak felismerését, a gyogyszetellithsa terén elért sikereket.

A genetikai médszerekkel novelbikta ndvénytermesztésben a hozamok, ami
oriasi jelentsédi a vildg népességének gyarapodasa miatt. Fontosmsaofnovéenyek

betegségekkel szembeni ellenallo képességét higeakek kutatasa.

AZ OROKLODO INFORMACIO KEMIAI ALAPJA

A nukleinsavak, és fehérjék metabolizmusanak seerafapveien eltér a
szénhidratok és lipidek anyagcseréjéAmig az utdbbiak el&llegesen energiaszolgaltatok,
addig a nukleinsavak és a fehérjek az informamfddban és tovabbitasban jatszanak

elsddleges szerepet.



A dezoxiribonukleinsavnak (DNS) a fehérjeszintézisllett alapvet feladata a
szaporodas és az Or6HEs biztositasa.(2) Sajat szaporodasanak iranyétasejtosztédas
soran, a sejt genetikai informaci6janak tovabbi@daNS replikaciojaval, bioszintézisével
valdsul meg.

A sejtben a DNS téarolja a genetikai informaciotaesal, %
hogy a réla képms RNS masolasat megszabja, fétel a g

tulajdonsagok kialakulasanak iranyitasaért is.

A ribonukleinsavak (RNS) a fehérjeszintézis dire %=
iranyitéi. A fehérjeszintézis szinhelyére, a ribmea-RNS-ekbl
feléplb ribosz6mara a DNS informéciétartalmat a hi6vRNS, az
amindsavakat pedig a szallit6 RNS juttat.

2. DNS hélix szerkezete

GENEK, GENOTIPUS ES A FENOTIPUS

Az elss definicio alapjan agén a genom része, és egy enzim szerkezetére
vonatkoz6 informaciot hordoz. Az utébbibigen ez a meghatarozas modositasra szorul, mert
az enzimek és fehérjék nagy része nemcsak egymhalt@aban tébb polipeptidlanchadl épul
fel. Az atirédas soran informaciés RNS, riboszom&iNS és szallito RNS molekulak is
képzdnek, amelyek tovabb mar nem irédnak &t fehérjékhért az egy gén-egy enzim elvet
egy gén-egy polipeptidlanc elvre modositottak. A géeghatarozasat pedig pontositottak- a
gén a DNS molekula része, amely egy polipeptidididS-ébe vagy az rRNS-be, illetve
tRNS-be irodik at.

Megallapitottdk azonban, hogy a fehérjeszintézisébmikséges informaciokat
hordozé génekben a nukleotidldncokat olyan szakaszakitjiak meg, amelyek ezt az
informaciot nem tartalmazzak. A fehérjeszintézisbhesrtvew génrészleteket egzonoknak, a
kozéjuk ékeddd és a fehérje szerkezetében nem atirodé génszékadgzedig intronoknak
nevezzik. Azokat a géneket, amelyek intronokatal@dznak diszkontinudlis, illetve
mozaikos vagy modularis szerkezgéneknek nevezzik.

Az embsdk genomjaban a gének nagy része modularis satitkex gének
moduléris természete a génrekombinacié alkalmayed &ombinalodhatnak, é€s nagy

jelentbségik van az evollcié szempontjabdl, mert @heteszik az Uj fehérjék keletkezéseét.



Méara vildgossa valt, hogy a gén nem hatarozhatoarielyS-molekula folyamatos
nukleotidszakaszaként. Két megoldas lehetségesegyik az egy gén-egy polipeptid
meghatarozas, a masik pedig egy polipeptid - egy §Bben az esetben a gén definicidja igy
hangzik: a gén a DNS egy része olyan nukleotidlan®ly egy polipeptidlanc szintéziséhez
szlikseéges informaciot hordoz.

A genotipusa DNS, vagyis az drokitanyag dsszessége. fAnotipus pedig a
megjelerd jellegek 6sszessége, amelyet a genotipus és gdamtnegyittes hatasa alakit ki.

KROMOSZOMAK

A genetika fejpdésében fontos jeleigédi volt, amikor a XX. szazad elején
felfedezték, hogy a gének a kromoszémakban tal#thad gén helye a kromoszoman a
lokusz nevet kapta. A prokariotdk kromoszomaja kor alakd, eukariotdké altalaban
fonalszeti. Ezek a kromoszomak legjobban sejtosztédaskoreligpk meg, amikor
felcsavarodott allapotban vannak. A kromoszomakkjalaés nagysaga, valamint a
befizédések elhelyezkedése kilonBoz

A kromoszémaszam fajra jellez néhanytdl tobb szazig terjed, egyes
pafranyoknak, pedig ezernél is tdbb kromoszomajak. \A kutyanak 78, macskanak 38,
ecetmuslicanak 8, borsonak 14, az embernek 48 lgpdmodja van. Az eukaridtak testi
sejtjeibendiploid-2n szamu kromoszéma talalhatd, az ivarsejtekbendeig/i —haploid-n.
Egy sejt kromoszomainak dsszességaratipus.

3. Az emberi sejt kromoszdémakészlete
A péarokba rendewott, alakilag hasonlé kromoszomakat homoldég krardosaknak
nevezzik (3). Egyforma métek, ugyanott taldlhatd a centromérdjuk, és meidnisin
O0sszetapadnak. Szerkezetileg és genetikailag azlnos



MENDEL KISERLETEI

4. Gregor Mendel

Az orokldéstan, a genetika a biologia fiatalabb tudomariyégaé tartozik.
Keletkezése a XIX. szdzad masodik felé@rgor Mendel4) munkassagahoz kotibet

Gregor Mendel 1822-ben szilletett Eszak-Morvabawg, mayaszti csaladban. 21
éves koraban Briinnben (mai Brnoban) belépett az sthgerendbe. Szerzetesként
matematikat, fizikat és természetrajzot tanitott.bAcsi egyetemen szerzett ismereteket
kéessbbi kisérleteiben hasznositotta.

A bors6 orokbdeési torvényszéségeit 1857-ben kezdte el tanulmanyozni. Egy
35x7 méteres teriileten évente 4-5000 névényt teatetes

A novényekets maga porozta be. Ezzel a modszerrel biztosan tiaghieogy az
utodnovény melyik szaktél szarmazik. Az igy Iétrejott magokat elvetette tasulmanyozta
az utodok tulajdonsagait. Az eredményeket dokunitearéd értékelte.

Az oroklédes alapvét torvényszeiségeibl tartott tudomanyos éhdésait nem
méltattak figyelemre. A Mendel altal hasznalt mdsaz un. mendeli (klasszikus) genetika.
Az ismeretek gyarapodasaval, a DNS megismerésavblpkémia feppdésével, kisérletek
bovillésével lehévé valt az o6rokddés molekularis hatterének megismerése. Igy
elkilondlhetett a molekularis genetika.

A mendeli genetika a kromoszémak szintjén, az eggeskalléljeinek egymasra
hatasat, illetve az ennek kovetkeztében megjejelegeket vizsgalja. A diploid &ények
testi sejtjeiben egy génnek két allélje talalhatégmmert ketis kromoszémaszelvénnyel
rendelkezik (2n). Az ivarsejtek haploidok (n), igmarad meg a fajra jelleriz
kromoszémaszama két séidgy-egy ivarsejtiének dsszeolvadaséaval kialakigdtaban.

A haploid ivarsejtekben minden kromoszémabol cspkvan. Ezért az ivarsejtek
az egyes geéenek alléljéib mindig csak egyet tartalmaznak. Ez a gamétakiassganak

torvénye - az ivarsejtek a tulajdonsagot tisztéraltmazzak. Az ivarsejtképzés soran a diploid



sejt egy vizsgalt génjének két allélja elvalik eggtdl. igy az ivarsejt csak az egyiket vagy a

masikat tartalmazza.

Egy gén altal meghatarozott jellegek orolkdése

Dominans-recessziv oréklés

Mendel a borsondovény tobb tulajdonsaganak @édiddét vizsgalta (5). E
novények egy-egy jellegben tértek el egymastoh &é&zsgalt jellegeket meghatarozé gének
mas-mas kromoszéman talalhatok.

Az adott génre nézve homozigota egyedek (pl.AAgangk csak egyféle alléljét
tartalmazo ivarsejteket képesek létrehozni. Hanilggyedeket egymas kozott szaporitjuk,
azonos genotipusu és fenotipusu utddok alakulnak Aki egyedek tiszta vonalban
szaporithatok, hiszen az utédok mindegyike ugyamoly
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5. Mendel altal vizsgalt jellegek

Homozigotaa homoldég kromoszomak adott helyein azonos akktle&rtalmazoé
sejt, illetve az ilyen testi sejtekkel rendelkedslény.

Heterozigéta - a homolég kromoszomak adott helyein kilortbdalléleket
tartalmazo sejt.

Monohibrid keresztezés (egygénes 06édls)- a vizsgalt tulajdonsagot egy gén
alléljei hatdrozzak meg. A keresztezésben részt seiibk csak egy vizsgalt jellegben térnek
el egymastal.

Mendel sok keresztezést végzett homozigéta magadrpe novenyek kozott
(szubi nemzedék, P). Azt tapasztalta, hogy az utdédakifFidek) mind magasak voltak. A

magas tulajdonsag elnyomta a torpeséget. A madlagge meghatarozé allél dominans a



torpe (recessziv) jelleg alléljével szemben. A jddasagok ilyen orokidését dominans -
recessziv oroklésmenetnek nevezzuk.

A dominans allél /jelleg heterozigéta formaban imldkitia a ra jellem&
fenotipust. A recessziv allél /jelleg csak homotagormaban alakitja a ra jelletznotipust
(6).

Az F1 utédnemzedék minden egyede egyforma fenotipusagam A genotipusuk
is azonos -heterozigétak- Aa, hiszen mindkét&alibz adott gén egy-egy alléljat 6rokolték.
Ha ezeket a heterozigota egyedeket tovabbszaporijmasodik utbdnemzedéketapjuk.
Az utédok 75%(3/4-de) magas, 25%(1/4-de) alacsamptipusu lesz. Genotipus szerint

25%-a homozigéta dominans, 50%-a heterozigétab%s& homozigota recessziv lesz.
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6. Mendel Il. térvénye (szegregacio)

Mendel vizsgéalatai és az eredmények statisztikemeése kovetkeztetésekre,
torvényszeiségek levonasara adott alkalmat. Ezek megfogalrapaddendel-torvények.

Mendel I. térvényehomozigéta szidk esetén az elsutddnemzedék @ minden
egyede egyforma (uniformitas).

Mendel II. tdrvényehomozigoéta szidk esetén a masodik utddnemzedékbeih &F
szUbi tulajdonsagok Gjra megjelennek-szegregacio (6).

A magvas novények genotipusat a fenotipus alapgn tudjuk meghatérozni.
Ehhez az un.tesztekeresztezés alkalmazhatd. Ennek soran a domirdasipust egyedet

recessziv fenotipusu egyeddel keresztezzuk.



AZ INTERMEDIER ES KODOMINANS OROKDES

Homozigéta piros (PP) és homozigéta fehér (FF)isezgodatdlcsért keresztezve
az R nemzedékben minden egyed rozsasész (PF). Az olyan oré&tiéstipusokat, ahol a
heterozigéta egyedek a két shitulajdonsag koztes jellegét mutatjak, intermedlgiztes)
oroklésmenetnek nevezzik. Ebben az esetben a hegtm egyedekben egyik allél sem
képes elnyomni a masik hatasat. Ezért nevezik ipkettndominancianak is (7).

P PP x FF
Gamétak P, P F, F
1F PF, PF, PF, PF
Gamétak P, F P, F
2F PP, PF,PF, FF

Fenotipus -1: 2: 1
Genotipus -1: 2: 1

Ha a rozsaszin egyedeit tovabb keresztezzikz-aer25% piros, 50% rézsaszin,
25% pedig fehér fenotipusu egyed jelenik meg. Ayedgk fenotipusabdl egyérteiam
megmondhatjuk a genotipusukat is.

Az ember ABO vércsoportrendszere alléljeinek Gidkke a fellletes szentél
szamara szinte azonos az intermedier édiddsel. Egy homozigota A és egy homozigota B
vércsoportl egyed minden kdzos utddja AB vércsdptasz. Az AB vércsoport viszont
kicsaphato az A elleni antitesttel (anti-A) , é8 @lleni antitesttel (anti-B) is. Tehat az AB
veércsoportl ember eritrocitain megtalalhaté az Aa és antigén is, vagyis az A allél és a B
allél is 6nalldéan kialakitja a ra jellefenotipust. Ez a tipus a kodominans oédkls.

Az AB fenotipusu (b) egyedek utddjainak feno- és genotipusaranya2s 1.

Az A és a B allél is dominans a 0 felett, tehatAafenotipus homozigéta AA és
heterozigéta A0 genotipus esetén is kialakul. Ugyarkét genotipus alakithatja ki a B
fenotipust is - BB és B0O. A 0 és az AB vércsopeakcegy-egy genotipus esetén alakulhat ki
(00, illetve AB).

Mas jellegek is ily médon 6roétinek ilyen példaul a Katalin-papagajok tollszine

).
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7.Katalin papagalyok tollszinének kodominans 6rolddése

Letalitas

Vannak olyan allélek vagy allélkobinaciok, melyek egyedek halalat okozzak
szlletés éltt vagy sziletés utan az ivarérettség eléréségkdinevezzik letalis alléleknek.

A letdlis allélek érvényre jutasakor az elméletiléghato utédarany megvaltozik.
Két heterozigdta keresztezéskor a varhato 3: ly ¥a@: 1 arany helyett 2: 1 arany jelenik
meg. A normalis aranytol valo elteréskovetkeztethetiink a letalitasra.

A kanari orokbdésekor megfigyelték, hogy a bdbitasokat sosenridikéiszta
vonalban tenyészteni. Ha két bdébitast kereszteatelutodok 2/3-a bobitas, 1/3-a bobita
nélkuli lett

P Kk (bt#s) x Kk (bdbitas)
KK (elpusztul), Kk, Kk (bébitas), kk (bébita néik)
2 1

Emberi tulajdonsagok és betegségek Gidése

Az emberi test felépitését ésikddését tobb mint harmincezer gérikdése
biztositja. Ezek drokidéesére is jellemizmind az, ami mas @ényeknél is megfigyelhét Az
oroklodésenek kutatasara é&erban a feliné és jol elhatarolhatd rendellenességek-
rovidujjusag, sokujjsdg, suketnémasag, szinvaks&pilepszia alkalmasak. Ezek
orokolhetsége ugyanis a régi tapasztalatok és adatok altggferithetk.



