DNS-katekizmus

Oktatasi segédanyag

Baintner Karoly
Vélemények, visszajelzést email cime: rakiab22@gmail.com

A 20. szdzadban a genetika tudoménya fokozatosan molekularis szemléletlivé valt, végiil
pedig ,,hazassagot kotott” az informatikaval. Ebbdl sziiletett egyrészt a genomika tudomanya.
masrészt pedig az ezredfordulon a biologiai tudomdanyok mdig legnagyobb forradalma, a
humdn geném projekt. A genomika ma mar atjarja a biologiai tudomanyoknak szinte
mindegyikét, st a tarsadalomtudomanyokba is beszivarog, akar akarjuk, akar nem. Kérdés
viszont, hogy ezek a kétség kiviil fontos ismeretek mennyire keriiltek be a kozépiskolas
tananyagba, milyen mértékben kellene bekeriilniiik, és milyen pedagdgiai modszerek
segitségével.

Ezt az irast nem tananyagnak szanom, hanem oktatdsi segédanyagnak a bioldgia tanarok
szamara. Ok tudjék eldonteni, hogy ebbél hogyan és mennyit tudnak felhasznalni munkajuk
soran. A teljesség kedvéért olyan témakat is megemlitek, amelyeket tudomasom szerint a
tananyag meg sem emlit, mint pl. az epigenetika és a sejtdifferencialodas. A mendeli
torvényeket pedig megprobaltam a szokasostol eltéroen megkdzeliteni.

A kérdésekkel, vagyis a katekizmus-jellegli szerkezettel egyrészt az érdeklddést szeretném
felkelteni, masrészt hogy konnyebben lehessen kihagyni az olvaso szamara tul bonyolult vagy
érdektelen részeket.

A talzott leegyszertsitések mellett egy ilyen méretii munka tévedéseket is tartalmazhat.
Nyitott vagyok a korrekcidkra, arra viszont nem, hogy erésebben belemenjek a részletekbe.



1. Az élet alapjairol

Megmagyarazhato-e az élet a természeti torvények alapjan?

Igen. -- Az életmiikodésekhez a természeti torvényeken kiviil nem sziikséges semmi mads.
Az élolényeket miikodtetd ,,életerd” (vis vitalis) elmélete mar tobb szaz évvel ezel6tt megdolt!
A mindennapi életben is a természeti torvények hatarain beliill mozgunk.

Megismerheto-e az élet?

Igen. -- Az élet minden bonyolultsaga ellenére is megismerhetd, bar ma még messze
vagyunk az életformak teljes megismerését6l. Az ismeretek azonban nem valamilyen tudos
szuperfejben gylilnek Ossze, hanem az emberiség kozkincsévé valnak.

Mi a kiilonbség az él6lények és a robotok kozott?

Az altalunk hasznalt eszk6zok, gépek, miiszerek mind emberi gyartmanyok, ezért nehéz
elfogadnunk a tényt, hogy az él61ények onszervezddd és onreprodukdlo rendszerek, ahogy az
emberi tarsadalom is egy onszervez6dé rendszer.

Mi miikodteti az él6lényeket?

Erre a kérdésre tobbféle valaszt is lehetne adni. Nagyon leegyszeriisitve azt mondhatjuk,
hogy az él6lényeket elsdsorban a fehérjék miikédtetik. (A DNS-t6] megfosztott sejt egy
darabig még eléldegél.) Az anyagcserét enzimek végzik: pl. felhasznalhatova teszik a felvett
tapanyagokban rejld energiat. Az alaki tulajdonsdgokért is a fehérjék a feleldsek, és sok mas
feladatot is elvégeznek.

Hogyan képesek az enzimek és mas fehérjék kolcsonhatasba lépni egymassal és mas
molekulakkal?

A hdmozgds biztositja, hogy a molekulak egymas kozelébe keriilhessenek, de ugyanez
teszi lehetdveé, hogy egyes fehérjéknek az alakja is megvaltozzon miikddés soran. Egyes
folyamatoknal a kémiai energia (ATP) felhasznalasa is besegit.

A fehérjék képesek mas molekulak egyes feliileti részeit felismerni. Ez azt jelenti, hogy
hogy millionyi molekula-féleség koziil valasztanak ki egyetlen eggyel szemben tapadosak.

Az élolényekben a fehérjék a legfontosabb molekulak?

Az él6lényekben sokféle 1étfontos molekula-féleség fordul eld, de a fehérjék funkcidi a
legvaltozatosabbak. Egymadssal Osszekapcsolt aminosavakbol allnak. Sokféle funkcidjuk
mellett azonban nem tudjak ,megjegyezni”, hogy ujratermel6désiik soran az egyes
aminosavaknak milyen sorrendben kell 6sszekapcsolddniuk. Az ehhez sziikséges informdciot
a genetikai anyag, a DNS (dezoxiribonukleinsav) hordozza.

Akkor talan a DNS a legfontosabb?

A DNS adja meg a tervrajzot a fehérjék ,,gyartasi” folyamatahoz, mas szoval a fehérjét a
DNS kédolja. Ugyanakkor azonban a DNS miikddtetéséhez is sokféle fehérjére van sziikség.
Ugyanigy a fehérjék ,,gyartasdhoz” (szintézisé¢hez) is mar meglevod fehérjék és mas molekulak



sziikségesek. A DNS és a fehérjék 1S sokrétii kolcsonhatdsban vannak egymdssal és a sejt
mas alkotorészeivel.

A sokféle életfontos molekula kozott a DNS annyibdl van kiemelt helyzetben, hogy az
életmiikodéseknek mintegy a kizepén helyezkedik el. Olyan alapvet6 jelenségek fiiggnek
t6le, mint pl. az 6roklédés és az evolucid.

Csinalhatunk-e diné DNS-bél dinoszauruszt?

Hasonlitsuk a DNS-t a bankkartyankhoz, hiszen mindhettd informaciot tartalmaz. A
boltban a kartyam segitségével egyszerlien vasarolhatok félkilo kenyeret. Otthon viszont a
kartyam semmit sem €r, mert nincs meg mogotte az €lelmiszerbolt arukészlete, a vonalkdd, a
pénztar és a vonalkddot felismerd szoftver. Ugyanigy a DNS egymagdban egy holt anyagot
jelent. A din6 fehérjéi sokféle kiilonbséget mutatnak a ma €16 allatok fehérjéihez képest, ezért
nem tudunk olyan koriilményeket teremteni, amelyek segitségével a din6 DNS-t mukddtetni
tudnank. Talan szerencsére.

2. ADNS

Minek a roviditése a DNS?

Dezoxiribonukleinsavat jelent. (Az angolszasz szakirodalomban deoxyribonucleic acid,
DNA.) A nuklein a nucleus (sejtmag) szoéra utal, ui. a DNS a sejtmagban talalhato. A
dezoxiribdz és a riboz is 0t-6t szénatomos, korré zarodd cukor-molekula. A dezoxiribdézban
egy oxigén-atommal kevesebb van, mint a ribézban.

Hogy néz ki a DNS-molekula?

A DNS a szervezet mas molekulaihoz képest dridsmolekula. (Testiink szerkezeti
elemeiként szolgald fehérjék kozott talalunk még oriasmolekulakat.) A DNS-t elvileg egy
hosszu, eligazodds-mentes szdlla lehet kihtzni. Oldata nehezen folyo, viszkozus. Tisztitott
allapotban fehér szinii és papir-allagt.

Hogyan képes a DNS informaciot hordozni?

Abécénkben tobb mint 30 betiijel van, a szamitégépiinkben csak kettd (0 és 1), a DNS-ben
pedig négy (A, T, G, C). Ezek kémiai jelek (tn. nukleotid bazisok). Mikddésiik megértéséhez
kémiai képletiiket nem kell megismerniink.

Ha a négyféle betiijelet megsokszoroznank ¢€s egy zsakban Osszerdznank, a keverékbdl
semmilyen informaciot sem tudnank kiszedni. A DNS-ben a négyféle jel egy hosszu szdlra
van felfiizve, ez biztositja sorrendjilk allandosagat. Ez a jelsorrend (szekvencia,
bazissorrend) hordozza a genetikai informdciot, ahogy a szamitogépben a kétféle jel
sorrendje (1. abra) vagy a konyvben a betlik sorrendje.

Milyen egységekbdl épiil fel a DNS-szal?

A DNS ismétlodo egységekbdl (nukleotidokbol) épiil fel. Mindegyik egységben egy cukrot
(dezoxiribdz) és egy foszfatot (foszforsavat) talalunk, tovabba a négyféle kémiai jel egyikét.
A DNS-szal hosszaban a cukor és a foszfit viltakozik. A kémiai jelek a szal kialakitasaban
nem vesznek részt, mintegy ,,lelognak” a szalrol.
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1. abra: A szamitogép és a DNS jelrendszerének osszehasonlitiasa. A , fiirészfog” azt
érzékelteti, hogy nem mindegy a ,,leolvasas” irdnya.

Milyen az a kettds-spiral?

A sejtmagban a DNS két, egymassal parhuzamos szalbol all. Mivel a foszfat
aszimmetrikusan kapcsolodik (1. abra) a két szomszédos dezoxiribozhoz, ezért a DNS-
szalnak irdnya van. A két, egymas melletti szal ellentétes iranyu: antiparalell (3. abra). -- A
DNS dupla-szal (kémiai okokbol) automatikusan kettds spiral (dupla-hélix) format vesz fel,
ebben az allapotban stabilizalodik.

Mi tartja ossze a két parhuzamos DNS-szalat?

A két szalon levé kémiai jelek kdlcsonhatasban vannak egymassal, mégpedig az A a T-vel,
a G pedig a C-vel tapad éssze, tehat AT és GC parok alakulnak ki. A két komplementer
(kiegészitd) jelsorrendii DNS-szélat ezek az un. hidrogén-kotések tartjak dssze (3. abra).

Mig a DNS-szalakat hosszaban Osszetartd cukor-foszfat kotések erdsek (un. kovalens
kotések), addig az egymadssal szemben helyezkedd jeleket Osszetapasztd kolcsonhatasok
gyengék. De mivel ezek hosszan sorakoznak egymas utan (3. 4dbra), a gyenge 0sszetapadasok
is elegenddek a dupla-szal Osszetartasahoz. A DNS-t miikodtetd fehérjék a kettds-szalat
helyileg szétnyithatjak, ami aztan magatdl visszazarul. A végeredmény egy tobbé-kevésbé
cippzdr-szeriien miikodd szerkezet.



