Citogenetika ITI.

Kromoszomaszerkezet,
kromoszoma atrendezodések és
rendellenességek



Kromoszoma szerkezet és
morfoldgia

...at other times,
it consists of two
(sister) chromatids.

Af times, a chromosome
consists of a
single chromatid...

\l

The telomeras are
the stable ends
of chromosomes.
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The centromere is a constrictad
region of the chromosome where
the kinetochore forms and the

spindle microtubules attach. Telocentric
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Figure 1 | The picture that established 46 as the

chromosompe-nagber in man. Reproduced with permission
from REF. 1 -']Eﬂdﬂ”ﬂﬂ Society of Lund for the
Scandinaviaiyssetiation of Genetics,



Kromoszoma savozasi eljarasok

A centromeron helyzete és a karok hosszanak aranya

segitheti a kromoszémak azonositasat, de o
legtobbszor ez nem elégséges a kromoszomak Standard Staining
egyértelmi azonositasahoz.

Q savozas (Torbjorn Caspersson.1970):
a kromoszomat fluoreszcens festékkel festik (pl.
quinacrine).

G savozas: a kromoszomakat tripszinnel emésztik,
majd Giemsa festékkel festik.

: n, =
C savozas: a kromoszomakat savval vagy bazissal = '! RS i
kezelik, majd Giemsa festékkel festik. ¥

% o

Ezek a savozasi eljararasok sotét és vilagos savokat
tesznek lathat6va a kromoszoéman. 6-banded Staining

Minden kromoszomanak egyedi mintazata van és ez
lehetOvé teszi az egyes kromoszoémak azonositasat
illetve a kromoszoma rendellenességek kimutasat.



Minden egyes kromoszdéma egyedi
savozottsdgot mutat.
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Tajékozodas a kromoszomakon - Idiogram

« Rovid kar: p (petite) kicsi
« Hoszzt kar q (queue) sor
e P:1nagyrégio: 12p1

e 12pi1:-12pil

. 12p12
- 12p13: - 12p13.1
f -12p13.2
- 12p13.3: - 12p13.31
- 12p13.32
- 12p13.33
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A FISH médszer alapelve
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Single-copy FISH




Multicolor FISH

A 1. Aramldsi citométer segitségével elkiilonitik a 24
kiilonboz6 emberi  kromoszémat. Az egyes

) C _ _ ‘ ‘ kromoszomakrol — degenerdlt primerekkel végzett

1 T T 1 1 PCR segitségével olyan probdkat hoznak létre,

Yy W , |/ amelyek kizardlag az adott kromoszoma kilonbéz6,

a teljes kromoszomat lefedd szakaszaihoz képesek

/ hibridizalni.
v , ,  3.A jelolt probakat osszekeverik egymassal és a
! pp— ? repeptitiv sz‘ekve’nculalfban gazdag Jeloletler?ICotl
DNS-sel  (ismétlédé  DNS  szekvencidkhoz
" hibridizalo probak kiszlrése
2. A kromoszéma specifikus prébakat olyan P )
fluorokrémok kombinaciojaval jelolik, amelyek
lehetéve teszik, hogy minden egyes kromoszoma
kiilonbozé hulldmhosszu

4. A jelolt probdkat metafazisos kromoszoma
preparatumhoz hibridizaljak majd a

fénnyel fluoreszkdlion 1 %Q w4 ‘..\ fluorszcenciat interferométerrel dezektaljak.




Spektrdlis Kariotipizalas

S TESP 7

24 color chromosome paints

l

Spectracube connected to
epifluorescence microscope

Display colors in metaphase Classification colors in the karyogram
B. Spectral karyotyping



Spektralis kariotipizalas
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A kromoszomak elrendezodése az

Zzisos magban
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A kromoszoma dtrendezdédések tipusai

Deficiencia vagy delécido: kromoszoma darab
kiesése.

Duplikacio: kromoszoma régiéo megkétszerezédése
(tandem vagy inverz)

Inverzio: kromoszoma szakasz 180 fokos
atfordulasa az adott kromoszoman beltil.

Transzlokacio: nem homolog kromoszomak kozott
kromoszoma részletek cseréje.

Reciprok transzlokacio: kdlcsonds kicserélédés.