A jellegek orokbdésének szabalys#segeit az ember esetében nehéz vizsgalni. A
nemzedékek 17-22 évenként jelennek meg. Az utéddkna is kicsi, és kevés letiség
nyilik a Mendel munkajat sikeressé destatisztikai elemzésre. Mindezek miatt egy olyan
modszerre volt szikség, amely lehet teszi az emberi jellegek orékiesének vizsgalatat. Ez

a modszer asaladfaelemzg8.9).

8. Stilizalt csaladfa
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9. A csaladfaban alkalmazott legfontosabb jelek

A csaladfa a csaladi kapcsolatokat feltlintetve tjautze a vizsgalt tulajdonsagok

10

megjelenését a mar léteegyedekben. A felméncsaladfa az egyed szlleit, nagyszileit,



dédszileit, a leméncsaladfa pedig a vizsgalt egyed gyerekeit, unpkéilunokait abrazolja.
A szlub-utdéd kapcsolatokban megfigyelieszabalyszdiségek alapjan kovetkeztethetlink a
vizsgalt jelleg vagy betegség oroéEsére.

Egy masik kutatasi modszer aikerkutatas (10-11). Ez segithet annak
felderitésében, hogy a tulajdonsagot (mint pl.amajl megvaltozas) a genotipus hatarozza-e
meg egyérteliien, vagy pedig egyéb ténydz is hozzajarulnak a kialakulasahoz.
Megmutatja azt is, hogy az orokletes sajatsagoknyienvaltozhatnak meg kilhatasokra.

10.Egypetéjii ikrek 11. Kétpetéji ikrek

Az emberben is léteznek dominans-recessziv  modokIGdd jellegek vagy
betegségeket okozo6 hibas allélek. Dominansan édiklpéldaul a sotétebb haj ackével
szemben, a léitt fllcimpa a szabaddal szemben, a gondor szalahapyenessel szemben.
A betegségek kozll sok csontrendszerito&pdvetet €s izomrendszert édirttiba jelenik
meg dominansként.

A dominansan 0rokdé betegségek homo-és heterozigéta formaban is
megjelennek. Ezért, ha egy jelleg/betegség mindemzedékben megjelenik, akkor
valészirileg dominans. Egy homozigéta dominans beteg és hemyozigéta recessziv
egeészséges egyed utdédai mind (100%) betegek, dosieaotipusuak lesznek. Ha egy olyan
beteg, akinek valamelyik sZij¢ egészséges volt, hazassagot kot egy egészsafesrel,
utddaik 50%-0s valosziiséggel egészségesek lesznek.

Két domindns heterozigéta beteg ember utddai kdZsb-os eséllyel szilethet
egeszséges utod.

A toérpeség (achondroplasia)énje ismert, a 4. kromoszéman helyezkedik el (12).
Dominans moadon 6ro&tik, de az esetek 80%-aban 0j mutécio révén alakigmert a gén

szerkezete is, igy molekularis genetikai vizsgaldtbrai stadiumban is kimutathato.
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12. Achondroplasia

A rovidujjusag (brachydactylia)is csontfejpdési rendellenesség (13). Egyike
azoknak az emberi velesziiletett betegségeknek yakngenetikai meghatarozottsaga régota
ismert-egyetlen gén dominans allélforméaja hatarozeg.

13. Brachydactylia

Az ujjosszendves (syndactilia-rédkoll@ kéz és a lab ujjainak 6sszendvése, illetve
tokéletlen elvalasztasa (14). Ezen 6sszendvés leliet, vagy pedig Uszéhartyaszbér koti
0ssze az egyes ujjakatiikdttel javithato.

14. Syndactilia
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Az Uvegcsont betegség (osteogenesis imperfectavigzpnylag ritkan éforduld
betegség. Jellenije a csontok velesziletett torékenysége, amelgsbat szerves allomanyat
alkoté kollagén genetikai hibaja okoz. Bizonyosusi@ a megsziletés utani élettel

0sszeegyeztethetetlen, ezért méhen bellli elhagst Gjszilottkori haldlozast okoz (letalis).

15. Osteogenesis imperfecta

A Marfan-szindroma (16.)is dominans orokidési tunetegydittes. Kialakulasakor
a fibrillin nevezet fehérje termelése szenved zavart. Ez egy olyatekoveti fehérje, amely
a szervezet készovetes részeinek megféldelépitéséhez sziikséges a sziv-és érrendszer, a
bér és a csontrendszer egyes terlleteihez. Ha ebfmyaaatban zavar 1ép fel, jelledzesti
elvaltozasok alakulnak ki. A csontrendszer rugdamstiga miatt gyakran éordul a

tyakmell és a gerincferdilés.

16. Marfan-szindréma
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Gyakori az izlleti ficam. A sziv-és érrendszer letgin gyakori az erek tagulata,
mert ez az érfal elvékonyodasat is jelenti. Az nlyér megrepedhet. A szivben a
szivbillentyiik karosodnak a legjobban, s ez keringési zavarokbpet.

Az izomdisztrofia(17.) 6sszefoglalé név, kilénbézorokletes, vazizomzatot,
erintd betegségeket jeldl. A helytelen thbdés kovetkeztében fokozatosan cstkken a
mikodoképes izomtdmeg. Az izomsorvadas oka valamennyenilybetegségnél egy
izomfehérje karosodasa vagy hidnya, andival a teljes izomzat pusztulasat is maga utan

vonhatja. Egyéire kezelhetetlen.

17. 1zomdisztréfias beteg

Egyik tipusa dominans-a 4. kromoszémanslgen hibaja kovetkeztében az
arcizomzat (ajkak, szemhéjak), a vallov, a felkat@sibb a labak izomzata is elsorvad.

Rendszerint 7 és 20 éves kor kozott Kelikl

Néhany koros recessziv allélt valamennyi emberdmrBnnek azonban a legtébb
emberben nincs semmilyen kévetkezménye, hiszempagénasik tagja egészséges jelleget
hordozza, amely dominans, azaz elnyomja a kére$ biltasat. Az utédok csak abban az
esetben betegednek meg, ha mindkét gziihordozza a betegségért fékelallélt, és
mindkettjuktsl a kromoszémapar azon tagjait oroklik, amelyikebhedegségért felés gén
foglal helyet. Ennek az esélye mindkét $ziibrdozé volta esetén 25%

A recessziven 0roété betegségek tehat csak homozigota formaban jelemegk
Szdmos anyagcsere-betegségek, az 0roklott pigraegthi(albinizmus), valamint a
daganatképidést gatlé (tumorszupresszor) gén recesszivendititikl

A recessziven 6ro&tlo emberi betegségek vérrokonok hazassaga eseténhiagy
valosziriséggel alakulnak ki az utddokban, mint rokonsaghsam all6 emberek

r7 7z

hadzassagaban. Vérrokonok hazassaga esetén a gémlla vérrokonsag foka szerint kisebb
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vagy nagyobb meértékben azonos lehet, ezért sokd@yabb a valésziisége annak, hogy
ugyanazon génnek két halalos hatasu allélje tatékkaddaikban.

A vérrokonok hazassaga tehat az utédok szempohtygsaélyeket rejt magaban,
€s ezért az ilyen csaladalapitast a legtbbb ongzragnyei tiltjak. A vérrokon hazassagokat a
koztudat is helyteleniti, bar ez nem volt mindig,igs jelenleg sem mindenhol igy van. Az
egyiptomi faradk példaul torvényssen édestestvériiket, vagy gyermekiket vették feleség

A XVIII. Dinasztidban a faradk haldla egyre koradbbkovetkezett be. Il
Amenophis még megkozelitette a 60 éves kort, gyeemé&oztik Tutankhamon, még a 30
eévet sem élte meg. A faraok cstk&eéletrevalosaga a vérrokon hazassagok veszélyeit
tukrozi.

Az albinizmus, az 0roklott pigmenthidany, az A&llatvildag legkiloatibb
osztalyaiban, a rovaroktdl egészen azdésikig megfigyelhét. Manapsag is szenzaciénak

szamit, ha az allatkertben fehér oroszlan, tigasilla jon a vilagra (18).

18. Albindk

Leggyakrabban hasznalt kisérleti allataink, a febgerek, a fehér patkanyok

szintén albinok. Magasabb rdie#nél a szem szine igazit el — a pigmenthiany naiatér
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szinét latjuk, az albiné ember vagy allat pupilidjeps (19). A pigmenthiany miatt a sejteket

nem védi semmi megfeli@n az UV- sugaraktol.

19. Albind emberek

A fenilketonuria (PKU) az egyik legismertebb anyagcserezavar. Gyakorisaga
Ujszulott korban mintegy 1/10000. Oka egy hibasrarizelytelen nikédése. Ez az enzim a
taplalkozasbol szarmazo és kozvetlen felhaszn&taélebérjeszintézishez) aktudlisan nem
szikséges fenili-alanin aminosavat nem tirozinrekigh at a majban, hanem egy koéros
anyagcseretermékké. Ez az anyag (a fenil-pildsav) vérben vald felszaporodasa sulyos
kovetkezményekkel jar (pl. visszamaradottsdg, arsexgzavar). Az tben felderitett
betegség esetén a csecéemlete harmadik hetének betdltéséttemegfeled fenilalanin-
szegény diétara fogjak. Igy a tiinetek kifdgse megékzhet.

A galaktozémia esetében kulonbéz enzimek hianya galakt6éz-anyagcsere
zavarahoz vezethet, amely miatt ez a monoszacfesdaporodik a vérben. A klasszikus
galakrozémia autoszomalis recessziv rd&Ki betegség. A sejtekben a helytelen atalakulas
kovetkeztében felhalmozodik egy anyag. Ez &sela szemlencsehomaly (cataracta)
kialakulasaért, amely vaksagot okoz. Emellett hanfilasmenés, majkarosodas, altalanos testi
és értelmi visszamaradas jellemzi az Ujszilottkorfetentked betegségeket, amely kezelés
nélkil halalos kimenet&él Mivel a galakt6z forrasa a tej (a tejcukor), &tkas diétaval a
tinetek jelentkezése  kivédhiet Bizonyos foki maradandé  agykarosodassal
(magatartaszavarok, tanulasi nehézségek) azonbarobmink kell.

Nem szabad Osszetéveszteni a galaktozémibgki®z intoleranciaval, amely
felnéttkorban, a tejcukorbontas képességének niegse miatt alakul ki. (Bar kellemetlen

tinetekkel jar, betegségnek nem tekinthetert az endls allatokra jellem& a tejcukorbontasi
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képesség elvesztése- ez a vad tipus. Azaz mukecad|aktéz enzim génje aktiv marad &in

korban is. Lakt6éz-mentes étrend mellett a panasreemszdien nem jelentkeznek).

Egy gén tobb hatassal

Az embriondlis feppdés bonyolultsagat tekintve nem medlepa egyetlen gén
hibaja tobb, olykor latszolag egymastol fuggetlgivdtkezményt is maga utan von. Egy
géntermék sok biokémiai folyamatban is részt veéstjgy a névekedésre és adegsre
tobbféle hatast is gyakorolhat. A hatasok igy Jéur& sorozata a pleitropia (sok fordulat ).

A fiatalkori cukorbetegség inzulinhianyt eredménydé&nnek egyik hatasa a
sejtmembranban |éy a sejtekbe glukozt juttatd rendszer hibaja, amekykdvetkeztében
megré a vércukorszint. Ez aztdn szomjusagot, székrekeuiszketést eredményezhet. A
masik hatdsa még sulyosabb. A sejten belili csdkigiikdzbontas miatt fokozdédik a
fehérjék és a zsirok energiaforrasként tditémozgositasa. A fehérjek lebontasa
testsulyvesztéshez és Aaltalanos gyengeséghez vAzeatsirok lebontasa soran savas
vegyuletek (ketontestek) termddhek, amelyet magas koncentraciéban a szervezet mar
képtelen maradeéktalanul semlegesiteni. Ez komaragy \akar halal bekdvetkezéséhez

vezethet.

Egy fenotipus kulonbéokokbdl
Szamos peéldat lathatunk arra is, hogy kuléwb@enek hasonlé fenotipust
eredményeznek. Aokujjusag (polidactilia)is ilyen eset. Legalabb fél tucat gén alakithat ki
szamfeletti ujjakat. Ezek rendszerint dominans ddést mutatnak.
Megjelenhet egy tobbé-kevésbé johkids ujj a kisujj febli oldalon ( ugyanigy a

labon). Ez az extra ujj lehet azonban sokkal csékgesebb is. Kialakulhat szamfeletti

hiivelykuijj vagy eggyel, tobb iziilettel rendelkdrivelykuijj, illetve extra mutatéujj is.
20. Polidactilia
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Hasonl6 a helyzet az dsszetett anatomiai, élettayy viselkedési jellegeknél is. A
hallas pl. talan szaz vagy ezer géiikigdésén alapszik. Siketséget eredményezhet, ha a
gének egyike olyan allélra mutél, amely révén aékdxagy a besful finom szerkezeteinek
vagy az agyba vezeidegi 0sszekottetéseknek a dejse kart szenved. Becslések szerint a
gyerekkori siketségeknek kb. a fele ilyen genetikayedktl ered. Csak a masik felét
okozza az anya terhesség alatti virusferse (kulonésen a kanyar6 és a rubeola), az
éretlenség, valamint a magzat, az Ujszulott masstdigkornyezeti karosodasa. Az orokletes
esetek durvan kétharmada autoszomalis recessziegikharmada autoszomalisan dominans,
néhany pedig X-hez kotott.

Genetikai heterogenitds néven szokéas leirni antiéobféle genetikai oka lehet
ugyanazon (vagy kozel azonos) fenotipus(ok)nakddeél/érszegényseg (hemofilia) VIII-
as veéralvadasi faktor hibaja miatt jon létre, migua. Christmas-betegségeiz ebbbihez
hasonlo fenotipossal a IX-es faktor hibdja okoZzaérintett egyén szempontjabdl a pontos
ok fontos lehet. Az els esetben ugyanis a tlinetek koncentralt VIlI-as diakddasaval

kezelhebk, mig a Christmas-betegség esetén hatastalan.

POLIGENES OROKL ODES

Az eddig vizsgalt esetekben mindig egy géen drd&sét kovettik. Vizsgalhatjuk
azonban egyszerre tbbb gén o6édldsét is. Ekkor is érvényesilnek az o66déls szabalyai, de
a tobb gén egy itben tortén vizsgalata az eddigiakteltérs utddaranyokat eredményez.

A vizsgalt tulajdonsagot meghataroz6 gének elhélgglaetnek azonos
kromoszoman (kapcsolt or@klés), de lehetnek kilén kromoszoman is (fliggettéllédes).

Kapcsolt 6rokbdés azon gének ordkdése, melyek egy kromoszoman talalhatdk
meg. A gének egy kapcsoltsagi csoportot alkotnak.

Fuggetlen o6rokldés azon gének ord@dése, melyek kilon kromoszémakon
talalhatok meg. Ezt a meidzis soran a kromoszonéédtlenszer szétvalasa eredmeényezi.