2. abra: A DNS Kkettds-spiral megkettézodése (replikacid): A végeredmény, hogy
egyetlen duplaszalbol ketté lesz, mégpedig pontosan ugyanolyan bazissorrenddel. (DNA
replication, Wikipedia)
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3. abra: A DNS két szalat Osszetapaszté gyenge erdket (az un. hidrogén-kotéseket) a
pontok illusztraljak.

Hogyan képes a DNS megkettozodni?

A DNS duplaszalban mindeniitt AT és GC parokat, illetve ezek forditottjait (TA és CQ).
talaljuk (3. abra). Ez azt jelenti, hogy az egyik szdl jelsorrendjének ismeretében pontosan
felirhato a masik szal jelsorrendje. Ez teszi lehetdvé, hogy a szétnyild duplaszalon egy-egy


http://upload.wikimedia.org/wikipedia/commons/7/70/DNA_replication_split.svg

Uj szal keletkezzen: a pozitiv szallal szemben negativ, a negativval szemben pedig pozitiv szél
(2. abra). Roviden: egyetlen duplaszdlbol két duplaszdl lesz. Ez minden sejtosztodas elott
megtorténik. Enélkiil a DNS kihigulna, és az ¢161ények nem tudnanak szaporodni.

Informacid-atviteli szempontbdl a DNS megsokszorozoddasa (replikacioja) digitdlis
folyamat. Az analéggal szemben ennek az az elénye, hogy a jelsorrend a sokszori dtvitel
soran sem torzul el. (A mutaciokrol késobb lesz sz9.)

Hogyan helyezkedik el a DNS a sejtmagban?

Ha a genetikai informaciot szolgaltatdo jelektdl eltekintiink, akkor a DNS-molekula
alapszerkezetében egy cukrot (dezoxiriboz) és egy foszfatot (foszforsavat) talalunk hosszan
valtakozva egymassal. A foszfatok negativ toltése biztositja a DNS savas jellegét. Az egymads
kozelében levd negativ toltések taszitiak egymdst, midltal a DNS-szdal spirdl-alakban
kimerevedik. Igy viszont a DNS-molekula messze nem fér el a sejtmagban. Az a megoldas,
hogy a DNS-re tapadd, pozitiv toltésti fehérjék (hisztonok) egyes helyeken k6zombdositik a
foszfatok negativ toltéseit. A DNS-molekula itt meghajlik és racsavarodik a hiszton-
fehérjékre (nukleoszoma, 4. és 5. abra).

4. abra: A nukleoszoma. A DNS-duplaszal (piros) a hiszton-fehérjék csoportjara (kék)
csavarodik fel. Egy tovabbi hisztonnak (zold) a szerkezet tovabbi tomorodésénél van szerepe.
(Nucleosomes, Wikipedia).
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5. abra: A kromoszéma tomorodése. Az egymds utani nukleoszémak gyongyfiizér-szerii
szerkezetté, kromatidda alakulnak. A legnagyobb mértékii tomorodés a sejtosztodas (mitdzis)
soran torténik meg. Az dbran a méretezés folyamatosan valtozik.



A nukleoszomak egymas utani ,,gyongyfiizére” kromatidokkad tapadhat 6ssze (5. abra). Az
0szt6do sejtekben a tomorddés pedig ideiglenesen olyan mértékiivé valik, hogy kozonséges
fénymikroszkoppal is megfigyelhetd struktirak, kromoszomdk jelennek meg (5-7. abra). A
sejtciklusnak ebben a szakaszaban a DNS tomorddése miatt a gének nem tudnak miikodni.

0,2-20um

6. Abra: A mitotikus kromoszéma vazlatos képe. A kék vonal nem a DNS-spiralt jelenti,
hanem ennek tobbszorosen tomorodott formajat, a kromatidot. Megkett6z6dott kromoszoma
két részét a centromer (piros) koti 6ssze. (Chromosome, Wikipedia.)
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7. abra: Egy sejt kromoszoma-garnitiraja. A nemi kromoszémak (férfi, XY) a jobb also
sarokban lathatok. A tobbi kromoszoma (az un. autoszomak) duplan vannak jelen az apai és
anyai eredetnek megfeleléen, és ezért nem is teljesen azonosak. A gorbiilések kiilonbsége
azonban a rajzolo leleménye. (Chromosome, Wikipedia)

Hogyan mérjiik a DNS hosszat?

A DNS-szakaszok hosszat a jel-parok, mas szoval a bazis-parok szamaval (bp) mérik vagy
egyetlen szalra nézve egyszerlien a jelek vagyis a bazisok szamaval (b). Ezer bazis egy
kilobazist (Kb) tesz ki, ennek ezerszerese a megabazis (Mb). Véletlen egybeesés, hogy a
szamitogépes informacio legkisebb egységét is b-vel jelzik (bit).


http://upload.wikimedia.org/wikipedia/commons/5/53/NHGRI_human_male_karyotype.png

Milyen kovetelményeket kell teljesitenie a genetikai informacionak?

Az 6rokitd anyagnak sokféle kovetelménynek kell megfelelnie, amire mas vegytiletek nem
képesek.

Mivel a genetikai informaciot a jelsorrend (szekvencia) hordozza, ezt a sejt élete soran és
az osztodasakor is meg kell drizni. Atvitt értelemben ez ugyanugy instrukciokat tartalmaz,
mint egy szakdcskonyv. Ha a konyvbol lapokat tépiink ki vagy betliket cseréliink ki, akkor
hasznalhatatlanna valik. A DNS-nek van egy fontos kényvtar-funkcidja, tehat egyrészt
megorzi az informaciot, masrészt leolvasdast/elolvasdst tesz lehetdvé. A kozkonyvtarnak is
egyszerre kell megoldania a megoérzés és a hasznalat feladatait.

Az informaciot hordozé duplaszalnak minden sejtosztodast megelézéen meg kell
kettozodnie, kiilonben a DNS kihigulna. Tehat egy olyan ,,nyomda” vagy ,,xerox” funkciora
is sziikség van, amely pontosan leméasolja a ,,szakacskonyv” szovegét.

A DNS-t sériilések érhetik, és masoldsi hibdk is torténhetnek, sziikség van ezért egy
enzimes javszer vagy restaurdcios szolgalatra is.

A genetikai informacié kémiai tarolasa nagymértéki miniatiirizdciot jelent, mialtal el tud
férni a legkisebb sejtben is.

A szamitogépes informacidhoz hasonldan a genetikai informéacié sem homogén, hanem
hierarchikus, ami azt jelenti, hogy a leolvasis nem egy monoton folyamat, hanem
jelcsoportok olvasodnak le, amelyek aztan még nagyobb csoportok részeit képezik. Ugyanigy
miikodik a szamitogép is: 8 jel egyiittese jelent egy betlit, amelyek aztan nagyobb egységekbe
rendezddnek, egészen a fajlig és a szamitogépes konyvtarig.

Hogyan képes a DNS alkalmazkodni?

Az él6lényeknek folyamatosan alkalmazkodni kényszeriilnek az idénként megvaltozo
kornyezetiikhoz. Az alkalmazkodds tobbféle szinten torténik (sejt, hormon, idegrendszer,
immunitas). A legnagyobb iddbeli tavlatokat a genetikai alkalmazkodds igényli. Errdl
elézetesen annyit, hogy a genetikai anyag sohasem teljesen valtozatlan, hanem bizonyos
szabalyok szerint generdciorol generdciora vdltozik. Tehat két egymdssal ellentétes
kovetelményt kell Kkielégitenie: a megorzést (konzervalast) és a  (korldtozott)
valtozékonysagot.

A DNS négy jelére alapozott szamitégép gyorsabb lenne a mostaninal?

Elvileg igen. Torténtek is ilyen probalkozasok. De ahogy a sejtjeink nem képesek a
szamitogép jeleinek haszndlatara, ugyanugy mi sem vagyunk képesek hatékony DNS-
komputert késziteni. A megvalositasnak sokféle technikai akadalya van, GUgyhogy
kénytelenek vagyunk a kordbbi médszereknél maradni.

3. A gén és a genetikai informacio

Honnan tudjuk, hogy a DNS az 6roklési anyag?

Legels6 bizonyitas a kovetkez6képpen tortént: Ismeretes, hogy egyes baktériumok képesek
DNS-t atadni fajtarsaiknak. Amikor atadas kozben a DNS-t egy enzim segitségével
feldaraboltak, megsziint a burok-képzési képesség atvitele.

A késébbiekben szamtalanszor bizonyitottak, hogy a DNS az az anyag, ami a sziil6krol az
utodra viszi at a tulajdonsagokat.



Kizarolag a DNS lehet az orokité anyag?

Majdnem mindig a DNS az. Egyes virusoknal viszont az RNS tarolja a genetikai
informaciot (pl. az influenza- és a covid-virusnal), ami nagyobb valtozékonysaggal jar egyiitt.

Mi az a genetikai informacié?

A szamitogépben a jelek sorrendje hatdrozza meg a f3jl tartalmat. Az él6 szervezetben a
genetikai informaciot a DNS jelsorrendje rogziti. Ez a jelsorrend élélényenként valtozik,
ahogy az egyes ¢él6lények tulajdonsagai is kiilonboznek egymastdl, mintha mindegyik él61ény
egy-egy szamitdgép lenne, mas-mas programmal ellatva.

A szakirodalomban hasznalt bdzis-sorrend, illetve szekvencia (sequence) kifejezések
helyett a kdzérthetobb jelsorrend megjeldlést javasolom.

Mindkét DNS-szal hordozza a genetikai informaciot?

A genetikai informaciot a plusz (pozitiv, ,,értelmes”, sense) szdl hordozza, a minusz
(negativ, anti-sense) szal pedig ennek tiikorképét. Ez utobbi leolvasasa (néhany kivétellel)
nem eredményez értelmes valaszt vagyis fehérjét. -- A plusz-szal is csak az egyik iranybol
olvashato le. A ,leolvasast” végz6 enzim fel tudja ismerni, hogy melyik az ,,értelmes” szal és
hogy az milyen irany?.

Mi az a gén?

