
Citogenetika I

Eukarióta sejt- és kromoszóma
ciklusok. Kromoszómaszerkezet



Darwin és Mendel magyarázata az
öröklődésre

- Darwin pángenezis elmélete: a jellegeket bizonyos
egységek, a gemmulák örökítik tovább, amelyek minden
egyes testrészünkből az ivarszerveinkbe szállítódnak, és
ott tárolódnak.

- 1865 Mendel publikálja növényi hibridizációs kísérleteit
- Mendel: a sejtek tartalmaznak valamiféle faktort,

amelyek a jellegeket generációról generációra örökítik.
- Mivel egyik elméletet sem támasztotta alá közvetlen

bizonyíték, évtizedekbe tellett mire a tudományos
közösség felismerte jelentőségüket.

- Ennek ellenére Mendel és Darwin munkája alapozta meg
az öröklődés tesztelhető, formulákba öntött elméletét.



- A mendeli géneket az ivarsejtek közvetítik nemzedékről
nemzedékre.

- Az ellentétes nemű ivarsejtek méretében nagy különbségek vannak.
Ami hasonló méretű és szerkezetű két különböző nemű ivarsejt
között, az a sejtmag.

- Mivel a szülők hozzájárulása az utódok tulajdonságaihoz
egyenértékűnek tűnik, a gének a sejtmagban lehetnek.

Milyen fizikai szerkezetek hordozhatják a Mendel
által feltételezett géneket?



A kromoszómák felfedezése
Walter Flemming, 1882

- innovatív mikroszkópos technikák és a
német alaposság: Walter Flemming a
sejtmagon belül felfedezi a jól festődő
kromoszómát (Heinrich Waldeyer) és
leírja viselkedésüket a mitózis során.

- Flemming fontos megfigyelést tesz: a
kromoszómák a mitózis során elválnak
egymástól és a mitózis végére az elvált
kromoszómák az utódsejtekbe kerülnek.

- 1887-ben Eduard van Beneden
felfedezi, hogy minden fajnak állandó
kromoszóma száma van, és az ivarsejtek
rendhagyó - szám felező - osztódást
mutatnak.



Theodore Boveri
- Egy 36 diploid kromoszómaszámú tengerisün fajjal
végezte kísérleteit.

- Ha egy petét egyszerre két spermiummal
termékenyített meg akkor az 54 (3x18) kromoszómát
hordozó zigóták abnormálisan fejlődtek.

- Csak akkor kapott normális egyedeket, ha az 54
kromoszóma  3 utódsejt közt oszlott meg  és mindegyik
sejtben a normális állapotra jellemző összetételű 36-36-
36 kromoszóma volt.

Megállapította, hogy az embrió normális  fejlődéséhez
minden kromoszómára szükség van.

Ezzel bizonyította, hogy minden kromoszóma
egymástól eltérő, egyedi tulajdonságokat hordoz.



Walter Sutton (1902)
- képes volt egyenként követni a

kromoszómák mozgását a meiózis
során a Brachystola magna
szöcske heréjében.

- az éretlen ivarsejtekben 23 vagy 24
- az érett ivarsejtekben 11 + 1

járulékos       kromoszóma (szex
kromoszóma)

- felismeri azt is, hogy az
ivarsejtekben illetve a  zigótában
az anyai és apai eredetű
kromoszómák véletlenszerűen
kombinálódnak

Szöcske kromoszómák
W. Sutton rajzán

Walter Sutton



Walter Sutton

1) Minden sejt két példányban tatalmazza az összes
kromoszómát.
2) A kromoszómák, mint Mendel jellegei, változatlanul
megmaradnak, továbbadódnak a szülőkből az utódokba.
3) Meiózis alatt a homológ kromoszómák párba állnak, majd
szétválnak a gamétákba, ahogy azt a mendeli jellegek is teszik.
4) Az apai és anyai homológ kromoszómák szétválása a többi
kromoszómától független, véletlenszerű.
5) Megtermékenyítésnél a gaméták kromoszómái bekerülnek a
zigótába.
6) A megtermékenyített sejtből származó minden sejt fele
kromoszóma- és génkészlete az egyik, míg a másik fele a másik
szülőből származik.



„Az apai és az anyai eredetű kromoszómák párokba rendeződése, majd azt
követő szétválása a redukciós osztódás folyamán alkothatja az öröklődés
mendeli törvényeinek fizikai alapját”

Walter Sutton 1902

- 1900-ban DeVries, Correns és Tschermak újra felfedezik a Mendel
törvényeket

A mendeli gének a kromoszómák részei
lehetnek

- 1902-ben Walter Sutton és Theodor Boveri egymástól függetlenül leírják,
hogy az ivarsejt képződés során a meiózisban a kromoszómák ugyanúgy
viselkednek, mint azt a mendeli faktoroktól elvárnánk.