Deleciok

Termindlis delécio
del(5g3)

papsept [ [ atazes |

|

|

Intersticiais delécié |
del(5p2p3)




Delécidk citoldgiai képe

(a) Meiotic chromosomes

Hemizigota 16kuszok

X

“u\umn“m \1

A delécios és vad kromoszoma parosodasakor a vad kromoszéoma
egy része nem tud parosodni, ezt a kitiremkedést delécios
huroknak nevezzuk.



Cri du chat - macskasirds szindréoma (5p-)

Cri du chat syndrome

15.3
15.2
15.1 15.1
p 1 14 1 14
13 13
12 12
11 11
3 11.1 11.1
11.2 11.2
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13 13
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14 14
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q — 21— — 21—
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2 3 2 a3
31 31
32 32
3 33 3 33
34 34 ’
i 35 35
Normal 5 Deleted 5

+ Deletion

Az ember esetében a genom
kiegyensulyozatlansag miatt a
legkisebb deléciok is komoly
abnormalitast okoznak.

A macskasiras szindroma
estében az 5. kromoszoma
rovid (p) karjanak vége
hianyzik, és ez
mikroencefaliaval, holdszeri
arccal és szellemi
elmaradottsaggal jar




Deleted
4= region

Cri-du-chat Chromosome 5 pair



az elasztin génjét
érinto mikrodelécio

e Jellegzetes manoszert arc

e Sziv €s érrendszeri problémak

* Hiperkalcémia

* Alacsony szuletési suly

e Lassu sulygyarapodas

e Tulzoan baratsagos személyiség
o Késleltetett fejlédés

» Tanulasi nehézségek

» Figyelem- és koncentraciohiany

medgen.genefics utah.edu



Williams szindroma kimutatasa FISH-sel

Note: the “conlrol probe" helps identily
the #7 chromosomes. _

" Control probe only
¥

4
- N
N ¥~ Control probe

Elastin gene

Positive Williams Syndrome FISH assay
{(Chremasome 7)
The alastin gene is found on only ona chromaosema.
The othar copy carias an alastin gene delefion.

# <€~ Control probe
-
¥~ Elastin gene

-« 4= Elastin gene
« a4~ Control probe

Negative Williams Syndrome FISH assay
(Chremaosome 7)

Tha alastin gene is found on both chromosomas.

This individual does not have Williams Syndroma.




Rdkos sejtek gyakran mutatnak delécids
kromoszoma rendellenességeket

Neuroblastoma Melanoma Lung, small cell Wilms Testicular
q = carcinoma tumors
p31| | M [
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Kromoszdéma delécidk jellemzdi

Citoldgiailag a heterozigotdakban latszik a delécids hurok.

A homozigéta delécid letdlis, gyakran a heterozigétdk sem
élnek tdl a genom kiegyensulyozatlansaga miatt.

A delécid kozelében, Edrosodési, nehézségek miatt csokkent
az atkeresztezodesek gyakorisaga.

(crossing over szuppresszor)
Nem tud revertadlni és nem lehet revertdltatni.

Heterozigéta dllapotban a delécig teriilefére esé gének
pszeudodominanciaja (a recessziv fenotipusok dominansan
Jelennek meg) figyelhetd meg.



Duplikaciok

dup(5p2p3) 1
p3 p2 p3 p2




Duplikdaciok

(a) Tandem
B C B_C C B
Ao c o as oo @5
A B C D A B C D A (Jo
B~
(b) Reverse CHC
B Bll||B
A B C@R A D
A B C D A () D
BT C

Duplikacios diploid heterozigota harom kopiat hordoz az adott
kromoszoma régiobol. Parosodaskor duplikacios csavart lathatunk.



Homozigéta duplikalt kromoszémdk elcsdszott
pdarosoddsakor triplikacios kromoszéma johet létre

Left duplicate
in one homolog

Duplication pairs with right
homozygote duplicate in other Crossover o Triplication
O‘,."::""'
@ i/
¢/

___—_\g
Standard

B C
A B C D . .
egyenldtlen crossing-over
A B C D — génamplifikdcio
B C




Duplikdcié fenotipusos megjelenése

Bar _s Double Bar
| A
I b 4 )
LI X ) —_— — 0 08 8 & m— — — —
a
{ ) B — X —_— — O and
’«—', b B — —
Bar ==
Normal

!

Heterozygous double-Bar/normal

{b)

Average number of facets = 68 Average number of facets = 45

A Drosophila dominans Bar (B) szemalak mutaciojat duplikacio
okozza. Elcsuszott parosodasbol keletkezo triplikacios
kromoszoma még erosebb fenotipust mutat.