A gének a DNS meghatarozott szakaszai, mégpedig a legfontosabbak. Elejiik, végiik és
irdnyuk is van. Altalaban tobb ezer bp hosszisagi DNS-szakaszok, amelyek jellemzéen
fehérjét kodolnak.

Minden gén DNS-bdl 4ll (az RNS-virusok kivételével), de nem minden DNS gén. Mas
szoval: a géneken kiviil is van DNS. Az emberben nagyon is sok.

Mi az a genom?

A genom kifejezésre van egy jo szavunk: géndllomdny. Ez egy sejt, illetve egy él6lény
génjeinek Osszességét jelenti.

A genom sz6t azonban szélesebb értelemben is szoktak hasznalni: eszerint egy sejt, illetve
egy ¢€l6lény DNS-ének dsszessége.

A baktériumok esetében a kétféle értelmezés gyakorlatilag egybe esik, mert ott a géneken
kiviil alig van mas DNS. Emberben viszont a gének az dssz DNS-nek csak kb. masfél %-dt
teszik ki, de ez még igy is sokkal tobb, mint a teljes baktérium-genom.

Hol talalhaté a genetikai anyag?

A DNS-t a sejtmagban talaljuk, mégpedig minden sejtmaggal rendelkez6 sejtben. --
Emellett taldlunk nagyon kevés DNS-t a mitochondriumnak nevezett sejtszervecskékben.
Embernél ez utdbbi 27 gént jelent egy kis DNS-karikaban. Az ilyen gyiiriib6l viszont tobb
példany van mindegyik mitochondriumban.
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4. Az RNS (ribonukleinsav)

Mi a kiilonbség a DNS és az RNS kozott?

Az RNS molekuldk egyes DNS-szakaszokon, a géneken keletkeznek, ezért sokkal
rovidebbek a DNS-n¢él. Az RNS-szélat is cukor-foszfat egységek tartjak Ossze, de a cukrot
dezoxiribdz helyett a ribdz jelenti.

A DNS-hez hasonléan az RNS-ben is 4 kémiai jelet talalunk, viszont a T jelet mindig U
helyettesiti (A, U, G, C). Olyan, mintha egy magyar szoveget szdgedi nyelvjarasba tennénk at.

Informacids szempontbol az RNS megfelel a DNS pozitiv-szdl jelsorrendjének. (Tehat
nem tiikorképe a pozitiv szalnak!)

Mi az a messenger (messzendzser) RNS?

Magyarul hirvivé RNS-nek nevezziik. Azért hirvivd, mert ez szallitja a genetikai
informaciot a sejtmagban levd génrdl a citoplazméba, ahol a fehérje-szintézis bonyolult
folyamatat irdnyitja. A mMRNS egyes-szali, ami a DNS-hez képest nagyobb hajlékonysdgot
eredményez, ezért nincs allando alakja.

A messenger keletkezésekor egy enzim (transzkriptdz) halad végig a gén hosszéban,
mikozben ideiglenesen fellazitja a nukleoszémara tekeredé DNS-t. A génrdl levalofélben levo
messenger az enzim haladdsanak megfelelden egyre hosszabba valik.

8. abra: A sejtmag, benne a sotétebben fest6édd magvacskaval (nukleolusz). Elektron-
mikroszkopos felvétel. (Nucleolus, Wikipedia).

Milyen RNS létezik még?

A transzfer RNS-ek (tRNS) és a riboszoma RNS (rRNS) a fehérje szintézisben vesznek
részt. Hajtli-szerlien visszahajlo részeket is tartalmaznak. Az rRNS fehérjékkel kombinalddva
»-munkaasztalt” képez a fehérje-szintézis szamara. A transzfer RNS-ek pedig adapter
funkciojiak, ami azt jelenti, hogy 6k teremtik meg a kapcsolatot a messengeren levd
kodszavak (1asd késébb) és az aminosavak kozott.

Egyes sejtek magjaban a keletkezd rRNS és tRNS tomege magvacska (nukleolusz)
formajaban akar fénymikroszkoppal is lathato.

Mas RNS-ek a sejt-folyamatok szabalyozasaban jatszanak szerepet. Vannak koztiik
rovidek (24-30 bazis), de hosszuak is.
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5. A géntol a fehérjéig

Részt vesz-e a gén a fehérje-szintézisben?

Kozvetleniil nem vesz részt, csupan az instrukciot adja hozzd, mas szoval a gén kodolja a
fehérjét.

Melyek az informacios makromolekulak?

A DNS, az RNS ¢és a fehérje.

Mi a genetikai informacié atadasanak iranya?

DNS — RNS — fehérje a szokéasos ut. A génben rejlé informacio eldszor lemdsolodik
(transzkripcid) egy masik tajszolasra (T helyett U a messengerben), aztan leforditodik
(transzlacid) a nukleotidok nyelvérdl az aminosavak nyelvére (fehérje-szintézis). Innen
visszafelé sohasem torténik informécio-atvitel, tehat a fehérje aminosav-sorrendjében rejlé
informdcio alapjan sohasem keletkezik DNS vagy RNS (9. abra). Viszont kivételes
koriilmények kozott az RNS-rél DNS mdsolat késziilhet.

Egyes sejtek nagy mennyiségii fehérjét szekretalnak. Hogyan képes a kis szamu (apai
és anyai eredetii) gén nagy tomegii fehérjét kodolni?

A genetikai informdci6 a két dtadds sordan megsokszorozodik: Egy génen egymads utan sok
egyforma messenger RNS keletkezhet, amelyek aztan Kijutnak a sejtmagbol a citoplazmdba,
ahol a fehérje-szintézis torténik. Az utobbinal pedig egyetlen messenger tobb egyforma
fehérje szintézisét képes iranyitani.

Ebben a két-1épcsds folyamatban torténhetnek ugyan hibdk, de ezt a sejt sokkal jobban
elviseli, mintha a DNS lenne kitéve az elhasznalodasnak.

Altalanossagban A legegyszeriibb esetben
DNS egy gén
1 n
RNS (messenger) egyféle messenger
[l [
Fehérje egyféle fehérje
i [
" "
" [
Tulajdonsag egyetlen tulajdonsag

9 abra: A baloldali oszlop a genetikai informécio ataddsanak altalanos sémajat mutatja,
mig a jobboldali oszlop a lehetd legegyszeriibb esetet. A magasabbrendli élélényeknél
azonban ezt a folyamatot olyan sok tényezd befolyasolja, hogy ez a legegyszeriibb eset a
valdsagban kivételesnek szamit.



12

6. A genetikai kod

Mibél allnak a fehérjék?

A fehérjék aminosavakbol kapcsolodnak dssze. A aminosavak olyan Kis-molekulak,
amelyekben amino-csoport (—NH2) fordul el6, a savassagukat pedig karboxil-csoport (—
COOH) biztositja. Az aminosavakat un. peptid-kotések fogjak 6ssze polipeptid-lanccad.

A legegyszeriibb aminosav a glicin: HoN-CH2-COOH. A t6bbi aminosav esetén a kdzponti
szén-atomrol egy ,,oldallanc” indul ki (10. abra). Ez az oldallanc aminosavanként mas €s mas,
¢és ez hatarozza meg az aminosavak egyediségét. A fehérje tulajdonsagaiért pedig elsésorban
ezeknek az oldallancoknak az &sszessége a felelds.

A természetben sokféle aminosav fordul el6, de ezek koziil csak 20-féle aminosav épiil be
a fehérjékbe. (Egy 21. aminosav csak nagyon ritkan.) A genetikai informaci6 ezek beépiilési
sorrendjét hatarozza meg.

10. abra: Az aminosavak altalanos képlete. Az R-betii az oldallancot (radix = gyok)
jelenti, ez kiilonbdzteti meg egymastol az egyes aminosav-fajtakat. (Amino acid, Wikipedia)

Hogyan képes a messengeren eléfordulo 4-féle kémiai jel 20-féle aminosavat kodolni?

Az egyesével torténé leolvasas 4 aminosavhoz lenne elég (41), a kettesével torténé pedig
16-hoz (4%). A természetben a hdrmasdval torténé leolvasas (4° = 64) valosult meg. Ez még
joval tobb is annal, mint amennyire minimalisan sziikség lenne.

A harmas leolvasasi egységet kodszonak (codon), mas szoval tripletnek nevezziik. Ez
olyan, mintha a hétkoznapi irasunk csupa Osszetett betiib6l (dzs, nny) vagy harombetiis
szavakbol (viz, fut stb.) allna.

Nem folynak 0ssze a tripletek egymassal leolvasaskor?

A tripletek folytatélagosan kovetkeznek egymas utan, mas szoval nincsenek kozottik
elvalasztojelek, sziinetek vagy hézagok. A leolvasdas olvasokeret-szeriien torténik, tehat
olyan, mint ha ujsagolvasaskor egy harom-betiis keretet mindig tovabb tolnank. Az indulasi
helyet pontosan kell rogziteni, mert az olvasokeret elcstiszasa ,.értelmetlen szoveget”
eredményez.

Tl sok a kodszé6?
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Igen. -- A genetikai kod a sziikségesnél tobb tripletet tartalmaz, gy mondjuk, hogy
redunddns. Rendszerint tobb (2, 4 vagy 6) kiilonbézd triplet kodolja ugyanazt az
aminosavat:. A messenger hosszaban egyszer az egyik, maskor a masik triplet fordul el6 (11,
és 12. abra). (A 21. aminosavnak nincs sajat tripletje.)

Egyes tripletek irdsjelként mikodnek. Start-codonbaél csak egy van, és ez egyben a kezdo
aminosavat kodolja (a methionint). Stop-kodonbdél viszont harmat is talalunk (12. abra). Ezek
nem kodolnak aminosavat, hanem levalasztjdk az elkésziilt polipeptid-lancot a
,munkaasztalrol” (a riboszomarol).

DNS plusz TATATATGTTTGGTGGAAGTCGTTGAGTC
DNS minusz ATATATACAAACCACCTTCAGCAACTCAG

messenger RNS AUGUUUGGUGGAAGUCGUUGA
Sy e A A e
polipeptid-linc Met-Phe-Gly-Gly-Ser-Arg stop

11. abra: Egy képzeletbeli, erdsen lerdviditett gén-szakasz és leolvasasa. A messenger a
pozitiv szalrol olvasodik le és a T/U cserétdl eltekintve erre is hasonlit. A kezdé kodszo
methionint kodol, a stop-jel viszont nem kodol aminosavat. A két glicin (Gly) aminosavat
ebben az esetben mas-mas tripletek kodoljak. A gént kiegészité szabalyozo részek nincsenek
feluntetve.