Az öröklődés kromoszóma elmélete azt állítja,
hogy a mendeli gének a kromoszómák

részei.

A kromoszómák tehát genetikai szempontból a legfontosabb
sejtalkotó részek.

A kromoszómaszám állandóságát a mitózis és meiózis biztosítja.



A sejtciklus

Interfázis(I): G1 + S + G2 a működő
sejtek alapállapota.

S = szintézis fázis, a teljes DNS
tartalom (ezáltal minden
kromoszóma) megkettőződése.

G1 és G2 = nyugalmi (működő)
állapot, a kromoszómák nem láthatók
fénymikroszkóppal.

Mitózis(M): sejtosztódás miközben
a megkettőződött kromatidák
szétválnak.



A sejtciklus során változik a
kromoszómaszám és a DNS

molekulák száma



A sejtciklus során a kromatinszerkezet
is megváltozik



A mitózis



Mitózis profázis

• A kromoszómák láthatóvá
válnak.

• A kromoszómák két
kromatidából állnak.

• A testvér kromatidákat a
centromerek tartják össze.

• A magmembrán lebomlik.



Mitózis metafázis

• Kialakul az osztódási orsó
• A kromoszómák az egyenlítői

síkba rendeződnek.
• Az orsó húzófonalai  a

kromoszómákhoz tapadnak .



Mitózis anafázis

• A testvérkromatidák
elválnak egymástól.

• A testvérkromatidák a
centromerüknél fogva a
pólusok felé vándorolnak.



Mitózis telofázis

• A kromoszómák szerkezete
fellazul.

• Az osztódási orsó eltűnik.
• Újraalakul a sejtmag

hártyája
• A sejt citoplazmája is ketté-

osztódik.



Az osztódási orsót a centriólumok és a
belőlük kiinduló húzófonalak alkotják



A két leánysejt kromoszóma összetétele és genetikai összetétele
egyenértékű egymással és az anyasejttel.

Egy AaBb kettős heterozigóta
mitózisának eseményei genetikai

szempontból
interfázis



A mitózis a szomatikus sejtek osztódási módja.

Genetikailag azonos sejtek populációját eredményezi.

Minden mitozis után két leánysejt keletkezik, amik genetikailag
azonosak egymással és az anyasejttel.

Genetikai szempontból legfontosabb eseménye az, hogy a két
kromatidából álló megkettőződött kromoszómák az osztódás során
szétválnak és a leánysejtekbe kerülnek. Az utódsejtekben tehát ismét
egy kromatidából (egy DNS szálból) álló de változatlan kromoszóma
számú kromoszóma készlet található.

A mitózis - összefoglalás



A meiózis



Leptotén (vékony fonalas)
– a kromoszómák hosszú vékony fonalként

láthatóvá válnak.

Zigotén (párosodó fonalas)
– homológ kromoszómák hosszuk mentén

párosodnak, kialakul a bivalens kromoszóma,
amit 4db. kromatida alkot és minden sejtben
n számú bivalens van.

Profázis I:



Profázis I:

Pahitén (vastag fonalas)
– a kromoszómák szálai megvastagodnak,
megrövidülnek. Végbemegy a crossing
over.

Diplotén (dupla fonalas)
– a négy kromatid (tetrád, bivalens)
egymáshoz tapadása lazul, kiazmák
(átkereszteződések) jelennek meg. A
kiazma a crossing over citológiai
megjelenése.

Diakinézis –
a kromoszómák tovább rövidülnek, a
maghártya eltűnik.



Homológok párosodása



A homológok párosodása C. elegans-
ban

kinetic proofreading model:
A kromoszómákon párosodási központok vannak.
Ezekhez fehérjék kötődnek (SUN-1, ZYG-12,)
Ezek kapcsolatot teremtenek a kromoszómák és a sejtváz közt:

- a párt csak 2D-ban kell megtalálni
- a mikrotubulusok „rángatják” a párba állt kromoszómákat
- a helyes homológ párt nem tudják „szétrántani”



- a homológok az egyenlítői síkban rendeződnek, a
testvér kromatidák NEM válnak el, a homológok
centromerei ellenkező pólushoz tartozó húzó
fonalakhoz tapadnak

Metafázis I:



Anafázis I

- a homológ párok tagjai az ellenkező
pólusra jutnak



Telofázis I

- fajonként változó: vagy rögtön
folytatódik a 2. osztódás, vagy kialakulhat
a magmembrán, sőt a sejtmembrán is, de
soha nincs DNS szintézis!