A duplikdciok lehetéséget adnak a mutdcids
vdltozdsoknak és a funkciok divergadldsdnak

Gene loci ¢ € Gy Ay 3 B4 Fa a—
| v ' to '
Subunits & € Gy Ay S B3 o
:r _ l.__ | R - = - N
Hemoglobi VM e =TT
emaogiobins & €2 Eo Yo Qo € o Y2 ) 52 Qo Bz
Embryo Fetus Adult

Az emberi hemoglobin gén duplikdciés vdltozdsok eredménye.
Kiilonbozé életkorokban kiilénbozé alegységek alakitjak ki a miikodd
hemoglobin molekulat.



Kromoszdéma duplikdciok jellemzéi

Relative ritkak, valtozatos parosodasi alakzatot
mutatnak a meidzisban.

Fenotipusuk csakis genom kiegyensulyozatlansag
kovetkezmeénye lehet, kivéve ha a téréspont fontos
gént érint.

Revertalhatnak.

Evolacios szerepuk fontos (nyersanyagot
szolgaltatnak).

Masodlagos kromoszoma mutaciokat okozhatnak
(triplikacio).



Inverziok

Pericentrikus inverzio Paracentrikus inverzio

p3 p2pl ql q2

q I P

iﬁv(4p3p4)

! inv(4p3ql) 1
o e aa

!




Tnverziok

ABCDE ABCDE
0 0
—— #
A [‘C/B‘ E AD C B E
paracentrikus pericentrikus

A delécioval és duplikacioval ellentétben nem torténik
mennyiségi valtozas a genetikai anyagban.

Heterozigotak meidzisakor vagy az oriaskromoszomak
parosodasakor inverzios hurkot lathatunk.

Gyakran életképesek és nem mutatnak fenotipust, kivéve ha a
toréspont génben van.

Homozigota inverzioban a meiozis normalis, de a genetikai
terkép forditott génsorrendet mutat.

Heterozigota inverziok esetében a kromoszoma meiotikus
viselkedése attol figg, hogy az inverzio para-, avagy
pericentrikus-e.



TInverzids hurok

inverzios hurok Drosophila
oriaskromoszoman:
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Meiozis |

Meiozis Il

Atkeresztezddés paracentrikus inverziéban

B C D E

Paracentric
) inversion heterozygole

Pairing

Crossover

in loop

fv> o o ® >

S ,;;]‘

A

Acentric
fragment
{lost)

C ™ N

B .E

Dicentric bridge
breaks randomly

D C B B

Normal product

Deletion product

Deletion product ¢

Inversion product @

‘
|
\J

2
A

)
L

A

D

Az atkeresztez6désben
résztvevo kromatidak
centroméraiknal
osszekapcsolodnak.
Dicentrikus hid és acentrikus
fragment keletkezik.

A dicentrikus hid barhol
elszakadhat, duplikacios-
deléciés kromatidakat
eredményezve. Ezekbol nem
képzodik életképes ivarseijt,
vagy ha mégis, a zigota a
fejlodés korai szakaszaban
elpusztul.



Atkeresztezddés pericentrikus inverziéban

A B C D
= S e 2 e L Pericentric
R R e —__ D inversion
A C B heterozygote
Pairing
YV Crossover in loop

« Atkeresztezé6dés utan a

A D V 4 V4 /4 V 4
. kromoszoma szétvalas
Segregation L. ..
normalis, de az érintett
End of Meiosis | End of Meiosis Il kromatidok kiilonboz6
AL B-€ D . 5 5
8 6 D @ e Normal product kron]o§z.o’ma’1 resz?k_rfe nezve
S ge—— L b o duplikaciét és deléciot
B C A —— S, —__ Duplication of A ;s oz p
N SN, yaletion o4 D hordoznak és életkeptelen
=—p B € D icati ia6ta
_ s e DUPlication of D zigotat adnak.

Deletion of A

T DB : c A . « Csak az atkeresztezodében
&= Inversion product részt nem vevé kromoszomak
adnak életképes utéodokat.



Inverziok kovetkezménye

Az inverziok kétféleképpen is csokkentik a rekombinacios
gyakorisagot.

1., Eltavolitjak a rekombinans kromoszomakat, mert a
delécios, duplikacios termeékek életképtelenek. (Ez

csokkent fertilitast okoz)

2., Az inverzios hurok kozelében a homoldgok parosodasa
mechanikailag nehézkes.