Egy gén jelsorrendjének ismeretében fel tudjuk-e irni a kédolt fehérje aminosav
sorrendjét és megforditva?

A DNS jelsorrendjébdl egyértelmlien kovetkeztethetiink az aminosav sorrendre. A
messengerbdl ,kivagott” részek (lasd késObb) azonositasa is lehetséges. A forditott iranyu
kovetkeztetés azonban bizonytalansdgokkal terhelt a genetikai kod redundancidja miatt. Mas
szoval: nem tudjuk megmondani, hogy az adott aminosavat melyik kodszo6 kodolta, amint azt
a 11. abran a glicin esetében latjuk.

Mi a kiilonbség a genetikai kod és a genetikai informacio kozott?

A kettét gyakran Osszetévesztik. A genetikai kéd olyan mint az abécénk, bar ebben az
abécében csupa harmas-betiit taldlunk. Az dbécével leirt ,,sz0veg” a genetikai informdcio.
Ahogy a magyar abécével a szovegek milliardjai irhatok le, ugyanigy az élévilagban is sok
milliardnyi kiilonbozo genetikai informdcio fordul elo.

A genetikai kod az él6vilagban univerzalis. Mas szoval a virusoktdl az emberig minden
¢l6lény ugyanazt az abécét hasznalja. (A kivétel nagyon ritka és csak néhany jelre
szoritkozik.)

Mivel csak egyetlen genetikai kod 1étezik, nem beszélhetiink ,kodokrol”, viszont a
kodszavakbol valoban tobb van.
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A kodszotar (a messenger RNS-en)
(Ne tanuljuk meg!)

UUU Phe — UCU Ser — UGU Cys — UAU Tyr
UUC Phe — UCC Ser — UGC Cys — UAC Tyr
UUA Leu — UCA Ser — UGA stop — UAA stop
UUG Leu — UCG Ser — UGG Trp — UAG stop
CUU Leu — CCU Pro — CGU Arg — CAU His
CUC Leu — CCC Pro — CGC Arg — CAC His
CUA Leu — CCA Pro - CGA Arg — CAA GIn
CUG Leu — CCG Pro - CGG Arg — CAG GlIn
AUU Ille — ACU Thr — AGU Ser — AAU Asn
AUC Ille — ACC Thr — AGC Ser — AAC Asn
AUA Met— ACA Thr — AGA Arg — AAA Lys

AUG Met — ACG Thr — AGG Arg — AAG Lys
(és kezdo)
GUU Val - GCU Ala - GGU Gly — GAU Asp

GUC Val — GCC Ala — GGC Gly — GAC Asp
GUA Val — GCA Ala — GGA Gly — GAA Glu
GUG Val — GCG Ala — GGG Gly — GAG Glu

12. abra: A nagybetiis oszlopok jelentik a kddszavakat (tripletek, codonok). A mellettiik
levé oszlopokban a tripletek altal kodolt aminosavak neveinek harom-betiis roviditései
vannak feltiintetve. A kezdd- és a stop-jelként szerepld tripleteket vastagitassal emeltiik ki. —
A triptofant egyetlen triplet kodolja, masik véglet pedig a 6 triplet (arginin, leucin és szerin
aminosavaknal). A 4-tripletes aminosavaknal (prolin, threonin, valin, alanin és glicin) jol
megfigyelhetd, hogy a tripletben a 3. hely ,,16ty6g”, mas szoval mindegy, hogy a 3. helyen
milyen betiijel fordul eld.

Ha megismertiik egy élolény genomjanak a jelsorrendjét, akkor mar mindent tudunk
arrol az él61ényrol?

Bar a jelsorrend (szekvencia) megallapitasa nagyon fontos 1épés egy €161ény megismerése
szempontjabol, ebbdl azonban még tavolrdl sem tudunk meg mindent. A genetikai
informacionak ui. van egy széles, rejtett rétege. Egy gén jelsorrendje alapjan fel tudjuk ugyan
irni a kodolt fehérje aminosav-sorrendjét, de nem tudjuk megmondani, hogy ez a fehérje
milyen enzim-aktivitassal rendelkezik vagy hogy milyen mas fehérjékkel 1ép kdlcsonhatasba.
Ugyanaz a helyzet, mintha szétszednénk a szamitogépet, és a 0 és 1 jelek egymdasutanjanak
megallapitdsa utdn megprobalnank kideriteni az egyes jelcsoportok jelentését.
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A gén jelsorrendjének és a fehérje funkcidjanak Osszefiiggését hosszan tartd kisérletes
munkadval lehet kideriteni. A mar tisztazott dsszefliggések viszont segitenek a tobbé-kevésbé
hasonlo6 dsszefiiggések megfejtésénél.

Hogyan lehetséges, hogy egy gén tobbféle fehérjét is kodol?

A magasabb-rendii é161ényekben a legtobb messenger szabds-varrdsnak van aldvetve, amit
enzim-miikddésit RNS-molekulédk (ribozimek) végeznek. Ezek a messenger-szal egyes részeit
kivagjak, eltavolitjak, mikozben a szal folytonossdga megmarad. A szabas/varras kiilonbségei
mas-mas messengert eredményeznek, amelyek aztdn mas-mas, de egymassal rokon fehérjék
szintézisét iranyitjak.

Hany gén és hany fehérje fordul el6 az egyes él6lényekben?

A baktériumok nem képesek kezelni a nagyméreti DNS-molekulakat, ezért ritkdn van
200-nal tobb génjiik. Ezt Ggy tudjak kompenzalni, hogy tobb baktérium-faj 6sszedolgozik
egymassal. (Nemcsak rivalizalnak egymassal.)

Emberben a fehérjék szamat nehéz megallapitani, kb. szdzezerre becsiilik. Génbdl viszont
ennél joval kevesebb van, 20,5 ezer. A fejlettebb ¢€l6lények sejtjei altalaban tobb DNS-t és
tobb gént tartalmaznak, mint a kevésbé fejlettek, de sokféle kivétel is el6fordul. A human
genom Osszesen 3,1 milliard bp nagysagq.

Mi az a nem-kédolé DNS?

Fehérjét kizardlag a gének kodolnak (a messenger kozvetitésével). Egyes géneken kiviili
DNS-szakaszoknak meghatdrozott jelsorrendjiik és fontos szabdlyozasi funkcidjuk van, de a
sejt ezt nem forditja le az aminosavak nyelvére, tehat ez nem jelent kodolast. Megint mas
DNS-szakaszoknak semmilyen jelentOségiik sincs: ez a szemét- vagy hulladék-DNS (angolul
junk-DNA). Egy résziik régmult id6kbol visszamaradt ,,DNS-koviilet”, mas résziik pedig
,parazita-DNS-nek” tekinthetd.

Mik azok az RNS-gének?

Ezek a gének is DNS-b6l vannak, de réluk nem messenger RNS-ek, hanem madsféle
Sfunkcioju RNS-ek irodnak at. Mas szdval az RNS-gének nem kddolnak fehérjét. Ez a néhany
szaz gén is fontos, de masként, mint a tobbi.

7. Az aminosavaktol a fehérjéig és onnan a tulajdonsagig

Azonos-e a fehérje a polipeptid-lanccal?

Csak a legegyszeriibb esetekben. A legtobb fehérje végleges formajanak kialakulasdhoz
még mas is kell, amint arrdl még sz6 lesz.

Hogyan késziil el a polipeptid-lanc?

Ez egy bonyolult, energia-igényes folyamat. Kell hozza egy ,,munkaasztal”, amit ugy
hivunk, hogy riboszéma. Minden peptid-kotés kialakulasakor a messenger egy triplettel
elmozdul a riboszomahoz képest, a polipeptid-lanc pedig egy aminosavval meghosszabbodik.

A riboszoémakkal egy olyan rendszer is egyiittmiikddik (enzimek és un. transzfer-RNS-ek),
amely egyarant képes a tripletek felismerésére és az egyes aminosavak megkiilonboztetésére.
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Hogyan formalodik a fehérje molekulak alakja?

A novekvo polipeptid-lanc letekeredik a riboszomarol. Alakjat az aminosav oldallancok
hatdarozzdak meg. A polipeptid-lanc egyes részei spiral formaba csavarodnak (alfa-helix), de
ennek semmi kdze sincs a DNS dupla-helixéhez.

A magasabbrendii ¢16lényekben a riboszomarol valo felszabadulas utan tovabbi valtozdasok
torténhetnek, amit a mar korabban meglevé enzimek végeznek el. Egyes enzimek
lehasithatjdk a kezd6 aminosavat vagy mas felesleges” részeket. Mas enzimek
megvaltoztatnak egyes aminosav oldallancokat, ezért egyes fehérjékben ujabb, masféle
aminosavakat is talalunk. Megint mas enzimek kiilonféle molekulakat kapcsolhatnak a
fehérjékhez, példaul foszfatot a kazeinhez vagy szénhidrat-oldallancot a glikoproteinekhez. A
strukturalis fehérjék pedig 6sszekapcsolodnak egymassal (kollagén, elasztin, keratin).

Az eddigiekben eljutottunk a géntél a fehérjéig. De hogyan hatirozzak meg a
fehérjék a tulajdonsagokat?

A kiilonboz6 fehérjék esetén mas-mas valaszt kellene adnunk. A helyzet még tovabb
bonyolddik azaltal, hogy a fehérjék ,,0sszedolgoznak” egymassal: egyiittesen, illetve mas,
nem-fehérje molekuldkkal egyiitt sejteket, szoveteket, szerveket alakitanak ki.

8. A gének szabalyozasa

Mit jelent a ,,gén-miikodés”, a ,,gén-aktivitas”?

A gén akkor miikodik, amikor jelsorrendje a messenger RNS-re irddik at, amit a
transzkriptdz enzim végez. (Teljes nevén: DNS-t6l fliggd RNS-polimeraz.) Az enzim
végigmegy a gén elejétdl a végéig, mikdzben a messenger egyre hosszabba valik. Az enzim
haladasa kézben a gén elején egy ujabb messenger szintézise is megindulhat. Az aktivabb
génen tobbszor indulnak el az enzimek.