Két gén orokbdésének vizsgalata a legegysibdr. Mendel a borso
tulajdonsagainak oroétiését vizsgalva megfigyelte, hogy az egyes tuladgak egymastol
fuggetlenll 6rokddnek. EzZMendel 1l1. torvénye.

A mult szazadbam. H. Morgan amerikai genetikus az ecetmuslicaval végzett

kisérleteinek segitségével felismerte a gének kdségat. Eszerint Mendel lll. térvénye
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csak akkor teljesil, ha a tulajdonsagokat meghadargének kulén kromoszoman
helyezkednek el (szabad kombinal6das).

A borsészem szinének Orékléséél tudjuk, hogy a sarga dominans (AA,Aa), a
z6lddel szemben (aa). Gombblyalakjat egy dominans allél alakitja (BB,Bb), mely
heterozigéta formaban elnyomja a recessziv raniék hatasat (bb). Keresztezzink egy
mindkét génre nézve homozigéta sarga, gombdgrsobol nevelt névényt, egy szintén
mindkét génre nézve homozigota zo6ld, szogletesobmesnidl nevelt névénnyel. Az +
nemzedékben minden egyed sarga és gompdtets heterozigota lesz (Mendel .
torvénye). Az B nemzedékben érvényesul Mendel 1. térvénye- megiek a nagyszéi
fenotipusok. Megjelennek azonban Uj kombinacickjislen esetben kialakulhat sarga, rancos
(A_bb) illetve zo6ld, gdmboly (aaB_ ) fenotipust egyed is. A fenotipusos hasadasi

aranykétgenes (dihibrid) dominans-recessziv orakééetnél — 9: 3: 3: 1.

P AABB X aabb

G AB , AB ab, ab

1F  AaBb,AaBb AaBb,AaBb
G AB Ab aB ab
AB AABB AABDb AaBB AaBb
Ab AABb AADbb AaBb Aabb
aB AaBB AaBb aaBB aaBb
ab AaBb Aabb aaBb aabb

F2
Fenotipus hasadasi aranya:
9-sarga és gombdly
3-sarga és rancos
3-z0ld és gomboly

1-z6ld és rancos
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A szarvasmarhaknal a szarvatlansag-szarvaltsagekee-voros szin orobdiése
is flggetlen 6rokidést mutat. Ha fekete-szarvaltan homozigota egydekrositunk voros
szarvalt homozigéta egyedekkel, az iemzedékben minden egyed heterozigéta fekete,
szarvtalan lesz. Az oF nemzedékben megjelenik mindkét saikombinacio (fekete,
szarvatlan 9/16, illetve vords, szarvalt 1/16 akémy. Ezek mellett természetesen létrejonnek

fekete, szarvalt és voros, szarvaltan egyedekl&-3/16 eséllyel.

Génkolcsbnhatasok
(nem allélikus kdlcsénhatasok)

Vannak olyan 06rokKidé tulajdonsagok, melyek tdbb gén egyittes hatasara
alakulnak ki. A gének termékei ugyanis valamilyeddon hatnak egymasra. A befolyastol
flggéen szamos lehé&tég adodik az egyuititkodeésre.

Az egyik az, amikor a két gén dominans alléljei @gyelfordulva egy Uj
fenotipust alakitanak ki. llyen a tydkfajtak tacajhdjanak orékidése.

A tyukok kozott tobbféle tarajformdja fajta ismeyst A nélunk ismeretes,
egyszeii tarajon kivlil ismeretes példaul az an. rozsatamaporsotaraj €s a diotaraj. Ha
homozigota rozsatarajut kereszteziriké$zes tarajuval, vagy ha homozigota borsotarajut
kereszteziink {frészessel, azt tapasztaljuk, hogy mindkekulon-kilon dominans a
firészessel szemben. Ezeket tovabbkeresztezve a imagodnemzedékben 3 rozsa: 1
furészes, illeileg 3 borso: lifrészes arany jelenik meg.

Ez a keresztezés nem tartalmaz semmi Gjat. Ellefdd&mo, hogy amikor a két
dominans homozigéta rozsataraju és homozigota taoegd fajtat keresztezték, egyik sem
bizonyult domindnsnak a masikkal szemben. Teljegemarajformdju fajta keletkezett-a
didtaraj.

Tovabbtenyésztve a didtaraju fajtat, a masodik reeldizben az utdédok aranya a
kovetked lett-9 didtaraju, 3rdzsataraju, 3 borsétaraju dfirészes taraju. E szamaranyok a
kétgénes orokidésre (dihibrid) engednek kovetkeztetni. A rézss & borsoétaraj
kialakulasakor az egyik, illetve a masik gén eset@mdominans allél, mig az aktualis masik
gén homozigota recessziv. Ezek a dominans alléigkegyedben egylttesen a didtaraijt
eredményezik. Ha mindkétgén homozigota recessziv, a tatagtzes.

P RRbbX rrBB
G Rb,Rb B, rB
1FRrBb,RrBb RrBb, RrBb

2 Remzedék taraj formaja

20



G RB Rb B rb

RB RRBB RRBb RrBB RrBb
Rb RRBb RRbb RrBb Rrbb
rB RrBB RrBb rrBB rrBb
rb RrBb Rrbb rrBb rrbb

9 R_B_diotaraju
3 R_bb rozsataraju
3 rrB_  borsoétaraju
1 rrbb firészes taraju

A baromfi didtarajanak kialakulasanak két dominaiel egyuttniikodésével
valésul meg. Szadmos egyeb kdlcsonhatas is kialaktdrmészetben. Van példa arra, hogy
egy gén dominans allélja elnyomja a masik gén Baf@ominans episztazis)Olyan is
eléfordul azonban, hogy egy gén homozigota recesszimédban akadalyozza meg a masik
megfeleb mikddésé(recessziv episztazis).

A borsékacs egyenes, ha az egyedben a tulajdondégtakitdé két gén
mindegyike dominans, vagy egyuttesen homozig6taessiv formaban van meg.
Amennyiben csak az egyik vagy csak a masik génmekdominans allélje az @ényben,
akkor a kacs jobbra, illetve balra csavarodik (kmako gének).

A gének egymasrahatasa modositja a tulajdonsagolazakutodokban vald

megjelenési aranyat is.

KAPCSOLT OROKIODES

Keresztezziink egy mindkét génjére homozigoéta ecdicdt. Az egyik normalis
szarnyu, normal $xii, mig a masik széles szarnyu, rovidréiz Az eld utbdnemzedékben
minden egyed normal szarnyd, normar§dett. Ha ezek k6zil barmelyiket teszteljik, vagyis
széles szarnyd, rovid &#i egyedekkel keresztezzik, az utdédok kozoétt norrzarnyd,
normal s#ri, normal szarnyd, rovid 8di, széles szarnyd, normaldsi, valamint széles

szarnyu, rovid st muslicak alakulnak ki 1: 1: 1: 1 aranyban.
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Egy masik keresztezésben szintén homozigota eggedeidasztunk ki. A
normalis test, normal szerth egyedeket torpe tdstcsillagszeriekkel keresztezzik. Az éls
utodnemzedék egyedeinek mindegyike normalitesbrmal szer lett kbvetve Mendel |.
torvényét. Ha ezeket, az egyedeket teszteljulko&dibmozigota recesszivekkel (torpe test
csillagszeniekkel), a vart 1. 1: 1. 1 arany helyett az utodakntd tobbsége a sziil
tulajdonsagok kombinéacidjat mutatja kozel 50-50%:-bA szUbktsl eltérs normal tedt,
csillagszeni és torpe tefit normal szeri egyedek csak nagyon kis szamban fordulnék el

Ha megvizsgaljuk a keresztezés folyamatat, latkatjlhogy az el§
keresztezésinkben két egymastol fuggetlenul 6ddkbén, a masodik keresztezésben két
egymassal kapcsolt gén oré#ését figyelhettilk meg.

A kapcsolt 6rokbdés esetén a sdilltulajdonsagokat keverten tartalmazo6 egyedek
a ketbs heterozigétdban lezajlé rekombinacid miatt ala&dal ki. Az éblények
valtozékonysaganak az egyik alapja a rekombinacio.

T. H. Morgan (1911) volt az, aki &z6r megfogalmazta, hogy a gének egyitt
maradnak, amig adket hordoz6 kromoszoma fizikailag ép marad. Eaigaflva viszonylag
kénnyen meg lehet érteni a teljes kapcsoltsagdt(rgkombinacio) és a teljes fliggetlenséget
(= 50% uj kombinacid). Tovabbra is gondot okozo#orgban két szélség kozotti
rekombin&cids gyakorisdg értelmezése.

Morgan kisérleti alanya az ecetmuslic
(Drosophila melanogaster 21.) volt. Ez a pici |&ynyen
tarthatdé, és néhany nap alatt képes sok utodbdl @ll
generaciot létrehozni. A genetikai vizsgalatokbagrais

alkalmazzak, mert kevés kromoszoméja varg2

21. Drosophila melanogaster

Morgant kisérletes medfigyelések vezették el a mepathoz. A meidzis €ls
osztodasi szakaszanakéstakaszaban a homolog kromoszomaparok kozott kidlak
atkereszteiéseket(kiazmakat) figyelte meg. Késbb az atkeresztédéseknél enzimeket
mutattak ki, melyeldl kidertlt, hogy elhasitiak a DNS-eket. Az elvagatarabokat
ugyanezek 0Ossze is kotik, s lezajlikceossing overfolyamata (22). Az atkeresztgdes
teliesen véletlen-egyetlen kromoszémaparon egy¢ kde akar 6t, hat is bekdvetkezhet. A
crossing over kovetkeztében létrejovekombinacionak az a feltétele, hogy a homoldg

kromoszomak kromatidai a megfdlelszakaszokon eltér alléleket tartalmaznak. Az
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O0sszekapcsoldédasnak tovabba uagy kell bekodvetkezrogy az enzimek ne az eredeti

darabokat,

tulajdonsagok Uj kombinacioban kertlnek az utédakba
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22. Crossing over

hanem a homoldég par kromatidadarabjficskdiak vissza.

gy a siil

Az &tkeresztemések gyakorisdgat géntérképezésre hasznéalhatjukMi@él

tavolabb helyezkedik el egymastél a kromoszomaétay&n, annél nagyob az esély kozottik

az atkeresztérésre. Ha egy tobbszords heterozigdta egyedeteléski az E nemzedék
egyedeinek fenotipusan lathatjuk, melyek a rekodrsntulajdonsaguak. A tobbsz6ros

homozig6ta recessziv egyétltcsak recessziv allélek juthatnak az utddokbart eesénak

fenotipusat a heterozigota s&kibol érkes allélek szabjak meg.

Kiszamolhatjuk a két gén kozotti rekombinaciés gyadagot:

Ras= rekombinans egyedek szama / 6sszes egyed szama

Ha ezt mindig Ujabb és Ujabb két gen kozott vizegéaleg, a kapott 0 és 1 kdze

esh szamok megmutatjak az adott két gén egymashoanyiiott helyét a kromoszoman.

Ezek az értékek nem jelentenek egyértedm fizikai mértékegységgel mérhet
tavolsagokat. Vannak a kromoszéman un. forr6 pqrablova az enzimek nagyobb eséllyel

kotédnek, és vannak védettebb szakaszok is. A térképelzdégis jo kozelitést érhetiink el

A rekombinacié gyakorisagot 100-zal megszorozvakombinacios szazalékot

kapjuk. Azt a tavolsagot a kromoszoman, amelynekpkétja kozott 1%-o0s a rekombinacio

esélye,l Morgan —(térkép) egységnelevezzik.

A rekombinacios gyakorisdgot felhasznalhatjuk a eggérkromoszoméan valo

elhelyezkedéséenek megallapitasara. A gének hehaefélderitése a genetikai térképezes. A
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rekombinaciés gyakorisagok megmutatjak a gének omgagos tavolsagat, és ezeket

figyelembe véve helyezzik el a géneket a géntérképe

A NEMHEZ KAPCSOLT TULAJDONSAGOK OROKDDESE

Az ivar kialakulasa

A megtermékenyités pillanataban a haploid ivarkgffdmoszomakészleteiket a
diploid zigotaban egyesitik. llyenkor a haploid Hések kromoszomai egyméassal homolég
parokat képeznek. A homolog parok egyike az apatdiasik az anyatol szarmazik. A kétlaki
novényekben, a valtivaru allatokban és az embeeb&iomolog kromoszémaparok egyike
jelensen eltér a tobhkit. Mivel ezeknek dordt szerepik van az ivar meghatarozdsaban,
ezeket ivari kromoszémaknégonoszomaknakhevezzik.

A noék sejtjeiben két azonos alakd, homolog X-kromoszéama(homogameétas
egyed), mig a ferfiakban egy X és egy joval kisebb Y kremama talalhato(23.
heterogamétaggyed).

23. Férfiak Y kromoszdémaja

Az egyedfejpdés soran az X kromoszémak génjei kezdenekigbaomi. Minden
nem rbként kezd feppdni, de az Y kromoszoma aktivalodasaval végul férfirszervek
jonnek létre.

A férfiben meglés X és Y kromoszéma nem homoldg. Bar van néhany méty
mindkettn megtalalhatd, tdbbségik etices csak az egyik ivari kromoszéman van jelen. Az
ilyen géneknél nem helytalld6 a hetero-, illetve @amlozigota kifejezés. A helyes elnevezés
hemizigota (heterozigotas).

Az ivar 6rokbdése soran az utddok kozoétt a nemek aranya mindig. 1Az
ivarsejtekben az ivari kromoszomaknak csak egyileeilk A fenti aranyt a véletlen

talalkozasi esély biztositja .
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Az ivari kromoszomak alapjan meghatarozhatjuk arkaszomalis nemet. Ennek

egyik legegyszéibb maédja aivari kromatinrdg (Barr-test 24.yizsgalata.

¥ 2 o
."l"; - Ay ,J‘G
b 3 S
R A !" &< |
i . - _.:-‘::'i" 4 ""_ o 1
A e B C f

24. A és B képen &k Barr-testecskéje a sejtmagban - C képen a férfiaial nincs Barr-
test

Az XX homoldg ivari kromoszémaju testi sejtekbeniaari kromoszomak kozdil
az embrionalis fefildés korai szakaszaban az egyik inaktivalodik. Ezomoszéma egy jol
festvdo testecskeként jelenik meg a sejtmagban. Enneklgée utal arra, hogy az X

kromoszomabol egynél tobb van.

A NEMHEZ KAPCSOLT TULAJDONSAGOK ORGHIESE

Az eddig vizsgalt orokidési peldakban medgfigyelhettiik, hogy az utddokban
megjelerd tulajdonsagok adstény és a him egyedekben is azonos aranyokbankjeheg. A
testi kromoszomaban taldlhatd gének afdkkéenél az sem volt dénthogy melyik nerti
szUb tartalmazta az adott tulajdonsagot. Tehat nemfentos az egyedek neme.