Metafázis I

Anafázis I
Telofázis I



Profázis II

- megrövidült, haploid kromoszómaszámot
mutató két kromatidás kromoszómák
látszanak



Metafázis II

- a kromoszómák az egyenlítői
síkba rendeződnek



Anafázis II

- A cetromerek elhasadnak, a
húzófonalak az ellentétes
pólusokra viszik a
testvérkromatidákat.



Telofázis II

- Kialakul a magmembrán.
- Létrejön a négy haploid

MEIÓTIKUS TERMÉK
vagy tetrád.

Metafázis II Anafázis II Telofázis II



A meiózis a gaméták termelésére specializálódott sejtek osztódás típusa.

A meiózis lényegében két sejtosztódásból áll.

A meiózis során egyetlen meiocita anyasejtből 4 utódsejt (tetrád) másnéven
meiótikus termék keletkezik.

Egyetlen meiótikus termék kromoszóma száma - ezáltal genetikai információ
tartalma - pontosan fele az anyasejtének.

A négy meiótikus termék információ tartalma egymástól különböző.

A meiózis legfontosabb genetikai vonatkozása az, hogy az első osztódási
szakaszban a homológ kromoszómák - Mendel első törvényének megfelelően
- szétválnak egymástól és külön utódsejtbe kerülnek, mialatt a testvér
kromatidák együtt maradnak.

A második osztódási szakaszban a testvér kromatidák válnak szét egymástól,
így az utódsejtek egy DNS szálból álló de az anyasejthez képest fele
kromoszóma számú kromoszóma készlettel rendelkeznek.

A meiózis -összefoglalás



AaBb genotípus meiózisának
eseményei genetikai szempontból

A meiótikus
termékek
genetikai
információ
tartalma nem
azonos

két azonos valószínúségű orientáció

I. anafázis II. anafázis ivarsejtek



A crossing-over tovább növeli a
genetikai változatosságot





Diploid sejtek mitózisának és a meiózisának
összehasonlítása

a/a+  mitózisa

a/a+  meiózisa

A testvér kromatidák
válnak szét anafázisban

A homológ
kromoszómák
válnak szét

A testvér
kromatidák
válnak szét

2n

2n

replikáció
S fázisban

replikáció
S fázisban
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A kromoszómák szerkezete



A centroméra helyzete
meghatározza a kromoszóma

alakját.



A kromoszóma szám fajra jellemző
tulajdonság.





A kromoszómák méret szerint
csoportosíthatók



(NOR)

heterokromatin

- méret
- centromer helyzete
- másodlagos befűződés helye
- NOR: tandem rRNS gének
- heterokromatin eloszlása

eukromatin

Kromoszóma morfológia összefoglalása

(p)

(q)



A Drosophila óriás kromoszómák
egyszerű festéssel is sávozottságot

mutatnak



A sávok és a sávok közti tér egyaránt
géneket tartalmaznak

• 3 ezer -300 ezer bp hosszú
sávok

• A sávok azonosíthatóak
(kromoszóma térkép)

• Kb. 5000 sáv
• Kb. 14000 gén



A sávozottság kromatin szerkezeti
mintázatot tükröz



Kromoszóma sávozási eljárások
• A centromeron helyzete és a karok hosszának aránya

segítheti a kromoszómák azonosítását, de
legtöbbször ez nem elégséges a kromoszómák
egyértelmű azonosításához.

• Q sávozás (Torbjorn Caspersson.1970):
a kromoszómát fluoreszcens festékkel festik (pl.
quinacrine).

• G sávozás: a kromoszómákat tripszinnel emésztik,
majd Giemsa festékkel festik.

• C sávozás: a kromoszómákat savval vagy bázissal
kezelik, majd Giemsa festékkel festik.

• Ezek a sávozási eljárárások sötét és világos sávokat
tesznek láthatóvá a kromoszómán.

• Minden kromoszómának egyedi mintázata van és ez
lehetővé teszi az egyes kromoszómák azonosítását
illetve a kromoszóma rendellenességek kimutását.



Sávozási technikák

G

CR

Q



Idiogram

• Rövid kar: p (petite) kicsi
• Hoszzú kar q (queue) sor
• p: 1 nagy régió: 12p1
• 12p1: - 12p11

- 12p12
- 12p13: - 12p13.1

- 12p13.2
- 12p13.3: - 12p13.31

- 12p13.32
- 12p13.33

p

q



Minden egyes kromoszóma egyedi
sávozottságot mutat.



A FISH



A FISH



Multicolor FISH