Vannak szabalyozas nélkiili gének?

Igen. -- A baktériumok ,,haztartasi” génjei folyamatosan, egyenletesen miikddnek, amig
tart a tapanyag-forrds. Az ,,alvé gének” szabéalyozasi okokbol nem miikodnek, az dlgének
(pszeudo-gének) pedig mar nem is képesek mitkddni.

Van-e kapcsolat az egyes gének kozott?

Igen, de nem mindig. A gének kozotti kapcsolatot fehérjék teremtik meg. Mas szoval a
fehérjék visszahatnak a DNS-re, a géneket is fehérjék miikodtetik.

Mi sziikséges a gének szabalyozasahoz?

Ha a so6tét szobaban fel akarjuk gyujtani a villanyt, sziikség van egy villanykapcsolora és
egy kézre. Ehhez hasonloan a gén mellett is van egy vagy tobb génkapcsolo, amiket a rajuk
tapad6 fehérjék nyitnak vagy zarnak (13. 4bra).
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13. abra: A genetikai halozatok kialakulasanak egyszerusitett modellje. Az egyes gének a
satirozott génkapcsolok (promoterek) mellett helyezkednek el. Az abra 1. génje egy
szabalyozé fehérjét (un. transzkripcios faktort) kddol, amelyik a génkapcsolok kozvetitésével
nyitni vagy zarni képes mas géneket.

Mi az a génkapcsolo?

A promdéter (génkapcsold) egy rovid DNS-szakasz, tobbnyire a szabalyozott gén eldtt
helyezkedik el. A ratapadé fehérjével egyiittesen inditjak el a transzkriptdz enzimet a génen.

A kiilonboz6 jelsorrendli promoéterekre mas-mas fehérjék képesek tapadni. Ezeket a
fehérjéket Osszefoglaloan transzkripcios faktoroknak hivjuk. Emberben mintegy 1500 van
beloliik. Ugyanaz a transzkripcios faktor tobb gént is bekapcsolhat, mig mas géneket
kikapcsol.

Mi az a genetikai program?

A magasabbrendii ¢él6lényekben a fehérjék altal funkcionalisan 0sszekotott gének modul-
rendszerii gén-hdlozatokat képeznek, ezek miikodésének idobeli lefutasa a genetikai
program. Mas-mas genetikai program fut le az embrionalis-, a magzati- ¢s a szopos-korban, a
pubertas és a terhesség soran, valamint az 6regedés idején. Alprogramok futnak az egyes
szovetekben és sejttipusokban.

Mindent a génjeink hataroznak meg?

A genetikai informacio a ,,jeleknek” egy alapvetéen stabil, merev sorrendje, az dltala
vezérelt élo szervezet viszont eqgy nagyon is rugalmas, alkalmazkodoképes rendszert alkot,
amely valaszt tud adni az egyes kornyezeti hatdsokra, s6t emlékezésre, tanulésra is képes. Az
€16 szervezetben a genom tehat nem hataroz meg mindent, a kornyezet is formal minket. Mas
szoval a genom egy olyan ,,gyurmat” biztosit, amelynek finomabb formaldsat a kornyezet
végzi el. Ez kiilondsen érvényes az idegrendszerre.

A genom adta lehetéségek csak egy megengedd kirnyezetben realizdalodhatnak,
ugyanakkor a genom hatart is szab a képességek kifejlodésének. A genom és a kornyezet
egyardnt fontos, hatasuk csak sz¢€lsdséges esetekben valaszthato el egymastol.

Hogyan hat a kdrnyezet a gének aktivitasara?
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A magasabbrendii él61ények sokféle szinten és modon alkalmazkodnak a kornyezethez. A
génaktivitds kornyezeti szabalyozdsa tobbnyire a neurohormondlis rendszer és a
transzkripcids faktorok egyiittesének kozvetitésével torténik. Sokféleképpen.

9. A kromoszomak

Hany DNS-duplaszalat talalunk a sejtben?

A baktériumokban egyetlen vagy legalabbis kisszami DNS-karika talalhato. Néha ezt is
kromoszdémanak nevezik, bar ez jelentdsen eltér a klasszikus kromoszomak alakjatol.

A magasabbrendii élélények sejtjeiben a genom nagyobb egységekre van feldarabolva.
Ezeket a (nem-korkords) darabokat a rajuk tapadd RNS-sel ¢és  fehérjével egyiitt
kromoszomanak nevezziik, tomorodott allapotban is €s fellazulva is.

A kromoszomaban egymassal parhuzamosan kisszamu DNS-duplaszal talalhato, esetleg
csak egy.

Mit jelent a ,,kromoszoma” sz6?

Tobb mint szaz évvel ezelétt a kutatok egyes megfestett sejtekben mikroszkopikus
testecskéket figyeltek meg (gorogiil kroma = szin, Szoma = test).

Miért nem latunk minden sejtben kromoszomat?

A kromoszomak minden sejtmagban jelen vannak, de csak a sejtosztodas (mitdzis) idején
tomorodnek Ossze €s veszik fel jellegzetes alakjukat. Ezek az Gn. mitotikus kromoszomak
ideiglenesen sziineteltetik miikodésiiket.

Hogyan hatarozzak meg nemiinket a kromoszomak?

Az X- és az Y-jelzési kromoszomak hatarozzak meg nemiinket. A ndk sejtjeiben két X-
kromoszomat talalunk, de koziiliikk az egyik osszetomorddik, inaktivalodik. Ez védi ki a gén-
dozis hatast. Hogy melyik inaktivalodik, az véletlenszeriien torténik.

Férfiakban az X-kromoszoémahoz egy Y is tarsul. Ez utobbi hordozza azt a néhany gént,
ami a férfit férfiva teszi. Ez egy genetikai tobbletet jelent, de nem valamiféle értéktobbletet.

Mik azok az autoszomak?

Igy nevezziik az 6sszes olyan kromoszomat, amelyik nem nemi-kromoszoma.

A kromoszomak miért fordulnak el6 parosaval?

A kromoszoma-parok egyik tagjat az apatol, a masikat az anyatol orokoljik. Két kivétel
van. Az Y-kromoszoémanak nincsen parja, és az apai dgon O6roklodik. A masik kivétel a
mitochondriumok genetikai anyaga (emberben 27 gén), ami anyai dgon 6roklédik.

Hany kromoszomank van?

Az emberben 23 kromoszoma-pdr fordul eld, ehhez jon még a paratlan Y-kromoszoma.
Az autoszomak 1-t61 22-ig kaptak szamot. A nemi-kromoszoémak nincsenek szdmozva.
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10. A mutacio

Mi az a populacio?

Az ugyanabban a térségben egyidejlileg ¢l0, azonos fajhoz tartozd egyedeket nevezziik
populacionak.

Megvaltozhat-e az 6roklési anyag?

Igen. A DNS ki van téve kémiai és sugarzasi hatdsoknak, de madsolasi hibdk is
torténhetnek. 4 DNS jelsorrendjének megvaltozdasdat mutdcionak nevezzitk (14. ébra). A
mutédciok folyamatosan keletkeznek, de genetikai kdvetkezményei csak az ivarsejtekben
torténé mutacioknak vannak. A legtobb mutaciot a sejt enzimei Kkijavitjdk, vagy
kiszelektalodnak, a maradék viszont 6sszegytilik, és az évezredek, évmilliok soran jelentésen
atalakitja az eredeti genetikai anyagot.

Mi az a pontmutacié?

Ez a lehet6 legkisebb mutdcio: a négyféle, (A, T, G, C) jel koziil egynek a megvaltozasa
egyetlen helyen. A valtozas soran nem keletkeznek ujfajta jelek, mert az ilyet a hibajavitd
enzimek felismerik, kivagjak és a masik DNS-szal alapjan p6toljak.

A mutaciok jelentds része a keletkezés utdn hamarosan kiszelektalodik, egy masik résziik
viszont elterjed a populdcidban. Ha az elterjedés 1 %-nal nagyobb, akkor 0j nevet kap:
polimorfizmus vagy sznip (SNP).

14. abra: Egyetlen jelparban valo eltérés két DNS-molekula kozott. Az eredeti DNS-hez
képest mutdcio tortént. A lehetd legkisebb mutacidt pontmutdcionak nevezzik. Ha a
pontmutacio el6fordulasi aranya 1 %-nal nagyobb a populacioban, akkor j nevet kap: sznip
(SNP). (Single nucleotide polymorphism, Wikipedia).

Milyen mutaciok fordulhatnak el6?


http://upload.wikimedia.org/wikipedia/commons/2/2e/Dna-SNP.svg
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A genetikai anyag mutécioi jol illusztralhatok az irott szovegben ejtett hibakkal, az ABC
betiiit hasznalva:

cipd — cipod (masféle értelmii, misszensz)

cipd — cipi (értelmetlen, nonszensz)

cipé — ci6 (kihagyas, delécio)

cipd — ciped (beszuras, inszercio)

cipé — 6pic (megfordulas, inverzio; egyben atkeriil az ellentétes DNS-szalra)

cipd — cipOcipd (kettézddés, duplikacio)

cipézar — cipzar (egybeolvadas a szomszéddal, 4j értelmet nyerve)

Milyen hatassal lehet a mutacio a kédolt tulajdonsagra?

Az eredmény tobbféle lehet. Az egyik lehetdség, hogy a génben torténd mutacié defektes
gént eredményez, mas szoval defektes fehérje keletkezik vagy semmilyen fehérje sem.

Mutécié nem csak a génben torténhet, hanem a szabdlyozo funkcidju DNS-szakaszokban
is (lasd promoter). Ennek kovetkeztében a gén gyengébben vagy erésebben fog miikddni.

A mutacié azonban nem mindig hat a tulajdonsagra. Pé¢ldaul:

Ha a mutacié valamelyik testi-sejtben torténik (olyan sejtben, amelyik nem ivarsejt), akkor
nem vessziik észre és nem is jut at a kdvetkez6 generaciora.

Ha a hulladék-DNS-ben torténik mutacio.

Ha ugyanazt az aminosavat kodolo tripletek alakulnak at egymasba.

Ha a mutaci6 a fehérjének a mitkodést nem befolyédsolo részét érinti.

Ha az ) aminosav helyettesiteni tudja az el6z6t a fehérje miikodése soran.