Az un. balanszer kromoszémak inverzidkat hordoznak, ezért
rekombinacios szuppresszorként mikodnek.



Transzlokaciok

A B
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Reciprok transzlokacio Robertsoni transzlokacio
t(3;6)(q2;92) rob(2q;7q)
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Reciprok transzlokacidk

kicserélodo darabok

N1 1 1 N2
T1 T2
O - _

Két nem-homolég kromoszéma kozott kolcsonosen cserélddnek
Ki darabok.

Uj kapcsoltsagi viszonyokat alakit ki és drasztikusan
megvaltoztathatja a kar aranyokat — pozicios hatas.



Transzlokacids heterozigéta meiodzisa

Transzlokalodo darabok

N1 1 N2 1
T1 T2



Transzlokacids heterozigéta meiodzisa

Transzlokalodo darabok

N1 l N2 l
T1 T2
O E— _

Parosodas meiodzis 1 metafazisban

T18||! N2
b —

N1 T2



Transzlokacids heterozigéta meiodzisa

Transzlokal6dé darabok szétvalas meiozis1 anafazisban

N1 1 N2 1 T1 N2
0 —— e —" e—
T1 T2

O_ _

Parosodas meiozis1 metafazisban T1 ‘ | | ! N2

- ‘ | _ / 8 m
8 |L= N1 T2
N1 T2

Adjacent 1
(szomszédos 1)

N1 T2

50% kiegyensulyozatlan




Transzlokacids heterozigéta meiodzisa

Transzlokalodo darabok

N1 l N2 l
T1 T2
O E— _

Parosodas meiodzis1 metafazisban

-[|L-
g —_—

N1 T2

RITKA (nondiszjunkcio)

szétvalas meiozis1 anafazisban

e

/ T1
\Nl T2 /

Adjacent 2
(szomszédos 2)



Transzlokacids heterozigéta meiodzisa

Transzlokal6dé darabok szétvalas meiozis1 anafazisban

N1 l N2 l T1 T2

0 e J— 8

T1 T2
O | _
Parosodas meiozis1 metafazisban T1 ‘ | | ! N2
8 N1 T2
N2

N

N1 T2 N1

i

Alternate
(valtozo)

50% kiegyensulyozott




Szemisterilitas

* Mivel a kétféle szegregacios lehetoség egyenld, ez 50%-0s
sterilitast, un. szemisterilitast eredményez. Ez jol lathaté a pollen
estében.



Reciprok transzlokacié azonositasa FISH
technikaval

normalis abnormalis (transzlokacio)




A transzlokacié a kromoszéma szam megvaltozasahoz
vezethet

\V

%
’ Translocation

Két kiegyensulyozott
meiodzis termék talalkozasa
50% x 50% = 0.25%

Fazio

¥

N

Hasadas



Az ember (46), csimpanz, gorilla, és orangutan (48)
kromoszomai hasonléak
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A kromoszomaszambeli eltérés a 2. kr. centralis fuzidjaval jott étre.



Transzlokaciok tulajdonsagai

Pontosan 50% fertilitas csOkkenés a kiegyensulyozatlan
meiozistermékek miatt,

+ alaku parosodasi alakzat meiozisban,
Kulonbozb kromoszéman lévd gének kozott kapcsoltsag jelenik meg,

A toréspontba es6 gének inaktivalodhatnak, aktivalodhatnak,
variegalhatnak.

Fontos evolucios tényezd (Uj kromoszomak keletkezeése,
kromoszomaszam valtozas, duplikaciok, deléciok megjelenése)



Szambeli kromoszdoma rendellenessegek

diploid (2n) Minden kromoszoma két homolog példanyban.
Pl.: soksejtl1 eukariotak testi sejtjei — anyai €s apai kromoszomak.

haploid (n) Egyszeres kromoszoma készlet. Pl.: soksejtu eukariotak
ivarsejtjei €s a haploid élélények (pl. gombak) testi sejtjei.

poliploid Tobbsz6rdos kromoszomakészlet. Pl: 3x triploid, 6x
hexaploid: termesztett buza, stb.

monoploid (x) Alap kromoszomaszam. Poliploidoknal az alap és
haploid kromoszomaszam kulénbo6zd!

euploid Egész kromoszomakészlet. Az alap kromoszomaszam egész
szamu tobbszordsét hordozo genom (pl: haploid, diploid, poliploid).

aneuploid Nem egész kromoszomakeészlet. A kromoszomaszam x-
nek nem egész szamu tébbszorose.