Talalunk azonban olyan tulajdonséagot is, mely ane@hben nem azonos aranyban
fordul eb. llyen példaul a szintévesztés egyik tipusanaklédése. Mar régéta észrevették,
hogy a filkban joval nagyobb aranyban alakul kiir@$z0ld szintévesztéslaltonizmus).
Ennek a génje az X kromoszoman helyezkedik el.

Az ivari kromoszomakon a voros-zold szintéveszéggegmellett van még szamos
olyan DNS-szakasz is, mely nem az egyed neméné&kkki@sahoz sziikseges. X-hez kototten
oroklodik a vérzékenység (hemofilia) egyik tipusa, azileggrszérumfehérje és néhany
enzim is. Ezek a tulajdonsagok tehat nemhez kat@ttekibdnek.

Csaknem valamennyi hibas allél recessziv az eggszsdiéllel szemben. igy ha a
nékben X kromoszomahoz kototten karos jelleget megbabd allél talalhatd, asnhordozo

(heterozigota), de egészséges. Lanyainak 50% ekéthdhatja a kéros gént, és ez esetlien
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is hordozdk lesznek. Mivel a fidk X kromoszématlcsa anyjuktol kapnak, igy a fii utodok
50% eséllyel betegek lesznek. Ennek az az oka, fiagy az egészséges vagy a koros gént
hordoz6 X kromoszomat kapjak meg. Homozigéta arlyamanden fid utddja beteg
(hemizigota).

Ritkabb az X kromoszoman dominans oroklesmenghjdonsag. Egy beteg apa
minden lany utéda mutatni fogja a jelleget, a imbnban nem.

A nemhez kotottséget a kodzonséges ecetmuslica igainatizsgalata soran
Thomas Morganismerte fel. A muslicak szemének szine a vad okhen piros, ez a
dominans szin. Bfordul azonban fehér szénegyed is. Egy fehér szénfimet piros szetn
nosténnyel keresztezve az Remzedék hibridjei a genetikai alaptérvénynek relegfen
mind piros szeriek lettek. Az BEnemzedékben szabalysien kijott a 3: 1 hasadasi arany. A
nemek megoszlasa azonban mas volt-a fehér isagyedek mind himek voltak, a piros
szenii egyedek kdzott 2: 1 volt adstények és himek aranya. Ha azonban piros stgémet
kereszteztek fehér szémmosténnyel, akkor az iFhemzedék fele fehér szénicsak him) és
fele piros szerin (csak wstény) lett. Az B nemzedékben a piros és fehér sizesgyedek
kozott is fele-fele aranyban voltak himek ésstenyek. Mindezek a jelenségek csak ugy
johettek Iétre, ha a muslicak szemszinét meghaiagém az X kromoszomahoz Kdik.

A muslicaban és az emberben is tobb mint szaz ezakidtott gént ismernek. A
masodik keresztezés azdleciproka.

Reciprok keresztezés- az egyedek keresztezése adprm hogy felcseréljik a
nemeket és a tulajdonsagokat. Nemhez kotott 6d@ldh genek esetén a keresztezés
eredmeénye eltér az eredeti keresztezés erednéényét

Embernél Y kromoszéméahoz kotott tulajdonsag kevés. vlyen példaul a
fulkagylo szélének tulsedzottsége, vagy a ferfi medsig egy fajtaja.

A valtivara éblények zomében hasonldé az ivar meghatarozas maujat, az
emberben. Vannak, azonban olyadié@yek is pl. madarak, hiak, lepkék, amelyeknél a
néstény heterogaméta (ZW vagy XY), mig a him homoiggri kromoszémaparral
rendelkezik (ZZ vagy XX). Egyes esetekben az anedh kromoszomalis kilénbség abban
nyilvanul meg, hogy adstény XX, a him pedig csak egyetlen X kromoszomématlelkezik
(X0). Az ilyen ivar meghatarozas megtalalhaté giziméhnél, vagy a szécskénél is.

Vannak az orokidésnek olyan esetei is, amelyek nemoldiiek a nemhez, de
megnyilvanulasuk mértéke a nem altal befolyasblen példaul a kopaszodas is. A férfiak
30-40 szazaléka 30éves kor felett kopaszodik.6Eések és betegségek is okozhatnak

kopaszodast, de a kopasz férfiak tobbsége genetik&i miatt veszti el hajat vagy annak egy
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részét. A férfiak mar akkor is kopaszodnak, ha biknosak az egyik allél okozza ezt a
tulajdonsagot. Ugyanilyen ok miatt &k sohasem kopaszodnak meg. Ha viszontéka n
homozigo6tak a kopaszodas szempontjabdl, akkor leisrkialakulhat a jelenség. Valési#in
hogy e gén rikdodését a nemi hormonok befolyasoljak. Ha ugyamiternozigota kopasz

noknek férfi nemi hormonokat adnak, akkor bennik egimdul a kopaszodas.

A MENNYISEGI JELLEGEK OROKL ODESE

A fajon bellli eltérések kozil nem mindegyik magydratd a génmutéacioval. Az
elté tulajdonsagok kialakulasdban a kornyezeti killogbkés nagy szerepet jatszanak. A
populacié egyedei kozti killonbségek mennyiségi srentbol is jellemezhék. igy példaul
méretekkel (testmagassag), szamokkal (tyuk tojashex vagy egyéb fokozatsorozatokkal
(szinsorozat, betegség iranti fogékonysag), ezé&ketis néven mennyiségi jellegeknek
nevezzuk.

Mennyiségi (kvantitativ) jellegek — valamilyen migzammal jellemezhét
tulajdonsagok pl. a testmagassag, a testsuly,Galokitszama.

Galton mar 1900 €itt megkisérelte az érdddés és a kornyezet relativ hatasait
megkulonboztetni a mennyiségi jellegek esetén. zsgélatai alapjan rakta le a biometria
alapjait, s statisztika tudomanyanak alkalmazashiobbgidban. Masokhoz hasonloénis
inkdbb az orok#ét anyagok Osszekeveredésének és nem Mendel részieaélatének adott
hitelt.

A mennyiségi jellegek a faj minden egyedére jelléehz de kulonbdz
meértékben. A tulajdonsag kialakulasat tobb gén &dnikodése hatarozz meg. Ezek kdzil az
egyes géneknek csak kicsiny szerepe van a fendtiglakitasaban (kis hatasu gének).

A mennyiségi jellegek vizsgalatakor nagyszamu egykdll alapul venni. Ekkor a
jellegek eloszlasa haranggorbével jellemeizhet

A mennyiségi jelleget meghatarozé gének dfdkke kdveti Mendel szabalyait.
Mégis nehéz vizsgélriiket a sok gén, valamint a kornyezet jetasnbefolyasolé hatdsa miatt.

A fokozatos, valtozd tulajdonsagok jol medfigyetileta buzaszem szinének
valtozasdban. Sotétvoros és fehér buzafajtakaskmaek egymassal. Aa Remzedékben a
terméshéj szine kdzepvoros volt. Azriemzedéekben azonban 6t csoport alakult ki, ezek a

fehér, vilagospiros, k6zépvoros, sotétpiros, sotéty szinskalat hoztak létre (1: 4: 6: 1). A
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genotipus vizsgalata utan rajottek, hogy a szemések efssége egyenes aranyban all a
szint meghataroz6 dominans allélek egylttes szdméava

A fehér szemekben 0, a sotétvords szemekben 4awddiminans allélek szama. A
gének hatasa Osszégwe a fenotipus szinskalajaban tulidik. A kulonb6d szin
csoporokban tartozé egyedek szama a sdisségének sorrendjében egymas mellé helyezve

normal eloszlast mutat.

A Mendel genetikai kiterjesztése
Extrakromoszémalis (extranuklearis) orédés
Az Oroklbdés vizsgalata soran megfigyelhetiink olyan jellezssgeket, amelyek
nem magyarazhatdk a sejtmagbarblgének hatdsaival. Ennek oka, hogy a sejtmagon &ivi
mitokondriumban (25) és a szintestekben is talalhatunk génekegéiek o6rokbdéseét

nevezzuk extrakromoszémalis (extranuklearis) d@rdésnek.

ATP-sorihr risrecakik

25. Mitokondrium

Az élblények 6sszes mitokondriuma (1. megtermékenyitédgarimata), illetve
szinteste a peteseflbkerill a zigétaba, az utdédba. igy mindkét sejtedkan a 166 DNS
anyai eredét, ezért anyai orokbdésként is emlegethetjuk. Itt nem érvényesilnek déen
szabdlyai. A tulajdonsdg megjelenése attdl fuggyhmilyen sajatsdgokkal rendelkezik az
anya.

Vannak olyan tulajdonsagok is, melyek génjei ans&ff kromoszémaiban
talalhatok. Orokddésiik érdekessége azonban az, hogy csak egy géintdadsve kovetik a
Mendel szabalyokat. E kilénos jelenségnek az az lnbgy utdd tulajdonsagat nem a sajat,
hanem az anya genetikai tartalma hatarozza megtBdok az RNS és fehérjemolekulak,
amelyeket a petesejt érése soran kertilnek a petésplazmajaba, és kéjdésiket az anya
génjei kodoljak. Valamely anyai hatasu RNS és Aviainérje hidnya a zigdta pusztuldsat,
végs soron medéséget eredmeényez. A tulajdonsdgok ilyen moédon nért@egjelenését

nevezzuk anyai hatasnak.
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POPULACIOGENETIKA

A GENETIKAI EGYENSULY

A természetes populaciok egyik legjellethb tulajdonsaga a rendkivil nagy
valtozatossag. Nagyon sok géht8, 4 vagy meg ennél is tbbbféle allél fordub ek
populaciéban. Az allélek és a genotipusok relatfakgrisaga (az 6sszeshez viszonyitott
aranya) meghatarozott korilmények kozott dinamikllandésagot mutathat. llyenkor a
populacié génallomanyat befolyasol6 hatdsok kieljleregymast, és igy a populéciéra a
genetikai egyensuly allapot jellethz

A populacidban letr allélek kozott lehetnek rendellenességet okozdy \ka&gos
hatasuak is, amelyek sokszor recessziv jédilkg Felvebdik az elképzelés, hogy a hibas,
recessziv allélek egy ddutan minden ki hatas nélkil elinnek a populéaciébdl. Ez pedig
fontos kérdés, hiszen ha egy recessziv allél veljgtikorisaga csokken, akkor megvaltozik az
allélek és a genotipusok gyakorisaga, mégjkza populacié genetikai egyensulya.

Ahhoz, hogy a recessziv kildatads nélkil, 6nmagatol valé kikiszodmdsét
megvizsgalhassuk, fel kell tételezniink egy olyametiy amely a valésagban nem fordud,el
de ami a vizsgalandd jelenség lényeges jelteimtartalmazza. Ez a modell az idealis
populéacio.

Az idealis populécio jellentd a kdvetkesk-

nagyszamu egyed alkotta, véletlen szaporodasi kégos

a kulénb6d genotipusok szaporodasi esélye azonos

barmelyik egyed barmelyik ellenkénenti egyeddel szaporodhat (az ivarsejtek

talalkozasa és az allélek kombinalddasa teljesktleészeit)

a populacio teljesen elszigetelt a kornyezrokon populacioktol
(egyedelvandorlas és egyedbevandorlas nincs)

- nincs mutacio

Az idedlis populacio tehat olyan zart szaporodasdszer, amelynek a valtozatlan
kornyezeti tényaskon kivil semmiféle kapcsolata nincs Kulkdrnyezettel. Nyilvanvald,
hogy ez csak modellben lehetséges, a valésagoedeetinen lehetetlen.

Tételezzuk fel, hogy az idealis populacioban azikeggnl®l csak kétféle allél

alakul ki, egy dominans és egy recessziv allél.omithans A-allél gyakorisaga legyen 60%
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(tizedesszammal 0, 60), a recessziv a-allél relgybdkorisaga pedig 40% (0, 40). A Kett
0sszege 100% (1).

Az idealis populacié egyedeinek ivarsejtképzéseohimivarsejtekben és a
petesejtekben egyarant vagy A vagy a-allél jutAzeA allélt tartalmaz6 himivarsejtek relativ
gyakorisaga 0,60 , az a-allélt tartalmazoké pecdd.0A petesejteké szintugy. Ez azért van

igy, mert az egész populacioban ez volt az all§lelkorisaga.

Himivarsejtek 6sszességét igy fejezhetjuk ki:

0,60 A + 040a =1,00
A dominéns allélt a recessziv allélt azéssimivarsejt
tartalmazo6 himivarsejt talmazd himivarsejt szama(100)
relativ gyakorisaga elativ gyakorisaga

Ugyszintén a petesejt 6sszességét ikietjik:
0,60 A #40a =1.00

Az idedlis populaciéban barmelyik himivgrd@rmelyik petesejtet megtermékenyitheti.

Ezt materkatiag igy fejezhetjuk ki:

(0,60 A+0,40a) x (0,60M40a) = 1,00
Az Osszes az 0sszes az 0sszes kombinacio
himivarsejt petesejt alapjan létrej¢tegyed(100%)

Az egyenleatbkifejezhet a kdvetked nemzedék genotipusmegoszlasa:
(0, 60A+0, 40aj0x 60A+0, 40a)=1, 00
(0, 60\40a) 2= 1, 00
0, 36AA+0, 4843 16aa= 1, 00

A létrejott utddnemzedékben az A-allél relatyakorisdga a kdvetkéz

0, 36 +0,28/0, 36 +0, 24 =0, 60
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Az a-alléladl gyakorisaga pedig:

0,16+0,48/P,16+0, 24 =0, 40

Vagyis az idealis populacio kdvetkememzedékében sem a dominans, sem pedig
a recessziv allél relativ gyakorisaga nem valtodilgyanaz marad, mint az 6eb
nemzedékben. A levezetés természetesen barmilysraihdimegoszlasra is ezt az eredményt
adja.

Az idealis populacioban az allélek relativ gyakéga tehat nemzedéky
nemzedékre ugyanaz marad. Ezt a torvényiséget nevezziardy-Weinberg szabalynak

Bér a természetben nem léteznek idedlis populdeiddardy-Weinberg szabaly
meégis fontos a populaciok genetikai dsszetételérizkgalatdban. A szabalybdl ugyanis
tudjuk, hogy az allélek relativ gyakorisaga 6nméagaem valtozik meg. Ha egy természetes
populaciéban egy-egy allél relativ gyakorisdga ok, akkor ezt vagy kids kdrnyezeti
tényedk idézik eb, vagy a populacié egyedei a szomszédos, rokonaoidll egyedeivel
keveredtek, esetleg mutacié tortént, vagy kicsi aglopulacio egyedszama.