Osszefoglalva: A biolégiai rendszerek ,zajosak”, mas szdval ugyanaz a funkci6 tobbféle
jelsorrenddel is megvalosithatd, de nem akarmilyen jelsorrenddel. — Ha a mutacio a DNS-nek
egy ,.stratégiai helyén” torténik, akar haldlos (letalis) is lehet, ritka szerencsés esetben pedig
egy tovabbi evolicids fejlédés kiinduld pontjava valik.

Mi az a ,,fejlodés”?

Ezt a szot tobbféle értelemben szoktuk hasznalni. Az egyedfejlodés (ontogenezis) a
termékenyiilést6l a halalig tart. Az evolucio (torzsfejlédés) az ¢€l6lények populacidinak
generdciokon dtiveld, lassi valtozasat jelenti, mikozben 0j fajok is kialakulhatnak, mig
masok esetleg kihalnak. A kornyezetiinkben megfigyelheté gazdasagi, miiszaki, kulturalis és
tarsadalmi fejlédésnek viszont nincs kdzvetlen kapcsolata a genetikaval.

Az oregedés is genetikai alapon nyugszik?

Igen. Az oregedés iiteme ¢és az egyes fajok vdrhato élettartama genetikailag
meghatdrozott. A valtozatlan populacié nem képes megfelelden alkalmazkodni a kornyezet
valtozasaihoz és egyszerre csak dsszeomlik. Az orok életet nem az egyén célozza meg, hanem
a folyamatosan megujulo populdcio, illetve az élovilag egésze.

r

11. A genetikai rekombinacio

Mire jo a genetikai rekombinacio?

A talélés szempontjabol pozitiv hatdsu gének kombinalodéasa szelektiv eldnyt nyujt az j
egyednek.
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A virusoknal akkor torténhet meg, amikor két kiilonb6z6 virus fertézi meg ugyanazt a
sejtet. El6fordul a baktériumoknal is, de a legfejlettebb forméja az ivaroes szaporodas.

Termékenyiiléskor a teljes apai és anyai genom 6sszegez6dik?

Nem. Az ivarsejtek utolsé osztdédasakor (meiosis) ui. a kromoszoéma-szam megfelezédik,
még pedig ugy, hogy a kromoszoma-paroknak csak az egyik tagja marad meg.
Termékenyiiléskor nem tobblet keletkezik, hanem az eredeti, un. diploid allapot all vissza.

Mik azok az allélparok?

A magasabbrendd ¢€l6lényekben nemcsak a kromoszémakat lehet parba allitani, hanem a
benniik levé géneket is. Egy adott kromoszoma-helyen (ldkuszon) levé anyai és apai eredetii
gén-valtozatok allélparokat alkotnak. Mivel a gének tobb ezer jelbdl (bazisparbdl) allnak, az
allélparok két tagja kozott gyakran el6fordul néhany apro eltérés (heterozigota allapot). Ha
nincs eltérés, akkor homozigota allapotrdl beszéliink.

Ki volt Gregor Mendel?

Mendel a brno-i kolostor apatja volt. Mi kénnyebben ki tudjuk mondani a németes Briinn
névvaltozatot. -- Fiatal kordban Mendel Bécsben fizikat tanult, és az ott elsajatitott
szemlélettel értékelte ki a borsoval végzett keresztezési kisérleteit. A statisztikus szemléletet
is 0 vezette be a genetikaba. Sikereit néhany szerencsés valasztas is segitette: A borsod
onbeporzd novény, ezért konnyen lehetett homozigota ,vonalakat” eldallitani beldliik a
kisérletekhez. Hét-féle tulajdonsagpart vizsgalt a borsondvényeken, mint amilyen pl. a
borsovirdg szine vagy a borsdszem alakja. Szerencséjére ezek egQy-génes tulajdonsdgok
voltak. Magat a munkat a kertész végezte, Mendel iranyitasaval.

Mendel legfontosabb felfedezése az volt, hogy az 6roklédés nem valami egységes egész
atvitelével torténik, hanem valamiféle ,,csomagok” formdjaban. Ezeket a ,.csomagokat”
géneknek nevezte el, de még sok idonek kellett eltelnie, mire sikeriilt a gének kémiai
természetét kideriteni.

Eredményeit Mendel egy masodrendii tudomanyos folyodiratban publikalta, és senki sem
hederitett ra. Joval haldla utdn fedezték fel Ujra a genetika alapvetd torvényeit, kdzben
megtalaltak Mendel elfeledett irasat is.

Hatassal van-e egymasra az allél-par két tagja a tulajdonsagok szintjén?

Igen. Ha egy egyed az egyik sziil6tdl defektes (,,a”) gént kap (pl. a kodolt enzim nem
miikodik), akkor ezt potolhatja a masik sziil6t61 kapott normal (,,A”) gén. Ebben az esetben az
»A” domindns 1esz a recessziv allélparjaval (,,a””) szemben.

Mendel kisérleteiben a borsovirag bibor szine dominans volt a fehérrel szemben. Két
homozigota egyed keresztezésekor az elsé (F1) nemzedékben csak egyetlen kombinacio-
féleség fordulhatott el6: AA X aa — Aa, Aa, Aa, Aa. Vagyis a keresztezett borso viragai
egyontetlien bibor sziniiek voltak. (Mendel 1. térvénye, az uniformitds torvénye.)

Mendel a megjelend, észlelheté tulajdonsagot nevezte el fenotipusnak, és
megkiilonboztette az emogott meghuzdédd genotipust. A kettd kiillonbsége még inkabb
szembetlinik az ezt kdvetd kisérletben.

Amikor Mendel az elsd (F1) nemzedéket egymadssal keresztezte, a masodik (F2)
utddnemzedékben 25 %-ban Ujra megjelent a korabban elfedett recessziv tulajdonsag (fehér
virag): Aa X Aa — AA, Aa, Aa, aa. (2. A szegregicié torvénye.) Ugy is meg lehet
fogalmazni, hogy a 2. utddnemzedékben ujra megjelenhetnek rejtett nagysziil6i
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tulajdonsagok. -- A véletlenek zavar6 hatasa miatt azonban csak nagyobb egyedszamokkal
jon ki pontosan a 75-25 %-os arany.

Hatassal vannak-e egymasra a kiilonb6zo helyeken (lokuszokon) levé allélparok?

Mendel wgy tapasztalta, hogy a kiilonboézé tulajdonsagok egymadstol fiiggetleniil
oroklédnek. (Szabad kombinalddas szabdlya.) Joval kés6bb azonban bebizonyosodott, hogy
ha két gén ugyanazon kromoszoéman egymdshoz nagyon kozel helyezkedik el, akkor
egyiittesen 6roklédnek (kapcsoltsdg, linkage), tehat nem fliggetlenek egymastol.

Hol vannak a mendeli torvények hatarai?

Mendel eredményei kialltdk ugyan az idé probajat, de mivel kisérleti rendszere a lehetd
legegyszeriibb volt, a komplex tulajdonsadgok 6roklésének magyarazatira a mendeli torvények
nem elegendéek. Tulajdonsagaink nagy tobbségét ui. nem egy-egy gén kodolja, hanem
szabalyozassal ellatott géncsoportok. Ettdl fliggetleniil is el6fordulnak ,,nem-mendelezo”
tulajdonsagok.

Miben kiillonbozik a meiozis a mitozistol?

A mitozis a sejtciklusnak (ardnylag rovid) osztddasi fazisa. A kordbban megkettdzddott
genetikai anyag ekozben kettévalik.

A meiozis az ivarsejtek érésekor torténé két egymasutani sejtosztodas. A genetikai
anyaggal kétféle dolog torténik: Eloszor az (apai és anyai eredetil) homoldg kromoszomak
egyes részei kicserélodnek egymassal (crossing over), aztan pedig a kétszeres (diploid)
kromoszdéma-garnitara a felére (haploid) csokken.

A végeredmény az, hogy genetikai anyagunk mindenegyes generdcio-viltias sordn
osszekeveredik. Ez azzal az elonnyel jar, hogy egy a szelekcid szempontjabodl pozitiv gén
konnyebben elterjedhet a populécioban.

A kromoszoma-részek kicserélodése félbe vaghat-e egyes géneket?

Azért nem, mert a csere csak meghatarozott pontokon térténhet meg. A gének egy kisebb
csoportja egyiittesen szokott atkeriilni a masik kromoszémara.

12. Az evolucio

Létezik-e evolucio?

Az evolucio az egyik legjobban, legsokoldalibban bizonyitott természeti torvény, Viszont
kornyezetiinkben nehéz észrevenni, és ismeretének nincsenek meg a kulturalis gyokerei.

Az evolucio 1étezése kisérletileg jol igazolhato egyes gyorsan szaporodo éldlényekkel,
példaul baktériumokkal. Az ¢él6vilag hosszi-tdva valtozdsai csakis az evolucidval
értelmezhetdek, tagadasa esetén a legkiilonbozdébb ellentmondéasokba keverediink.

Melyek az evolucio feltételei?

Az evoluci6 életjelenség. Ha egy populacioban jelen van (1) a szaporodais, (2) a genetikai
heterogenitdas és (3) szelekcios nyomdsnak van kitéve, akkor az evolucid beindul, le sem
allithatd. Az evoltcid hosszu-tdva folyamat, egyetlen egyedre vagy egyetlen generaciora
vonatkoztatni értelmetlen lenne.



23

A miszaki fejlesztések mutatnak ugyan bizonyos hasonlésagokat az evolucioval, viszont
alapvetd kiilonbség, hogy a gépek és a miiszerek nem képesek maguktol szaporodni.

Milyen osszefiiggés van a mutacio és a szelekcié kozott?

Az ivarsejtek genetikai anyagdban bekovetkezd mutdaciok képezik az evolucio
wnyersanyagdt”. Az evolicio irdnydt viszont a természetes szelekcio szabja meg azaltal, hogy
a genomot folyamatosan a valtozé kornyezethez igazitja. A mutdciok tobbsége kdros és
kiszelektalodik, de egy nagyon kis hanyaduk elterjed és az élovilag tovabbi fejlodésének
kiindulo pontjava valik. 1Léteznek neutralis mutaciok is, amikre a kdrnyezet nincsen hatassal.

A természetes és mesterséges szelekcid szerepét Darwin fedezte fel, anélkiil, hogy tudott
volna a gének 1étezésérol.

Mi az a fitness?

Darwintol szarmazik az a leegyszerisitett megfogalmazas, hogy ,alkalmazkodj vagy
pusztulj!” (,,Adapt or perish!”) A szelekcidé azonban csak szélsdséges esetekben érvényesiil
ilyen ¢€lesen. A legtobbszor ,,statisztikusan” muikodik. Erre szolgal a fitness fogalma, amit
¢letrevalosaggal vagy eredményességgel lehetne leforditani. Ez azt fejezi ki, hogy az egyed
milyen mértékben vesz résgt a kovetkezd generdcio reprodukdldsaban. Baktériumoknal a
kevésbé . fitt”, a kornyezethez gyengébben alkalmazkod6 torzset tarsai gyorsan
talszaporodjak vagy kiszoritjdk. A magasabbrendi ¢él61ényeknél is ugyanez torténik, de
lassabban és bonyolultabban.

Képes-e a kornyezet a genetikai anyag megvaltoztatasara?

Mar korabban sz6 volt arrdl, hogy a kérnyezet képes modositani a gének aktivitasat, de ez
nem vdltoztatia meg a jelsorrendet.

A kornyezet hatasara elpusztulhat az €l6lény a benne levd genetikai anyaggal egylitt. A
kozmikus sugarzas és a kornyezeti radioaktiv sugarzas mutaciokat idézhet el6. Ha viszont
eltekintiink az ilyen szélsdséges esetektdl, kimondhatjuk, hogy a kérnyezet nincs hatdssal a
DNS jelsorrendjére (a genotipusra). A kornyezettel valo kapcsolat a tulajdonsdgok szintjén
(fenotipus) valosul meg: példaul ugy, hogy el tudunk-e futni a pitbull el6l. Ha az ilyen helyzet
tobbszor elofordul, akkor a tehetséges futok szelekcids eldnyben részesiilnek, amit aztan
atorokitenek a kovetkezd generdciokra. Mivel a fenotipus mogott mindig ott rejtézik a
genotipus, a kornyezet a szelekcio kozvetitésével befolyasolja egyes genetikai variansok
eléfordulasi gyakorisdgat a populacioban. Mas szoval a szelekcio a tulajdonsagok (a
fenotipus) szintjén miikodik, de kozvetve mindig hatassal van a populacio genotipusara is. A
kornyezet fogja eldonteni, hogy melyik gén-varians lesz hasznos vagy karos. A kornyezet
valtozasaval ez akar meg is fordulhat, példaul egy genetikai varians hasznos lehet a téli
hidegben, ugyanakkor karos lehet a nyari kanikulaban.

Lehet-e a DNS jelsorrendje alapjan rendszerezni az élévilagot?

Igen, és ez a rendszerezés segit kijavitani a kordbbi rendszertan egyes hibait.

A DNS mennyisége aranyos-e az él6lények fejlettségével?

Az élolények fejlettségének nincsen megbizhatd mértékszama, a bonyolultabb
szervezeteket szoktuk fejlettebbeknek tekinteni.
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A magasabbrendli élolényekben a ,hulladék-DNS” vagy ,,szemét-DNS” teszi ki a DNS
zOmét. Gyakran az egymadssal kozeli rokon fajok is nagyon kiilonbozé DNS-mennyiséget
hordoznak.

Aranyos-€ a gének szama az él6lények fejlettségével?

crer

megjelenése volt az egyik legfontosabb mozzanat. Kb. 2000 gén felett viszont a
baktériumoknak mar nehézségeik vannak (vagy lennének) a DNS kezelésével.

A gerincesek megjelenésétil az emberig mar alig nétt a gének szama. A magasabbrendil
¢lolények evolucioja soran j gének helyett a meglevé genetikai halozatok épiilnek at. Mas
szoval a mar meglevé elemek kozotti Osszefliggések modosulnak, ahogy a kartyak
Osszekeverésével is kiilonféle lap-leosztasokat érhetiink el.

Mik azok a ,,konzervativ gének”?

Ezek a gének alig valtoztak a sejtmagvas egysejtliektdl az emberig. Minden mutaciojuk
fontos funkciok elvesztésével jarna, mutacioik ezért mindig kiszelektalodtak.

Mik azok a homolog gének?

A homolog gén-csoportok jelsorrendjei tobb-kevesebb hasonldésagot mutatnak, minek
alapjan feltételezhetd, hogy k6zos gén-6stdl szdrmaznak.

Az agressziv egyedek minden tekintetben elonyben vannak szelidebb tarsaikkal
szemben. De akkor miért nem valik mindegyik faj extrém agresszivva?

A szelekcio nemcsak az egyének, hanem a csoportok szintjén is miikédik. A sok agressziv
egyedet tartalmazo6 csoportok hajlamosak a bels6 konfliktusokra és a szétesésre. Hosszl tavon
azok a csoportok maradnak fenn, ahol jobb az egyiittmiikodés, és amelyek kontrollalni
képesek bels6 konfliktusaikat.

»Intelligens tervezés” iranyitja-e az evoliciot?

Az él6lények evolucioja sokféle hibdaval, zsdkutcdval, kihaldssal jart egylitt, ami egy
nagyon is ,unintelligens tervezést” tételez fel. Valojaban sok millidrdnyi apro valtoztatas és
ezt kovetd kiprobalas tortént (trial and error). A mérnokok is igy dolgoznak, de 6k mar
elézetesen ki tudjak zarni a sikertelennek latszo probalkozasok legnagyobb részét. Az
¢lovilagnak viszont rengeteg ideje volt.

13. A human evolucio

Hogyan lehet Osszehasonlitani egymassal a Kkiilonboz6é fajok genomjait, amikor
egyetlen faj sem teljesen homogén genetikailag?

Erre szolgal az egyes fajokra jellemz6 referencia genom, amit tobb genom Gsszegezésével
alakitanak ki.

Mikor emelkedett ki az ember az allatvilagbol?
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A csimpanzzal kozos Oslink utoljara kb. 6 millio évvel ezeldtt élt Afrikdban. Téves
megfogalmazas, hogy a csimpanztdl szarmazunk, hiszen a human és a csimpanz-vonal is
sokat valtozott az elagazddas 6ta. Mindenesetre a csimpanz a legkozelebbi allati rokonunk.

Mennyiben hasonlit egymasra az ember és a csimpanz genomja?

Bar az ember ¢és a csimpanz mar ranézésre is nagyon kiilonbozik egymastol, és a
csimpanznak egy kromoszdma-parral tobbje van, mint az embernek, ennek ellenére DNS-iik
legnagyobb részének jelsorrendje parhuzamba dllithaté egymassal. Ez a rész majdnem 99
%-ban azonos a két faj kozott. Az elszort, apro eltérések szama még igy is mintegy 35 milliot
tesz ki. — Ezen kiviil eléfordul mintegy 5 millié atrendez6dés is. Ezt is figyelembe véve a két
Jaj kozotti jelsorrend azonossdag 95-96 % koriili.

Specialisan humannak tekinthetd fehérje alig fordul eld. Viszont el is vesztettiink néhany
gént, elsdsorban olyanokat, amelyek a szaglassal 6sszefiiggd fehérjéket kodolnak. Egyébként
a két faj fehérjéi vagy azonosak, vagy csak 1-2 aminosavban kiilonbéznek egymastol. (Egy
atlagos fehérjében tobb szaz aminosavat talalunk.)

Tiikrozédik-e az emberiség felemelkedése a genomunkban?

A jelsorrend valtozasainak legnagyobb része olyan ,,hdttérzaj”, amely semmilyen hatassal
sincs a tulajdonsagokra (vagyis a fenotipusra). A kutatok azokat a mutdcidkat probaljak
azonositani, amelyek az emberiséget kiemelték az allatvilagbol és a vilag urdva tették. EQy
gén vagy egy szabalyozd rész ,stratégiai helyén” bekiovetkezett pontmutdcio sorsdontd
hatasu lehet. Ilyenek voltak példaul a kdzponti idegrendszer novekedését és ,,huzalozottsagat”
elésegitd mutaciok. Azonositottak tovabba egy egyetlen aminosav-cserét eldidézo
pontmutaciot is, ami az emberi hangképzést és beszédkészséget segiti €ld. A kommunikdcio
ezt kovetd fejlodése aztan dontd hatassal lehetett az emberi kooperacio és tarsadalom
kialakulasara. A genetikai halozatok evolucios atépiilésének kideritése ennél sokkal nehezebb
feladatot jelent.

Milyen atmeneti formakon keresztiil alakult ki a modern ember, a Homo sapiens?

A majomember, eléember, dsember sorozat mindegyik tagja a mar kihalt fajok tobb
csoportjat foglalja magaba. Valoészinilileg nem Iétezik egy egyenes leszarmazasi vonal. A
kiilonbozd térségekben mas-mas irdnyban haladt az evolucio, és az egymassal keresztez6dd
csoportok 6sszehoztak pozitiv genetikai elemeiket.

Hol alakult ki a modern ember?

Minden jel szerint Afrikdban. Az 6semberek kis csoportjai kb. 200 ezer évvel ezel6ttrdl
kezdddden keriiltek at tobb hullamban a Kozel-Keletre, de az elsé hullamoknak kevés nyoma
maradt. A Kdozel-Keletrél az ember-csoportok szétvandoroltak a Foldgolyd minden lakhato
részére. Kés6bb jelentds visszavandorlas is tortént, elsdsorban Eszak-Afrikaba.

Az Afrikabol Kivandorlé embercsoportok milyen rokon fajokkal talalkoztak
Eurazsiaban?

A primitivebb eléembereket a megérkezd &sember-fajok egyszeriien kiszoritottak vagy
elpusztitottak.

A modern ember 6se (Homo sapiens sapiens) a Kozel-Keleten hosszabb idon at
versenytarsa volt a Neandervolgyinek nevezett human alfajnak (Homo sapiens
neanderthalensis). Genomjaik &sszehasonlitasa alapjan a kutatok azt a kovetkeztetést vontak
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le, hogy ez a két alfaj tobbszor is keresztezOdott egymassal. Az ezutani szelekcid soran a
Neandervolgyi genom legnagyobb része kiszelektalodott a modern emberbdl. Féként az
immunitassal és a hideg-tiiréssel kapcsolatos gén-variansok maradtak meg.