A Hardy-Weinberg szabaly gyakorlati alkalmazasaleszd&oifi. A fenotipusok
megoszlasanak ismeretében példaul barmilyen testesspopulacidoban, meghatarozhatjuk
az allélek gyakorisdgéat és a fenotipus megoszias&hhez fel kell hasznalnunk azzi
példaban felirt egyenletet, ami az utédnemzedélbotfmms megoszlasat hatarozza meg. Az

egyenlet a kdvetkéz
0, 36AA + 0, 48Aa + 0, 16aa =1, 00
Az egyenlet bal oldalanak élg¢agja a homozigéta dominans egyedek aranyat
jelenti, a masodik tag a heterozigéta, a harmaditigp a homozigéta recessziv egyedek
aranyat mutatja.
Az @bbi egyenlet a kbvetkéképpen is felirhato:
(0, 6) 2AA + 2 x 0x@), 40 Aa + (0, 40) 2aa =1, 00
A 0,6 és a 0,40 az A-allél relativ gyakorisdga ymtdankban. Mivel a levezetés

barmilyen allélmegoszlasra is igaz, az egyenldtaid@os formaban is felirhatjuk:
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2PA + 2pgAa+ q2aa=1, 00

Ebben az egyenletben p az A-allél, q pedig azé&-alativ gyakorisaga.

Tegyik fel, hogy egy populacidban minden 10 ezkalbdl 9991 vords, 9 pedig
fehér sari. A vorés szin dominans, az albinizmus pedig resieséz egyedek 0, 09
szazalékban tehat homozigoéta recessziv. Ezek dranygyenletben a q 2 fejezi ki. Mivel 1,
00 az egyedek 100 szazalékat jelenti, és a fely@deg csak 0, 09 szazalékban fordulnak el
q 2= 0, 0009, vagyis g9, 0009 = 0, 03.

Az a-allél gyakorisaga tehat 0, 03. ez 3 szazale&ladiv gyakorisagot jelent, és
egyuttal azt is, hogy az A-allél relativ gyakoriad§7 szazalék. A relativ gyakorisagbol
kiszamithatjuk a homozigéta és a heterozigota vid&ak aranyat is. A homozig6ta voros
rokak aranya p 2= 0, 97 2= 0, 9409. Vagyis a papaléegyedeinek 94, 09 szazaléka
homozigota voros roka. A heterozigotak aranya —2@q0, 97 x 0, 003) = 0, 0582.

Vagyis a populaciéban 5, 82 szazalék heterozigitaswroka van.

SZELEKCIO ES AZ ALKALMAZKODAS

1958-ban Eszak-Amerikaban egy gyapotiiltetvényhezé mesterséges téban
soklabu tavibékdk tomegét talédltdk. Valamennyi &bél béka kétévesnekint, tehat
valbsziriileg ugyanabbdl a nemzedékbszarmazott. llyen békék csak egyetlen egyszer
mutatkoztak. Ugyanolyan hirteletintek el a populaciobol, mint ahogyan megjelentek.

A rendellenes békak megjelenésére két magyarazat Bl&épzelhdt, hogy az
Oroklottség megvaltozasa miatt alakult ki a reretedksség, de az is lehetséges, hogy az
embrionadlis fejpdés soran érte az egyedeket a karositd hatas. fenséges té kdrnyékén
ugyanis a gyapottltetvényeket vegyszerekkel kdzekéltételezhét hogy a vegyszerek a
toba keriltek, és a féllo béekak egy részében kivaltottak a rendellenegdégt. Ha a
valtozas az egyedféfiiést érte és nem az ivarsejtek génjeit, akkor r@diid ment végbe.

Ez az utédokra nem addodik at, és igy a soklabu Kbékanormalis békak
szarmazhattak volna. Sajnos a valdésagban a sokiékdk nem érték meg az ivarérettséget.
igy nem tudhatjuk biztosan, hogy modifikacié vagytécio volt-e a jelenség.

Tételezzik fel, hogy a sokldbu békak megjelenéspars modifikacié volt. Ebben
az esetben a populacié megvaltozasa csak latssdlagnodifikacid szerzett tulajdonsagokat

alakit ki, amelyek sohasem oré#hek. Az ilyen valtozasok nem érintik a gének vagy
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kromoszomak szerkezetét, igy nincs evollcios jésEgik. Az evollcio csak az ordkit
anyag megvaltozasaval, mutacidval j6het létre.

Akar mutacio, akar modifikacié alakitotta ki a sal békakat, mindenképpen
igaz, hogy kikliszobédtek a populaciobol. A kedvéiten valtozasok kikiszobédesét
természetes szelekcionak nevezzik.

A természetes szelekcid tana tobb megfigyelésragakodik. Nagyon sok olyan
faj van, amely rendkivil szapora, amelynek egyadszégyre néveky (itemben gyarapszik.
Egyetlen lazac példaul egy szaporodassihkban 28 millié ikrat is lerakhat. Ennek ellenére
egyetlen &lény sem szaporodhat el a Foldon korlatlan mengpise. Megfigyelték, hogy
egy adott populacio egyedszama hosszu tavon vikpiallandé szinten van. Az eddigiéikb
az kovetkezik, hogy egyetlen nemzedékben sem maradhinden utdd életben. A
természetben tehat harc, kiizdelem folyik a létért.

A természetes szelekcidhoz kapcsolédd megfigyetéss,ahogy egy populacio
egyedei sohasem egyformak, hanem kilédbgellegekben tobbé-kevésbé eltérnek
egymastol. Az élények valtozatossaganak genetikai okai is vanrék,az evolucio
szempontjabol az utdbbiak a fontosak. A populagygedei kozil azoknak van a legtébb
esélyuk a fennmaradasra, amelyek a legkeibiezulajdonsagokkal rendelkeznek. Miutan
ezek nagy szamban maradnak fenn, nekik van a leg&delyik a tulajdonsagaik
tovadbbadaséra is. A természetes szelekcid nemkesaisbé életképesek kipusztulasat jelenti,
hanem egyuttal legratermettebbek fennmaradadiae)szaporodasat is.

A ratermettség tehat nem pusztan fennmaradast, mhatowabbszaporodasi
képességet is jelent. igy a természetes szeleksiabb az eltér szaporoddképesség alapjan
magyarazhatjuk meg, mint csupan dltéletben maradas alapjan.

Az elblények minden nemzedéke a siihemzedék kis toredékébszarmazik.
Nyilvanvald, hogy az utédnemzedékben éppen azokalbsek uralkodnak, amelyek a
legeredményesebben szaporod6 &zidgyedekben voltak. Igy a populacié genetikai
allomanya, allélosszetétele, minden rakoveikeemzedékben megvaltozik. Ez a folyamat a
multra ugyanugy jellemiz mint a jelenre vagy a jéve. Az evollicio a populaciéo genetikai
O0sszetételének megvaltozasa az egymast &kinahzedékek soran.

Az evolucio soran a szervezetek alkalmazkodtak, mégen adaptalodtak a
kornyezetikhodz. A ma &lszervezetek alkalmazkodottsaga hosszu, szelekoiéghemets
evoluciés folyamat eredménye, természetesen nemegyedek, hanem a populaciok

alkalmazkodasarol van szo.
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Egy adott é@lény melegkedvél valtozata hideg éghajlati korilmények kozott
példaul nem képes fennmaradni, nem tud alkalmaZkadmdeg klim&hoz. Az adott gésib
egyetlen egyed csak két allélt tartalmazhat, ankebgyformak is lehetnek. Egészen mas a
populacidok alkalmazkodasanak folyamata. Az adotirgénézve sokféle allél is lehet a
populaciéban. Lehetnek hidegkediiel melegkedvdélk és a Bmérséklet irant k6zombos
egyedek egyarant. Hideg klimaban a hidegkédvedyedek szaporodasi képessége a
legnagyobb, igy ezek valnak a legratermettebbeldk@édaik nagy egyedszamban maradnak
fenn, és a hidegkedvelés tulajdonsagat tovabbdkokat hideg klimaban a melegkeddel
egyedek egyre jobban kiszelektalédnak, hiszen sedpsi esélyik csekély. A populacio igy
nemzedékil-nemzedékre &talakul, fokozodik benne a hidegkédwegyedek aranya. A
populéacié alkalmazkodott a kdrnyezetéhez.

A populacio alkalmazkodasanak két fontos téfyexan. Az egyik az egyedek
genetikai valtozatossaga, a masik pedig a genekidaibinaldodo képesség. A természetes
szelekci6 a kombindlodassal kialakult G egyedekdkid tesz kilonbséget. Megtartja az
elényos allélkombinaciokat, &eqiti elszaporodasukat.

A populacio genetikai valtozatossagat azetesen végbement mutaciok teremtik
meg. Az Uj, mutans allél az esetek tdbbségébenezdtien valtozast jelent. Az élények ma
az évmillibk soran felhalmozdédott kedvemutacidkat tartalmazzak. Kicsi a valéd@age
annak, hogy egy uUjonnan létrefownutans allél az ) kornyezeti feltételek kdzotormzal
elénydsnek bizonyul. A mutaciok mégis nagyon fontosakrt sok-sok ilyen valtozas ko6zott
akadhat egy-keit amely ké8bb evolucios drehaladas alapjaul szolgalhat.

Az ember megtanulta a termésébth szelektalast. Tudatos tevékenységgel az
eredetileg vadon &l novenyekBl és allatokbdl kivalogatta a maga szamara megfelel
tulajdonsagokkal rendelkézegyedeket, és @egitette tovabbszaporodasukat. igy alakultak

ki a mai termesztett névények és allataldel. Ez a folyamat a mesterséges szelekcio.

A TERMESZETES SZELEKCIO

Némelyik karos hatasu recessziv allé@iddzheti, hogy a homozigéta recessziv
egyedek kialakulnak ugyan, de nem érik meg az ie#réort, és igy nem szaporodnak
tovabb. llyen esetben, a szaporodasban csak a dosihomozigéta és a heterozigéta
egyedek vesznek részt. Kérdés, hogy ilyen esetlvenessziv allél teljesen kikliszobdik-e
a populaciobol? A genetikabdl tanultak alapjan dkdjhogy két heterozigota egyed (Aa)
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szaporodasa soran 25 szazalékos eséllyel homozigéessziv egyedek (aa) is Iétrejonnek. A
karos hatasu, recessziv allél tehat a kovétkemzedékben még kdzel seimik el.

Ha a homozig6ta recessziv egyedek mar az ivarégedbtt elpusztulnak, akkor
rajuk nézve teljes szelekcid valdésul meg. Ennekadaé&t a populacioban egy képlet

segitségével szamithatjuk ki:

Oh=Cpo/ 1+n0g

A képletben q a recessziv allél kezdeti gyakorisaga, pgdig az n szamu
nemzedék utani gyakorisdg. Ha recessziv allél gyskga O, 5, akkorog= 0, 5. Az el$

utodnemzedékben teljes szelekcio esetén az all@dggag a kovetker

Q=o/ 1+ 1=0,5/1+1(0,5) =0, 5/1,5=0, 33

Az el nemzedékben tehat az a allél relativ gyakoris§gad, (a homozigota
egyedek relativ gyakorisaga pedig g2 = 0,11. Vagyi®mozigota recessziv egyedek relativ
gyakorisadga az alsutddnemzedékben az eredeti 25 szazalékrél csakdzalékra csokkent,
pedig a homozigéta recessziv egyedek a szaporadasemn vettek részt. A tovabbi
nemzedékben sertirtik el a recessziv allél, csak aranya lesz egywebki.

Ha a teljes szelekci6 a recessziv homozigétak slérszaz nemzedéken keresztil
folytatodik, akkor a recessziv allél gyakorlatil@ijesen kikliszobédik. Ebben az esetben a
populacié csupa homozigéta dominans egyedlh. A valosagban azonban a hibas, recessziv
allelek még teljes szelekcid esetén sémmek el a populaciokbol. Ennek az az oka, hogy a
mutaciok Ujra meg Ujra létrehozzak a recesszittallé

Minden gén meghatarozott gyakorisaggal szenvedaiduitéAbban az esetben, ha
a mutacio soran az Gjonnan létrejott allélek szanmemegyezik a kikiszobdéds régebbi
mutans allélek szamaval, akkor a populacio egygnkalyzetbe kerl.

A szelekcid csokkenti, a mutéciok, noveli a kamesessziv allélek szamat. Ezért
kiléntsen veszélyesek az emberi kornyezetbe, levutaciot okozd kémiai anyagok
mennyiségének fokozodasa. Ezek az emberben is #Zdkoa mutacidk gyakorisagat. Az
orvostudomany ma mar olyan genetikai karosultakanhegment, akik régebben nem érték

volna meg az ivarérett kort. Ezek az emberek ash#ii&leket tovabbadjak, tehat az ember
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természetes szelekcidja csak csokkent mértékbésuwaheg. Mivel a mutaciok szama egyre
fokozddik, kiléndsen fontossa valt a sugarzast 6knklearis hadieszkdzok teljes betiltasa.

Az erre forditott eszkdzokkel viszont meg lehetgergitani azokat a kutatdsokat,
amelyek a génszerkezet kijavitasanak a teddgfeit keresik. Ez az egyetlen olyan megoldas
ugyanis, amely humanus maédon lenne képes az endrenédzetes szelekcidjanak
csokkeneését ellensulyozni.

A teljes szelekcid a recessziv allélek ellen irddyegesebb hatas. Nem minden
allelre nézve alakul ki ilyen mértékszelekcié. A mérsékelten hatranyos recesszivrallél
nézve alakul ki ilyen mértékszelekcié. A mérsekelten hatranyos recessziv higoidk
szaporodhatnak, de termékenységuik altalaban nesha@&normalis egyedekét. A mérsékelten
karos hatasu recessziv allélek tehat hosszu idaigniaradhatnak a populacidban.

Egészen mas lesz a dominans modon d8ddékkarosodast okozo allélek ellen hato
szelekcio eredménye. Ha teljes a szelekcid, akkooraozigota dominans és a heterozigota
egyedek egyarant elpusztulnak, és igy a mutacityaldan csupa homozigoéta recessziv egyed

77 7

jon létre. A valdésagban persze itt is hat a mutagsoszintelen Iétrehozza a dominans, karos
hatasu alléleket. Ezen felul a dominans allélelai® Iszelekcid sem mindig teljes hatasu. igy
a populaciok tobbségében mindig akad egy-egy Kaat&su, dominans allél. A populaciok
mégis inkdbb a karos hatasu, recessziv alléleketobpak nagy szamban, ugyanis ezek a
heterozig6tdkban zavartalanul fennmaradhatni@lsmmuk egyre gyarapodhat.

A mutacié és a szelekcio az evolucié lassu, de edziaglkil tarté folyamatat
okozza. A hosszu édnemcsak a karos hatasu allélek szamat csokkemgrh természetesen
az ebnyos hatésu allélek elterjedését isseliti.