Kevésbé ismert a dél-szibériai gyenyiszovai (angolul Denisovan) human alfaj. Ebbdl is
keriilt 4t néhany gén a modern emberbe.

Megallt-e az evolucié az emberi tarsadalom kialakulasakor?

Az allatvilagbol kiemelked6 ember tdrsadalmi lénnyé valt, de biologiai tulajdonsdgait is
megtartotta. Az emberré valas soran az evolicio még jelentdsen fel is gyorsult, bar ezt a
véleményt tobben is vitatjak. Az emberiség jelenleg tobbféle irdnyban szelektalodik, és ennek
megfelelden az evoliicio is kiilonbozd iranyokat vesz, fel.

Merre viszi az evolicio az emberi tarsadalmat?

Az emberré valas soran olyan mentalis lehetdségek nyiltak meg az emberiség szamara,
amelyeket még sokdig nem lesziink képesek teljesen kihasznélni. Az emberiség tovabbi
sikereit mar nem az evolicio, hanem szellemi képességeink kihaszndldsa hatdirozza meg,
beleértve az olyan segédeszkozoket is, mint a beszéd, az irds és az Internet. Sikerességiink
azonban olyan nem-genetikai korlatokba is beleiitkdzik, mint pl. a klimavaltozas.

Az emberi fajon beliil 1éteznek-e fajtak?

Az ember esetében a fajta megjel6lést a rassz (race) helyettesiti. A beosztas azonban
tobbféle problémaval jar: Ez egy olyan antropologiai fogalom, amelynek genetikai alapjai
nem elég szilardak. Ezen kiviil a human rasszok tobbnyire nem kiiloniilnek el élesen
egymastol, ezért sokan a létezésiiket is kétségbe vonjak. A probléma az, hogy a tagadok nem
tudtak kitalalni egy ennél jobb beosztast. Az elnevezések sem egységesek: az europid rasszt
pl. az amerikaiak kaukazusinak nevezik.

Az orvosgenetika gyakorlati okokbdl nem nélkiilozheti rasszok szerinti beosztast, ui. egyes
betegségek bizonyos rasszokban gyakoribbak vagy csak ott fordulnak eld.

Kialakulhatnak-e alfajok az emberi fajon beliil?

Erre még hosszl tavon sincs esély, mert az emberek mobilitasa egyre nd, ami kiilonbdz6
keveredésekkel is egyiitt jar.

Mennyire homogén az emberi faj genetikailag?

A vélasz attdl fiigg, hogy milyen felbontassal vizsgaljuk a humén genomot.

Eltekintve az immunitdssal kapcsolatos néhany géntél, az emberi faj minden egyede
ugyanazokat a géneket hordozza. Ez nagymértékli azonossagot jelent, ugyanakkor minden
mas fajjal szembeni kiillonbséget is. Ha viszont a mutdciokat is figyelembe vessziik, akkor
sokféle eltérést talalunk az emberi fajon belill, nemcsak a gének jelsorrendjében, hanem a
szabalyozé részekben is. A mutaciok egy része nemcsak a fizikai tulajdonsagokat kodold
részekre terjed ki, pl. a bérszinre vagy a kdrnyezethez vald alkalmazkodo képességre (lasd pl.
a tibetieket), de a szellemi tulajdonsdgokra is. -- Az azonossagot leginkabb az egypetéji
ikrek kozelitik meg.

Elonyt vagy hatranyt jelent az emberiség genetikai diverzitasa?
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A genetikai kiilonbségek eldsegithetik a tarsadalmi munkamegosztast és lehetdséget
teremtenek az elényos tulajdonsagok kombinalddasara. Az elényoket azonban nem mindenki
tudja egyforman kihasznalni, ami aztan tarsadalmi fesziiltségek kivaltoja is lehet.

A tarsadalmi gondoskodas, a gyengék életben tartasa, tovabba az erdsek fogamzas-
gatlasa vajon nem okoz-e ,,elkorcsosulast” az emberiségben?

A modern ember nem képes akkorat harapni, mint a csimpanz, masféle élelmet igényel és
nem tudja a téli hideget ugy elviselni, mint az &sember. Ezt akar korcsosuldsnak is
nevezhetjik. Az emberré valas soran azonban pozitiv szelekcio ment végbe a szellemi
tulajdonsdqgok tekintetében, és czaltal lett sikeres az emberiség. Mindezt Osszevetve
elkorcsosulas helyett helyesebb, ha az emberiség valtozdasardl, atalakuldsdarol beszElink.

Segithet-e a genetika a mult és a jovo megismerésében?

A természetes szelekcid szempontjabol neutralis mutaciok vizsgalatabol kovetkeztetni
lehet egy adott nép régmult vandorlasaira és keveredéseire. Alkalmat ad arra is, hogy
Osszevethessiik a nyelvrokonsagot az etnikai eredettel. Egyes népeknél ez a két tényezd jol
parhuzamba allithatd, mig mas népeknél (pl. a magyarsagnal) a kettd kiilon utat jart be.

Az orvostudomany eljutott odaig, hogy bizonyos genetikai elemek kimutatdsaval
alkoholizélasra vagy egyes betegségekre vald hajlamot képes koran megjosolni.

14. Az epigenetika

Mit jelent az epigenetika?

Az epigenetika a genetikai anyagra ,,rarakodo” olyan kémiai modosulasokat jelent (epi =
valamin rajta), amelyek tartésan modositjiak a gének miikodését.

Mi a kiilonbség a mutacio, a génszabalyozas és az epigenetikai valtozas kozott?

A mutaci6 valtozast idéz elé a DNS jelsorrendjében, az epigenetikai viltozds sordn viszont
a jelsorrend nem vialtozik. -- A génszabalyozéasi hatdsok gyorsak (é4ltaldban 10 percen
beliiliek) és konnyen megfordithatdéak. Az epigenetikai viltozdsok ellenben tartésak és csak
nehezen megfordithatéak vagy sehogy sem, tovabba sejtgenerdciokon dtivelé memoriaval
rendelkezik.

Hogyan miikodik az epigenetika?

Nézziik a legismertebbet! A géneken kiviil, a promoterek kozelében szokott eléfordulni két
egymasutani jel, C é G. (Ezt CpG-nek szoktdk jelolni, megkiilonboztetésiil a DNS
duplaszalon egymassal szemben elhelyezkedd CG parostol.) Egy enzim az itteni C-jelre
(citozinra) egy metil-csoportot (—CHs) ragaszthat. Megint mas fehérjék felismerik a
modositott citozint (vagyis a metil-citozint) és Osszetomoritik az ezt koveté DNS-szakaszt,
egészen addig, amig egy eclhatarolo-jel ezt meg nem allitja. A tomorré valt részeken
(heterokromatin) a gének nem tudnak miikodni.

Hanyféle sejttipus fordul elé szervezetiinkben?
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Az emberben kb. kétszdaz-féle sejttipus talalhato, és ezeken beliil sokféle varians. Ugy
néznek ki, mintha mindegyik kiilon élolény lenne, kiilonb6z6é alakkal, fehérjékkel és
funkcioval. Az egymastol eltéro sejtjeink kozott munkamegosztas miikodik.

Minden sejtiink ugyanazt a genetikai informaciot hordozza?

Alapvetden igen, de vannak kivételek. Az ivarsejtekben példaul a genetikai anyag
megfelezddik.

Nem jelent-e ellentmondast, hogy az azonos genetikai anyag sokféle sejtet hoz létre?

Az azonos genom azért képes kiilonbozo fehérjéket és tulajdonsagokat kodolni, mert a
kiilonbozo sejttipusokban mas-mads gének az aktivak.

Hasonlitsuk a genomot egy ,génzongorahoz”, ahol a billentyili-sorozat képviseli a
jelsorrendet. A zongorista ugyanazon a zongoran kiilonb6z6 harmoéniakat tud megszolaltatni a
kiilonboz6 billentyli-kombinaciok aktivalasaval.

Mi az a sejtdifferencialodas?

A differencialis génaktivitds kialakulasat nevezzik sejtdifferencialodasnak. A
differencidlt dllapot nagyon stabil, sejtgenerdciokon is dtivel, viszont korlatozottan
megvaltozhat mas szoveti kornyezetben vagy sejttenyészetben.

A sejtdifferencidlodést az epigenetikai hatdsok (elsésorban a CpG metilezés) valtjak ki, az
egyes szovetekre jellemz6 genetikai alprogrammokat beinditva, mig masokat lezarva tart.

Mi az a terminalis differencialodas?

A sejtek differencidlédasa tobb Ilépésben torténik. A szdvetre jellemzd funkcid
megjelenése a végsd (termindlis) fazisban torténik. A legtobb szovetben ez egyiitt jar a
sejtosztodasi képesség elvesztésével. Az 0sztodo sejtek is ,,elkotelezettek” mar egy bizonyos
iranyban torténd tovabbi diffrencidlodasra, és 6k potoljak az elhasznalddott sejteket.

Mi torténik a rosszindulati daganat kialakulasanal?

Tobbféle rosszindulat daganat van. Raknak a hamsejt eredetli daganatokat hivjuk, de a
kozbeszédben a tobbit is igy nevezik. A rosszindulati daganatoknak nem a gyors osztodas a
fo jellemzdjiik, hanem az osztddas szabdlyozasdnak az elromlasa. Az ilyen sejtek nem
mennek végig a differencialodas 1épésein, ami leallitand osztodasukat.

Oroklédnek-e a szerzett tulajdonsagok?

Az egyénben valtozésokat hozhat létre az edzés, a gyakorlds, a kornyezeti tényez6khoz
valo hozzadszokas stb. Az igy szerzett tulajdonsagok/valtozasok azonban nem éréoklodnek,
hiszen ezek nem okoznak valtozasokat az ivarsejtek genetikai anyagaban. (Lamarck
feltevéseit mar tobb mint szaz évvel ezeldtt megcafoltak.)

Van viszont egy latszolagos kivétel. A sztresszes koriilmények kozott tartott egereknél
bekovetkezd valtozasok egy része az utddokra is atkeriil, mégpedig nemcsak az anyai, hanem
az apai ivarsejtek kozvetitésével is. Ennek modja még nincs kellen tisztazva. Epigenetikai
hatasrol van szo6, ami abbdl is latszik, hogy a DNS jelsorrendje nem valtozik, és a hatds egy-
két generdcio multan eltiinik.