A hosszu evollaciés folyamatok az ember szamara degvészemb@éhok.
Megfigyelhetiink viszont olyan folyamatokat is, ayedd szintén fokozatosan, de viszonylag
révid idé alatt mennek végbe. Az egyik ilyen valtozas vatighaban a nyirfaaraszol6 lepke

(26) populacidinak atalakulasa.

vilagos szinvaltozat shtét szinviltozat

26. Nyirfaaraszolo lepke
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E lepkéknek két valtozatuk van, a vilagos és atebbésziti forma. Az angliai
ipari forradalom ditt a vildagos mintazatl lepkék uraltdk a populacipkiaiszen ol
beleolvadtak a fak zuzmodkkal boritott torzsénekagdls szinébe. Az ipari termelés
fokoz6dasa azonban megvaltoztatta a fak kérgédkatfooritdo zuzmaodkat a levéggen-dioxid
tartalma elpusztitotta, a korom lerakodott a ké&xegmely s6tét szimé valt. A vilagos sziin
lepkék ebnye igy megsimt, hiszen a madarak most méar ezeket vették eésmeykbben. Ma
az iparvidéken a sotét shinepkék vannak tobbségben. A madarak szelektaldshat
filmfelvételekkel bizonyitottdk. Az is bizonyitékikaszamit, hogy olyan vidékeken, ahol az
ipari eredei légszennyeilés a fakat nem kormozta be, a vilagos (stépkék tovabbra is
uralkodok.

Hasonlo atalakulast figyeltek meg Ausztréliabarl&59-ben 24 regi nyulat (27)

telepitettek e foldrészre.

27. Uregi nyul (Oryctolagus cuniculus)

A nyulak rendkivili mértékben elszaporodtak, és8bBan mar 500 milliéra
becsilték szamukat. Eleinte minden védekezés hithsak bizonyult ellentk. 1950-ben
fertoz6 virussal oltottak be Uregi nyulakat, és a viruéfars terjedése 3 év alatt a
nyulpopulacié 80-90 szazalékat elpusztitotta. dkés azonban a nyulak szdma Ujra
emelkedett. Azok a mutans nyulak szaporodtak eklyek védettek voltak a virusfémes
ellen.

Hasonl6 jelenség jatszodik le a baktériumpopuldmdkis, amikor antibiotikumok
hatdsara mutansok szaporodnak el. Ezekkel szemtamntdagi antibiotikum hatastalan.

Vegyszerekkel szemben ellenalld rovarmutansok kidgdesat is megfigyeltek. A
DDT neMi rovarirtd eleinte hatasos volt a malariat terj@sovarok ellen, ké&tbb azonban
elszaporodtak a DDT-nek ellenalldé mutans véltozaigy a kartevk és a kérokozok ellen

mindig Uj és 0] vegyszereket és antibiotikumokadl &kéallitani.

37



A MUTACIOK TIPUSAI ES KOVETKEZMENYEI

A faj fennmaradasat a valtozé koriilmények kozdtj &gyedeinek valtozatossaga
biztositja. Az utédok tulajdonsagainak megvaltadhoz a meglévgéneket atcsoportositd
rekombinacié mellett az Uj tulajdonsagokat létrehomitaciok is hozzajarulnak.

Mutacié a DNS 06roKids, egyik nemzedékt a masikra tortéh megvaltozasa. A
valtozas vagy a génekben, vagy a kromoszémaéakonth&ik be. A génen bellli valtozas a
gén- vagy pontmutacié, mely a DNS bioszintézisasgihet létre.

Pontmutaci6 a génen belil bekovetkezett molekularis valtozaa (
nukleotidsorrendben torténik valtozas a DNS sziegégoran). A nukleotidok beépiilése soran
felesleges monomerek épilhetnek be. Ezekkel szemmddgasnek vélve jelenlétiket- a javitd
enzimek beépithetik a komplementer parokatifdttulhat, hogy javitaskor a minta-DNS
felesleges nukleotidjait vagja ki, ha nem épul bmdeagyik bazissal szembe nukleotid.
Mindkét orokbdo valtozas (az etsesetben tobb, a masodikban kevesebb bazispajaakkot
gént) megvaltoztathatja a fehérje aminosavsorréndjg ember sarléssejtes vérszegénysége
(28) ilyen valtozds kovetkezményként alakul ki. Atdgség kisér tinete a kronikus
veérszegénység es b&lgérzések kialakulasa. Mindezt a deformalt, saldéavorosvertestek
okozzak, amelyekben az oxigént megkbiemoglobin felépitése rendellenes, bar mindossze

egyetlen aminosavban tér el a normalis hemoglobinté

28. Vorosvertest sarlos formaja

A sejtosztodaskor tomorédorokitvanyag kromoszomékat alakit ki. Ezeknek a
szerkezeti, €és szambeli valtozdsa a kromoszomaibutdc kromoszoémak kromatidai
kulonbo® hatasokra eltorhetnek, majd a letért darabbal i valtozasok

kovetkezhetnek be.
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Kromoszomamutacio(29) a kromoszémakon, kromoszémakkal bekoveikez

altaldban mikroszképpal is megfigyeltievaltozasok.
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29. Kromoszémamutacio

Tipusai 1- kromoszomatoérések
- kiesés (deléco)
- megfordulas (inverzid)
- kett6z6dés (duplikacio )

- athelyesdés (transzlokacio)

2 — kromoszémaszam valtozas
- egy kromésmn bekdvetkdzvaltozas (aneuploidia)

- kromoszomeigény sokszorozédas (poliploidia)

A letort darab altalaban az enzimek hatasara lekpraimi az adott gének,
elvesztését jelenti. A jelenséget kiesésnek hiviiléfordulhat, hogy a letért kromatidadarab
a letdrt helyre kapcsolédik vissza, de megfordulMa. megfordulas esetén a gének
megmaradnak, de a sorrendjik, elhelyezkedésiuk rtegka A letort rész mas
kromoszomakhoz is kapcsolédhat. Ennek egyik tedggfe, hogy a kromoszéma homoldg

parjara kerdl.
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Ekkor azok az utddsejtek, amelyekbe ezek a kroatidertlnek, duplan
tartalmaznak bizonyos géneket. Ezt nevezzik meighketésnek. Amennyiben nem a
homolog péarra, hanem a kromoszomakészlet barmeigigik kromoszémajara rogzil a letort
kromatidadarab, athelyédés alakul ki.

A mutaciok e tipusai nem valtoztatnak meg génekem hoznak létre Ujakat.
Megvaltozik viszont a gének egyméshoz viszonyith#lyzete, mennyisége, ami a
tulajdonsagok megvaltozasat eredményezheti.

A mozaicizusegy tobbseijt egyednek az a kilénleges allapota, amikor testének
kulonbo® sejtcsoportjai eltér genotipusuak. Az eltérés altalaban e sejtekbetvetked
gén — vagy kromoszémamutacion alapul. A testi ke@gr bekdvetkgz mutaciok az
egyedben okozhatnak eltéréseket. A zigétdban kiklakszedercsira sejtjgib az
egyedfejbdés soran egy-egy sejtvonal alakul ki. Amennyiberpene sejtek kozul
valamelyikben a mitdzis soran mutacio kévetkezikdea bdile kialakulo utddsejtekben is
megjelenik. Ezek oroklottsége eltér a kornyeejtekédl, ami gyakran a megjelenésben is
megfigyelhed.

Egyes emberek szemének szivarvanyhartyaja, haja mgységes szin
(heterokrémia).Az elté foltok a mozaikossag eredmeényeként jonnek létgyaldez az eset

megfigyelhed az allatvilagban is (30).

30. Mozaicizmus (heterokrémia)

A mutécidk az utddsejtekben jelennek meg. Az eggadkalakuld hibak kozul
azonban csak az ivarsejtek vagy a sporak kialagasan létrejév mutaciok jelenisek az
evolucié szempontjabdl, hiszen ezek jelenhetnek azagtédnemzedékben.

A sejtosztédas soran &fbrdulhat, hogy meghibdsodnak a kromoszdomak

mozgatasat biztosité huzofonalak, vagy a kromoskéanénegfelad helyen nem valnak el
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egymastol(non-diszjunkcio). Ebben az esetben, az utddsejtekben a fajra jed@imelters
kromoszémaszam alakulhat ki. Ez érinthet egy kradogit, de egész kromoszdémaszelvényt
is.

Az egyik lehebség, hogy csak egy kromoszomaparnal kdvetkezikilime Ekkor
egy adott kromoszomabol tobb vagy kevesebb lesz,aanegyed tulajdonsagait modositja.
Aneuploidsejt alakul ki.

llyen hiba kovetkezményeként alakul kiDown-kér (31.-32.),mely esetén az
ember testi sejtjeiben a 21. kromoszomabolkkietlyett harom van, azaz a testi sejtekben 47
kromoszoma talalhatd. Ezeknek az embereknek ki féqpos arcuk, vékony szemnyilasuk
van. Szellemi szintjuk a 6—7 éves gyermek sziniéieéel meg. Ez a betegség gyakori az
emberek kozoétt. Ma&s néven mongoloid idiotizmusmaknévezik. Down-kérban szenved
emberek fertilek, vagyis utddokat nemzhetnek. Adedlenesség dlsorban a 35 év feletti
nok petesejtjeiben jelentkezik. Aneuploid - a sejorkpszomainak szama tébb vagy

kevesebb, mint a fajra jelledkromoszémaszam.

31. Down-koéros gyermek 32.24. kromoszéma triszOmiaja

A Klinefelter- szindréma és a Turner-szindroma\aiikromoszémak (az X és az
Y kromoszomak) rendellenes szama miatt alakul khidék az ivarsejtek képzése soran, a
meidzis el§osztédasi folyamata kozépszakaszaban alakulnaknki,a megtermékenyités
utan a 46-t0l eltérkromoszomaszamot eredmeényez.

Klinefelter-szindroma (33.-34.a férfiak ritka betegsége. A szervezet sejtjeiben
normalisnal eggyel tébb X kromoszéma van (XXY). Eza férfiak az atlagosnal
magasabbak, melleik jol fejlett€dginekomastia),a herék viszont gyengén fejlettek. Szellemi

elmaradottsag és sterilitas jellemzi.
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33. Klinefelter-szindréma 34vari kromoszoma rendellenes szama (XXY)

Turner-szindroma (35.-36)a roknél fordul eb. A sejtjeikben hidnyzik az egyik
ivari kromoszoma (X0). Ez nagyon ritka jelenség aeim 5000. szllésre jut egy eset. Az ilyen
leanygyermeknél nem kovetkezik be a nemi érésyezete nem termel ivarsejteket, tehat
nem szilethet gyermeke. Ezt a betegséget testafékgssag (pl.mellbimbok szétélinak), és

szellemi elmaradottsag is jellemzi.
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35. Turner- szindréma 36vari kromoszéma X0

A sejt genetikai allomanya agy is megvaltozhat, yhag sejtciklus szintetikus
szakaszaban megduplazodott Or@dityagot a sejtosztédas nem osztja ketté. A hib&N8& D
allomany megtobbszorédését okozhatja. Ez a kromoszdomaszelvény sokszideada
poliploidia jelensége (37).
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37. Poliploid foldieper

A poliploidia tipusai
» Autoploidia — a sejtosztédds soran nem valnak el a kromosz@iwésyek, a faj
kromoszOmaszelvényébkettonél tébb van.
* Alloploidia — az egyedek kulonbézredeii kromoszémaszelvényeket tartalmaznak.
A két vagy tobb faj altal létrehozott hibridek kroszomaszama a keresztezéstel
vagy utan tébbszorédik
A novényeknél kilonosen valtozékony kérnyezetbékrél gyakori a poliploidia,
de az allatoknal a megsokszorozoédott, tdbbszoromdészomakészlet tartosan nem képes

fennmaradni.

AZ EMBERT ERING MUTAGEN HATASOK ES EZEK KOVETKEZMENYEI

A mutécidok valamilyen hatasra bekovetkeza DNS szerkezetében |étrefov
valtozdsok. Ha az okokat nem ismerjuk, spontan onuidl beszélink.

Spontan mutécié — az a mutacio, amelynek kivahgea#it nem ismerjik.

A mutaciok bekovetkezeési esélyét a mutacios rat@llainezzik. A mutacios rata
az egy generacio alatt a génallomanyban vagy egyeaye megfigyelhét mutaciok
gyakorisdga. A mutacio eseélyét befolyasolhatja a g&gy a génen bellli mutaciés hely
természete, a genetikai hattér, adidfisi staddium és az érvéenyesiildukald hatas.

A mutacidkat létrehozd anyagok, illetve hatasoknatagének Ezek lehetnek

kémiai anyagok, illetve lehetnek adott tulajdonsagiliai tenyedk.
Mutageének tipusai —

1-Fizikai mutagének - az elektromagneses sugarz@éotgen-, UV), a részecskesugarzasok

(béta-, alfa-, neutronok), hatasuk alapjan az @adizugarak (réntgen-, és gamma- sugarak);
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2-Kémiai mutagének — egyes kémiai anyagok, minakaidinfestékek, nitrogénmustarok,
porkanyagok génmutaciét okozhatnak a bazispar tiegfeésével vagy a leolvasasi keret
elmozditasaval (frame shift mutacio).

A mutécidkat okozé hatasok étorban az 0sztddo, illetve az intenziv anyagcserét
folytatd sejtekre hatnak. Az embert élete soramsakan mutaciot okozd tényezri. Az
atomfegyver-kisérletek hulladékai, a nuklearts@ivekbsl szarmazo kérnyezetszenngees
az ipari és orvosi rontgenvizsgalatok, a szinesvieio, a radioaktiv izotépok kdzelsége, a
Nap UV-sugarai (38), a kozmikus sugarak mind vegagias. De még a tulzottan megsiitott
kenyérhéj vagy a fiistolt kolbasz héjanak fogyaszs&ésn veszélytelen.

38. Mutacids betegség a xeroderma pigmentosum
A kezdeti szedlk fokozatosan atmennekfsakba.

A betegség kifefldésében szerepet jatszik a napsités is

Kulonleges veszélyt jelent a sok vegyipari termékvarirtok és novényveéd
szerek, szamos gyogyszer és kabitoszer, kozmetlkustelkonzervalé anyag, festék,
ragaszto, cigarettafiist.

Szamos természetes anyag kozl, pl. tébbféle ndedkaioida, egyes gombak
toxinja is mutageén, rakkélt Védelmiunk érdekében ezért nagyon korultélant
megfontoltnak kell lenntnk.

Mutéaciok okozzak a modernkor emberének egyik leggsihb halalos
megbetegedését, a rakot is. Azt a folyamatot, asw@iyn egy normalis sejt rakossa valik,
onkogéntranszformacionak nevezzik (39). A rakos sejteiddthian gyorsabban osztodnak,
mint az egészséges sejtek, és nem a szokasos nadem tobb rétegben renddnek el. A
rakos sejtek levalhatnak az eredeti helglikés a test barmely részében elkeriilhetnek.
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39. Onkogén transzformécié

A rak kivaltojakent tobb tényéris feltételeznek a tuddsok. RakKe{karcinogen)
hatasuak lehetnek a mutagének, melyek a testikbejtealakithatnak ki mutacidkat, rakot
okozhatnak virusok is, melyek megvaltoztathatjagaadasejt DNS-ét, igy okozva gyors
osztédast, daganatot.

A mutagénekkel kisérleti kérilmények kozétt is ééwzhatunk hibakat a sejt
orokitbanyagaban, ez az indukalt (mesterséges) mutacioujAnlajdonsagok kialakitasa
érdekében az ember igyekszik valtozést kialakitaniéblényben. Nagyon kevés olyan
modszer van azonban, amellyel célzottan, csak ggygénben vagy a kromoszoma adott
pontjan idézhetiink &lmutacidkat. A kisérletek soran sokmjtelen, a célok szempontjabal

nem megfeld valtozas keletkezik.

45



A GENETIKAI ISMERETEK, KUTATASOK JELENTSEGE

A genetika fejpdése 0 lehéséget nyitott az emberiség szamara. A tudomany
eredmeényei felhasznalhatok mind az egészségomnegpre, mind pedig a betegségek
gyogyitasara. Ugyanakkor befolyasolhatja az egéeszféra alakulasat is. igy példaul
lehetiséget adhat kornyezetlink tisztabba tételére és tékdmyabb meigazdasag
kialakitasara.

HUMAN GENOM PROGRAM

2000. janius 26-an léenyegében sikerrel bef&jért az ember teljes 6rokletes
informaciotartalmanak, azaz az emberi DNS nuklestidendjének a megfejtése. Ez azonban
nem egyerdl az emberi géntérképpel. A vallalkozas gigantikak&t mutatja, hogy az 1990.
oktéber 1-jével indult program 6sszkoltsége tébhtrBimilliard dollar volt.

Az emberi genomrmukleotid sorrendjét majdnem teljesen sikerilt hagrozni. A
mintegy 3 millidrd nukleotid informaciotartalma &s&000 vaskos kotetben férne el. A
nukleotid sorrend ismerete azonban tavolrdl semnjelannak megértését. A jvegfobb
feladata a kész bazissorrendben az egyes génakihatamegallapitasa, valamint a hianyzo
révid szakaszok meghatarozasa.

Szamos U ismerettel gyarapodott a tudomany az enbNS-é6l. A
legérdekesebb tény, hogy az ember génjeinek szdndembizonnyal 30 és 40 ezer kHzott
van (esetleg 60 ezer). Ez a szam joval kisebb, enkdrabban altalanosan elterjedt 70 és 100
ezer kozotti becsult érték. Hiszen csak alig kéesme az ezernél is kevesebb s@jtdld kis
féreg,Caenorhabditis elegangénszamanak (40). A teljes DNS- allomanybdl a gések 5
sz&zalékot foglalnak el.

40. Caenorhabditis elegans
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A DNS-allomanyon nagy helyet foglalnak el a helypalatasra képes genetikai
elemek, azin.ugral6é gének (45 %). Egy hasonlat szerint a 30-40 eztv,akiikodé gén
mintegy szigetként Uszik az inaktiv, helyzetét wakor valtoztatni képes genetikai elemek
tengerén. Ezek az elemek viszont valdésagos tarhazaiemberiségéstorténetére és

Ugy tiinik az ember DNS-allomanyaban, van tébb szaz gémislyekhez hasonlé
(homoldg) géneket baktériumokban megtalaltak, magasabb rend allatokban viszont
nem. EbiBl arra kovetkeztettek, hogy ezek a gének nem atienosoran, allatbseinkidl
keriiltek az emberi genomba, hanem koézvetlenill aéhaknokbdl jutottak oda. Erdekes,
hogy a nem rokon emberek kdzotti azonossag a DMSétdo mint 99, 9%-os.

A genom program eredményei az orvostudomany szamakauj gyogyitasi
lehetiséget adhatna. Ezek azonban csak hosszabb tavomokalak majd. A lehéségek
k6zll nézziunk néhanyat.

Egyes koérokoz6 baktériumok DNS- nulkeotid sorrendfé megfejtése leh&té
teszi a baktériumok elleni Uj vakcindk és antilkiothok kifejlesztését. llyen példaul az

agyhartyagyulladast okoadeisseria meningitidislleni vakcina (41).
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41. Vakcina — védoltas

A modellszervezetekben megtalalhatok egyes betegeeg emberi gének
hasonméasai. Ezek tampontul szolgalnak a betegségekgyogyitdsi moddszerének
kidolgozasahoz. A fonalférgekben példaul Azheimer-kor kialakulasaban szerepet jatszé
egyik génhez hasonlo6t talaltak. Ez segithet egyagyszer kifejlesztésében.

Egyes emberi hormonok, citokinek hasznalatosak gsgeyként is (pl.inzulin,
interferon). Az emberi DNS nukleotidsorrendjéndfipgan mar tébb 0j, eddig ismeretlen

emberi hormonjellefyanyagot azonositottak és allitottak. el
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Az ember tébb mint ezer genetikai betegsége ki oéhany szaz esetében volt
eddig pontosan ismert a betegségokozo gén és aapdiezete. A jadben ez a gén legtbbb
betegség esetében ismert lehet, s ez megkdnnyatggtigyitast.

Az embert sUjté legfontosabb betegségek (mint példaak, magas vérnyomas,
erelmeszesedés, cukorbaj, skizofrémarkinson-kor) esetében altalaban csak a rajuk valo
hajlam az ortkletes, de vannak példak orokletetxadlaikra is. Ezek felderitése segithet a
megebzésben, a gydgyitasban.

Az ismert emberi gyogyszerek tobbnyire valamilyemberi fehérjével valo
kélcsonhatas réven hatnak. A jelenleg ismert dsseg®nt szama mindodssze 4-500. A teljes
DNS- szekvencia ismeretében elvileg valamennyi b(tbbzazezer) emberi fehérje
megvizsgalhat6 a gyogyszerkutatok szamara.

Az emberi DNS nukleotidsorrendjében megdl@gyedi kilonbségek befolyasoljak
a gyogyszerekre valé érzékenységet. Léteznek egyakik szamara a szokasos adagban az
adott gyogyszer mérgéz mig mas egyedekre a gyodgyszer egyaltalan nemAhaenek
felderitésével megvaldsulhat az egyedre, az eggedtikai alkatara szabott gydgyszerfeliras.

Az oOrokletes betegségek DNS- diagnosztikgjaval eggszséges embérmeg
lehet allapitani azt, hogy hordozoja-e betegségokggnnek. Ennek csaladtervezési
szempontbdl van jeletdéége. Ez kulondsen akkor lehet fontos, ha életmpaddagebzé
mitéttel lehetséges a betegségokds kialakulasanak megeése.

A GENTERAPIA

A genetikai betegségek gyogyitasanak potencialisgfontosabb eszkdze az
ugynevezett génterapia. A génterapiad éépése a hibas gén felderitése. Régebben ez olyan
volt mintha fit kerestink volna a szénaban. Ma mar azonban a&dld€zamos genetikai
betegség esetében pontosan meg tudjak allapitagy,melyik gén okozza a problémat.

Az Uj eszkdzok, mint példaul BNS-csipek (42)a jowben még tobb betegség
felderitését teszik len@té. Az elképzelés az, hogy ha a hibas gént azeamosthet, akkor ki
is lehet cserélni ép génre. igy a megfefehérje — altalaban egy enzim — termelése megindul

a sejt normalisan tikodik, és a betegség elmulik.
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42. DNS —csip technologia

A sulyos kombinalt immunhianyos betegséd&CID) egyetlen génmutacio
okozza. A SCID-ben szenu&dgyerekeket teljes elszigeteltségben, gyakran Kkédfios
védbbuborékban kell tartani. Erre azért van szikségt memunrendszerik nem itkddik
megfeleben, €s nagyon kdénnyen megbetegszenek. Néhany mesa&tbervosnak sikerll a
SCID-et geénterapiaval kezelni. &Skor sejteket vesznek ki a paciens csofijebbl. Itt
képzdnek a limfocitak, amelyek a korokozok ellen védik szervezetet. Ezutdn egy
kulénleges modositott virussal bevitetik a hibas gdatlan valtozatat a csontésejtekbe. E
sejtek a testbe visszajuttatva elszaporodnak, ésnid@dési limfocitakat hoznak Iétre,
amelyek felveszik a harcot a fézessel. Némelyik gyerek a kezelés eredményekép@en m
mar normalis, egészséges €letet élhet.

Az a fajta génterdpia, amelyet a SCID kezeléséreagznalnak, messze van a
tokéletestl. A tudosok ebtt még hosszu ut all, amig az ilyen modszer altdagydgymaod
lesz. Egyes tuddsok azt vizsgaljak, miként lehetnefehérjéket- a gének termékeit-
felhasznalni a betegségek kezelésére. Ha egy des,hmegprobalkozhatunk mas maodon
biztositani azt, hogy a test megkapja a fehérgtelyet a gén megfeteimikodése esetén
megkapna. A genetikailag médositott kecskék tejilddéallitjak a VIII. faktor nevi fehérjét,

amelyet a hemofilidsok kezelésére hasznalnak.

KLONOZAS

Az ember az éallatokhoz hasonl6an ivarosan szapgarédi apa himivarsejtje és az
anya petesejtje a megtermékenyitéskor talalkozdmkszomaik keverednek, az utdd pedig a
két szubtol kapott DNS-keveréekdl allé utasitaskészlet segitségévelddik. Egyes élények
ivartalanul szaporodnak.

Vegyuk példaul a korallvirdgot. Ez a névény levéigyeket hajt, amelyhez nem
szikséges két szill Az Uj kis ndvények - amelyek&tonoknak neveziink- a szélpontos
masai, és génallomanyuk is azonos a &=zidl. Vajon ha a névények képesek klonokat

létrehozni, lehet, hogy mi magunk is megtehetjitik ez
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Allati klonok is vannak a természetben. Az egypetiérek DNS-allomanya
azonos, ezért klobnok. Egyes allatok is szaporodtkaimartalanul. A levéltetvek példaul
ivarosan is, szaporodhatnak, vagysateny dnmaga klénjait hozza a vildgra. De mi lefize,
egy felrbtt allat tokéletes masolatat gy hoznank létre yrexgyetlen sejtjét klonozzuk? A cél
1996-ig elérhetetlennek latszott, akkor azonbanszi@gtettDolly, a kidbnozott juh (43).

A tudosok a sejtmagatiltetésnek nevezett modskaahzasa
soran egy hatévesistény juh dgyélbl sejteket vettek ki. Ez a
juh a Finn Dorset fajtdhoz tartozott. Egy masik fajtahoz —
Scottish Blackface tartozé istény juhbdl viszont petesejteket
vettek ki. Ezutan a Scottish Blackface juh egyikepejtjélsl

. eltavolitottak a sejtmagot, majd az Ures sejtbattajak a Finn
Dorset juh &gysejtienek sejtmagjat. Egy aramutés

' 9sszeolvasztotta a sejtmagot a citoplazmaval, negt a

" petesejtet beliltették a neahya, szintén Scottish Blackface
43. Dolly méhébe Ez a juh késb vilagra hozta Dollytnak nevezett

baranyt, mely genetikailag azonos az eredeti Fiars€& juhval(44).

44. Klénozas folyamata

Dolly vilagra jotte azt bizonyitotta, hogy a klér&sz sikeresen elvégezBgt
felnétt allat sejtiének DNS-e meég tartalmazta az djégly |étrejottéhez szilkséges Osszes
utasitast. Ma mar nem csak klénozott juhok, hanecshkek, tehenek, egerek, sertések is
léteznek. Azonban Dolly volt az egyetlen a 227 eiiozil, amely megérte a szlletés
pillanatat. Mas klénozott fajok az embridnak csavdsebb, mint egy szazaléka maradt
életben. A gond az, hogy a féth sejtkdl kivett sejtmagokban nemtkddnek egyes gének,

amelyek az 1) élény fejlodéséhez szukségesek. Dolly szerencsés eset Ietzatettynél
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aktivak voltak a megfelél gének. Bar Dolly egészségesndintt viszonylag fiatalon,
hatévesen pusztult el. Lehet, hogy gyorsabban deggenert klon volt?

Dolly léte felvetette a kérdést, kibnozhaté e aberfl Legtobb ember szdméra az
Otlet elfogadhatatlan, és sok orszagban meg wtéik az ember klonozasat. Egyes tudosok
szerint a klénozas lelieté tenné, hogy a mefichazasparoknak gyermekik legyen (aki az
egyik szlbvel azonos), vagy kuldonlegesen tehetséges egy@nekdisolat készilhessen.
Vajon a klénok tényleg egyformék lennének? Ugyaleane a DNS allomanyuk, am elér

életkoralmeényeik, és élményeik miatt a személyikéggm lenne egyforma.

SZERVEK POTLASA

A Vilag els sikeres szivatiltetésére 1967-ben kerllt sor. &ygher karosodott
szivét kicserélték egy masik ember egészségesezve atiltetésen atesett emberekdbbf
gondja az, hogy a testuk kiloki az idegen szerye&sta paciensek csak akkor maradnak
életben, ha héatralév életik soran kilo&dés elleni szereket kapnak. Az orvosok a
géntechnoldgiat szeretnék felhasznélni egy sowsubetegség Ujfajta kezelésére. EIméletileg
ez olyan szervatiltetésekhez vezethet, ahol addiégnek nincs kockazata.

Testlnket allandéan fenyegetik a korokozok. Kifindimvedelmi rendszertink
(immunrendszeriink) azonban elpusztitia a betoladkatd®® makrofadgok és az antitestek
minden idegen anyagot és sejtet megsemmisitengkosSaz azt is jelenti, hogy azokat a
sejteket is elpusztitjak, amelyeket egy masik skgmiklltettek at a testbe. Ennek az az oka,
hogy minden sejt felszinén a gének altal meghabdirapréd jelzések talalhatdok, melyek
alapjan sajat vagy idegen sejtekként azonosith@&pkmmunrendszer nem vesz tudomast a
sajat sejtekil, &m azonnal rikddésbe lép, ha idegen sejteket kell elpusztitania.

OSSEJTEK
Az emberi testben tébb mint 200 kulonféle sejttipatalhatd. Az dssejtek
kilonlegessége az, hogy szinte barmilyen sejttkpaiskulhat beblik. Ez azt jelenti, hogy
belltetheik a paciensbe, és olyan szoveteket lehet pétolliikyeamelyeket valamilyen
betegség karositott. A legjoldissejtek a csupan néhany napos emberi embriébdheiek
(45).
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45. Ossejt
Sok ember szamara azonban elfogadhatatlan az démbh@n jelledi

felnasznalasa. Raadasul az atultetett szervekrmmldan, a szervezet idegennek tekinti, és
kiloki.

A klénozas megoldast jelenthetne a kildis problémajara. A tudosok kivennék a
kezelésre varo egyén egyik sejtjét, a sejt magiatttatnak egy lres emberi petesejtbe, majd
hagynak, hogy a petesejttnsztodassalssejtek tomege jojjon Iétre. Ezt terdpias klonoaksn
hivjak, mivel csupawssejteket hoz létre, nem egy egész embert. Ezedstavlehetne Ultetni
a paciensbe a kil@klés kockazata nélkil, mivel a paciens sajat géinggdozzak.

Képzeljuk el példaul, hogy valaki Parkinson kérbsmenved. Agyanak egy
részében az idegsejtek pusztuldsnak indulnak yéaziggyén mozgasaban zavarok tamadnak.
Egy napon azonban a sajidsejteket be lehetne juttatni az agyba, és ezeWhadhak a
hianyz6 idegsejteket.

KIHALT ES VESZELYEZTETETT FAJOK

Quagga Dodo Huja
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Costa Ricai aranyvarangy Oreistas cuvieri

Becslések szerint, naponta nagyjabol szaz allaghki. Sok mas allatfaj, példaul
az oriaspanda vagy a csimpanz veszélyeztetett ddasbkapott, mivel a kihalas fenyegeti
6ket. A novényfajoknak tdbb mint a negyede szintéeszélyeztetett fajok listajan szerepel,
és 50 év alatt dihhet. A kihalas vagy a veszélyeztetettség okaadltad az, hogy az ember
tonkreteszi e fajok természetesh#lyét. Egyes tuddésok azonban uagy vélik, hogy a DNS
technoldgia, beleértve a klonozast is, megmentaetieszélyeztetett fajokattsa DNS
segitségével még a kihalt fajokat is életre leledieki.

A dinoszauruszok 65 millio6 évvel kihalasuk utanadgletre kelhetnek? Aligha.
Oly sok millié év utan nem maradhatott épen dinaszsz DNS. Ausztraliai tudosok azonban
klbnozni akarjak az 1936-ban kihadrszényes farkas (46, 47jnégpedig egy preparalt
példany DNS-ének felhasznalasaval.

46. Erszényes farkas 47. Preparalt példany

A kihalt allatok Ujraélesztésénél kbnnyebb a veszktett allatokon segiteni,
mivel ezek még élnek. Erre a klébnozas adhat ésiégiet, ugyanazzal a mddszerrel, ahogy
létrehoztak a Dolly ndivjuhot. A tudosok kivesznek egy sejtet (sejtmagopy ritka allatbdl,
egyesitik egy rokon, de sokkal gyakoribb faj Uretepejtjével, majd a ritka fapatényének
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méhében fefldni hagyjak. Ez mar megtortént egyaurborju (47)egy ritka azsiai
vadtulokfaj- esetében, amelyet egy hazi szarvasartaohdott ki

47. Gaur
Az Oriaspandabdl (48)mar csak mintegy ezer példany maradt a természetbe
eléhelyén, Délnyugat-Kina hegyvidéki bambuszerdeili®il5-re talan mar nem is élnek
majd pandak a Fo6ldon. A tuddsok azt tervezik, hkigyozott oriaspandakat hoznak létre,

nevebanyanak pedig aamerikai feketemedvét (49jasznéljak majd.

-7 N
s A
48. Oriaspanda

49. Amerikai feketerﬁedve

Ha egy fajra a kipusztulas var, miért ne lehetnéodrg, és egy allatkertben
tenyészteni a még lé@példanyokat? Ez tortént, amikor 1980-as évek elajkaliforniai
kondor (50)egyedszama 25 ala esett.
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50. Kaliforniai kondor
A tenyésztési programnak koszoOridest, ma mar tdbb szaz kaliforniai kondor létezik,
amelyek kozil valamennyit visszaengedtek a termiégsz& DNS ujjlenyomat (51készitése
don® szerepet jatszott az egymassal kozeli rokonsagbéarkondorok azonositdsaban. Ez
azért lényeges, mert ha koézeli rokonok szaporodnakly a valészilsége annak, hogy
utddaiknak sulyos drokletes bajaik lesznek.

DNS térkép

A veszélyeztetett fajok megmentésének masik métiatla mélytitott allatkertek
létrehozasa. Erre példa a San Diego-i AllatkerAaeerikai Egyesult Allamokban, ahol tébb
ezer veszélyeztetett faj sejtjeit taroljak mdityle. Ha egy faj kipusztul, sejtjeit egy napon ki
lehet olvasztani, és klonozéssal a faj Ujra feldhet;. Sok szakéé azonban ugy érzi, hogy a
DNS technologia hasznéalata a veszélyeztetett f@megmentése céljdbdl eltereli a figyelmet a
valodi problémardl.

Szerintik el§ésorban az éhelyeket kell megvédeni és helyreallitani, ha nem
akarjuk, hogy a fajok veszélyeztetetté valjanak.
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MIT HOZ A JO\D) ?

Otven évvel ezélt még szinte semmit sem tudtunk a DN§-ma pedig mar a
teljes emberi genom feltérképezésénél tartunk. Wajot tudunk ebre jelezni a kutatas
jovojét illetéen? A tuddsok biztosan foglalkoznak majd azzal yhogghatarozzak az egyes
géneket a genomban, és megéllapitsédk, hogy ezelemmikhérjék élallitasaért felgisek.
Més dolgok azonban kevésbé bizonyosak.

Valamennyien ismerni fogjuk a sajat genomunkatyéle genetikai sorsunkat?
Vajon a genetikai médositas mindenki bajain se@i@pzelhes, hogy a szidk fogjak

eldonteni, hogyan nézzenek ki gyermekeik? Csakid@adhat valaszt e kérdésekre.

SZEMELYES DNS PROFIL

A teljes genom szekvenélasa 2025-ben valdszgncsak orékat vesz igénybe. Ez
azt jelentheti, hogy minden megkapja a tetjemetikai profiljat. A sziletés utan vérmintat
vesznek dle, a kivont DNS-t szekvenaljak, a genetikai inféodt rogzitik, és
személyazonossagi kartyara viszik. Az orvosok eetjleai informacid segitségével et
jelezhetik, ha valakinél a jében kialakulhat valamilyen betegség, ezért azdilletég
idejében megéko intézkedéseket tehet. Valddi veszélye van azoabaak
is, hogy ha valakit genetikai szempontbdl probléma&sgondolnak, nehezen
talal munkat, vagy nem kothet biztositast, miveldlatartanak, hogy

bizonyos betegségek kialakulhatnak nala.

A jovo egyik nagy reménysége a betegségek pontosabb és

hatékonyabb kezelése. Mar megismertik a géntei@pian lehgiségeit
(hibas gének

kicserélése). Az eljaras tokéletesitése mégpadtelik, am a
gyogyszerek testre szabasa gyakorlatiasabb és tleizeleb kilatas. Sok
gyogyszer ma meég olyan anyag, amely j6l hasznalmatinyos betegségek

kezelésére, am a tudosok gyakran nem ismerik astathanizmusat. Az

emberi genom ismeret lelég€ teheti, hogy az adott génikddésének
megvaltoztatdsaval olyan gyogyszert hozzanak léamgly kifejezetten egy betegség

gyogyitasara alkalmas. Mivel minden ember genetkeafilja befolyasolja azt, hogy miként
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reagal az adott gyodgyszerre, a gyogyszerek kuldhh@dtozatait lehet majd Iétrehozni,
amelyek az egyén génallomanyahoz illeszkednek.
Az ilyen gyogyszerek és méas terméke&ddlitdsanak leggyorsabb és legolcsobb

modja a genetikailag modositotbények alkalmazasa.

GENMERNOKSEG

A génmérnokségnegvaltoztatja az &ény DNS- ét. Altalaban egy &@ény génjét
juttatjak be egy egészen mas fajba. Ez normalibeserem fordulhat & mivel a kilonb6é
fajok nem szaporodnak egymassal. A génmérnoksétpana lehetetlent lehetségessé teszi.

El6szor, a tuddsok olyan@ényt keresnek, amelynek hasznos génje létrehozza a
kivant tulajdonsagot. Ezutan kémiai ollok segitség&ivagja a gént. Végul ezt beilleszti egy
masik faj DNS- ébe. Maskor egy hordozé virus vagktéium segitségével csempészi be a
gént az dilény sejtjeibe pl. egy mediza génjét, amelyet atemagekenyitett petesejtbe
juttatvavilagitd egereket (52hoztak Iétre; vagy kulonleges puskaval juttatjék b

52. Vilagitoé egerek a belltetett meduza génekkel

Képzeljuk el, hogy kivesszik azt a gént egy sakkidhalbol, amelynek
utasitasara létrejon egy fagyallo fehérje. Utanmittajuk ezt a gént a foldieperbe, hogy
fagytiirové tegyik. Vagy tegyink be egy emberi gént baktéokba, amelyek igy inzulint
allitanak eb cukorbetegek szadméra. llyen genetikailag modaséiétények mar léteznek,

akad koztik banan, amelyben kolera elleni daéyag talalhatd, és ndvények, amelyek
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mianyagokat allitanak @l A genetikailag modositott mai &ények tobbsége
élelmiszerndvény.

A kukoricat gyakran megtamadija a kukoricamoly héjayA tudosok felfedezték,
hogy a Bacillus thuringiensis olyan mérget termel, amely megdli ezeket, a rdkato
Kivették tehat a méreg d@llitasaért felél gent, és bejuttattdk a kukoricaba, amely igy
beépitett rovarél anyagra tett szert.

A rizs emberek milliardjainak fontos élelmiszere, ldanyzik belle az A vitamin.

A tudosok a narcisznak azt a génjét, amely a batati termeléséért feld, bejuttattak a
rizsnévénybe.

A genetikailag médositott @Enyek az 1970-es évek 6ta heves vitdkat valtanak k
Az egyik oldal képviséli azzal érvelnek, hogy az ilyens@nyek megoldhatjdk a vilag
élelmiszer problémait, jobb egészséget és ndveidletet biztositanak. Masok szerint
azonban a fajok kozo6tti géncsere sulyo$resihem lathatd hatassal lehet egészségiinkre és
kornyezetinkre.

A genetikailag modositott kukorica példaul, megbtlaalmatlan rovarokat is, és
elméletileg olyan szuperkari@vkifejlédéséhez vezethet, amely ellenallo a meérgekkel
szemben. Vannak, akik attdl tartanak, hogy a gkaiddg modositott élényeket eballitd

tarsasagok tul nagy befolyast gyakorolnak a vilédfoerasaira.

BETEGSEGEK S/RESE

A génjeinkben fellép apro valtozasok- mutaciok- betegségeket is okozkatA
hibas gének atoroktihetnek a kovetkéznemzedékbe. A tuddésok ma makirsi tudjak a
népesseget, s igy kimutathatnak bizonyos éddkbetegségeket.

PKU- vizsgélatot valamennyi Ujszil6tton végeznek. iem mutatja ki a hibas
gént, de felderiti az &ltala okozott bajt,fenilketonuriat (PKU), amely egy orokletes
betegség. A vizsgdlat jelzi, hogy a vérben tul sokenilalanin nefr aminosav, amely a
taplalékunkban 16y fehérjéldl keletkezik. A fenolketonuriat egy hibas gén okamzamely
megakadalyozza fenilalanint normalisan lebonté rantermebdését, igy ez az anyag,
valamint a bdile keletked mérged anyagcseretermékek felhalmozédnak a vérben, és
karositjak az agyat. A sziletéskor elvégzett viledtgd ez megélzhet. Ha a gyermek
fenilketonurias, kilonleges étrenddel lehet megakaani, hogy beteg legyen.

Ha a leend szubk attol félnek, orokletes betegségiket al.cisztas fibrozist

atadjak gyermekeiknek, genetikai tanacsadason weketszt. A cisztas fibrozist egy gén
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okozza, és dleg fehér gyerekeket érint. Az ilyen gyerekek taktdékai 8rilbbek a
normalisnal. Ha a szék gyanitjak, hogy hordozzak a 7. kromoszéman tatélthibas gént,
egy vizsgalaton esnek at. Ha mindkét &zhibrdoz6, megtudhatjak, hogy gyermekiknek
milyen esélye lehet a cisztas fibrézisra, és adogfgermeknek milyen kezelésre lehet
sziksége.

Egyes oOrokletes betegségeket tébb gén okoz. A tkdést prébaljak kideriteni
egy ritka orokletes szivbetegséggehasszu QT- szindrbmavadapcsolatban. A betegség a
sziv természetes ritmusanak zavarait okozza, ésé&stwesztéshezpshalalhoz is vezethet.
Az érintett csaladok a k6zelmultig nem értettekemnvesztik el csaladtagjaikat meglelssn
fiatal korban. A kutatbk még nem tudjak, melyik géagy gének okozzak a hosszu QT-
szindromét, de EKG-vizsgalattal ki tudjak mutatnibategséget, és a mellkasba Ultetett
pacemakerrel kezelni tudjak. A pacemaker érzekebraellenes szivverést, és elektromos

utéssel visszazokkenti a normalis Gtembe.

A KOCKAZATOK CSOKKENTESE

Mindenkinek vannak hibas génjei, és lehet, hogy kezgyike masika
fogékonyabba teszi az egyént bizonyos gyakori Isémekre, példaul allergiara vagy
szivinfarktusra. Az ilyen gének jelenléte azonbaamnfeltétlendl jelenti azt, hogy a
betegséget meg is kapjuk. Sok esetben az életmodozgajarul bizonyos allapotok
kifejl 6déséhez.

Ha példaul valakinek oroklétt hajlama van a szikfusra, csokkentheti a
betegség kockazatat, ha rendszeresen testmozgfest, \&sirszegeny étrendet tart, €s nem

dohanyzik. Egészségi allapotunkat a gének és ay&pen egylttesen hatarozzak meg.
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GYERMEKEK TERVEZESE?

Elképzelhet, hogy a jovben a szilk megtervezhetik, milyen gyermeket
szeretnének. Mar ma elvégezhet korai stadiumu embrié &2se, amellyel meg lehet
allapitani, hogy mentes-e hizonyos mutacioktél. Hésen belil talan ki lehet valasztani
olyan embriét, amely majd magas fée valik. Negyven éven belll esetleg gy
modosithatjuk az embrié genomjat, hogy bizonydsgek pl. a matematikai tehetség, vagy a
hosszu élet génjeit, juttatjuk bele.

Sokak szerint a betegségek megsziintetése és igyemnakek szamara a
megfeleb életkezdet biztositasa j0 dolog. Masok viszont gggdolkodnak, hogy az ember
tobb mint a génjeinek 6sszessége, és gyermekeimitigai 6sszetételét inkdbb a természetre
kell biznunk.
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