A fogalmak osszefuggései

A termesztett buza a vadbuza genomjanak 3-szorozodasaval jott
létre. Ezért minden kromoszomaja 6 példanyban van jelen.

A buza ezért poliploid, pontosabban hexaploid, (egyben euploid).

A vadbuza kromoszoémaszama: 2n =14

A vadbuza haploid kromoszémaszama n = 7 = x az alap kr. szam.

A termesztett buza kromoszémaszama 2n = 42 = 6x

A termesztett buza ivarsejtjeiben lév6 haploid kr. szam n = 21 = 3x
n# X



Szambeli kromoszdéma rendellenességek

Origin of triploidy
Oocyte  Spermatozoon QOocyte SEermtmzﬂmn
abnormal normal normal normal
46, XX 23 X 46, XY
23 Y
TN

69, XXX
Matern,

()

1. Trisomy

2. Monosomy

. N
—c /Mcimis\

Normal segregatmn
2 /- H\\ H N/
|' | I

U )

\/\

C. Origin of trisomy and monosomy

Ut
[ veoss\

Nondisjunction

D (D

'-._\.-_ _-./_.-




Human monoszdomia: Turner szindroma (XO)

Short stature

Characteristic
Low hairline facial features
Fold of skin
/ Constriction
Shield-shaped : St soita

thorax - Poor breast
Widely spaced /T: development
nipples

Elbow
Shortened deformity
metacarpal IV W
Small Jﬁf \ * YA '\\ Rudimentary
finger nails —— : ) ovaries

Gonadal streak
(underdeveloped
gonadal

_ structures)
Brown spots (nevi) —

No menstruation

-'Il { ‘l I.\\
G/ Y

45,X0: alacsony noves, ovarium nélkiili né (nincs menstruacio),
cardio-vascularis defektusok, gyakorisag 1/5000



Human triszomia: Klinefelter szindroma (XXY)

Tall stature P
g Frontal baldness

Slightly feminized absent

physique
Mildly impaired 1Q Poor beard growth

Tendency to lose
chest hairs | 1 Breast development

Osteoporosis

Female-type 3%
pubic hair 4 Testicular atrophy
pattern

A Klinefelter szindréma
1/1000 gyakorisdgl
fidsziiletés. Nydldnk,
szellemileg elmaradott, steril
férfiak.

Ellenkezéje az XYY genotipusu
.szuperférfi” szintén 1/1000
gyakorisdggal fordul elg,
normdlis megjelenési férfit
eredményez.

Meidzisuk X-Y tipusd, nem
képeznek YY vagy XY
gamétdkat.



21-es kromoszoma triszémidja: Down-kor

Growth failure | ‘Broad flat face
Mental retardation AT _JSlanting eyes
___f¥ % __— |Epicanthic eyefold
Flatback of head —  F g & 4 Short nose
4 o '

Abnormal ears g\ & r _ Short and
Many “loops” — — broad hands
on finger tips 'Small and
Palm crease ~ arched palate

. ol Big, wrinkled
Special skin ~ tongue
ridge patterns Dental anomalies

Unilateral or bilateral

absence of one rib ,
Congenital heart

Intestinal blockage disease

%

Umbilical hernia / Enlarged colon

Abnormal pelvis , ,
, Big toes widely

| l|
\. |
Diminished muscle tone | K‘ ( Y / spaced
\

Az élve sziiletések
0,15%-a (1/666),
gyakor'lsaga az anya
koratdl fiigg.

Szellemileg
visszamamdo‘r‘r
(IQ=20-50), széles
lapos arc, tdvoldllé
szemek, alacsony novés,
hagy, redézott nyelv.

A no lehet fertilis és
fele-fele ardnyban
sziilhet normdlis és
triszémids utodokat.

A férfiak nem
reproduktivak.

Atlagosan 17 évig élnek.



Az anya életkora és a Down-kér gyakorisdga

1/46

1/100

1/290
1/2300 1/1600 1/1200 1/880

Incidence of Down syndrome per number of births

0 20 25 30 35 40 45

Age of mother (years)



A magzati kromoszéma rendellenességek
amniocentézissel kordan kimutathatok

Amniotic cavity

Fetal cells
Placenta

Uterine
wall

Biochemical Chromosomal Biochemical
analysis analysis anaIyS|s

3 KV’

] A ){\\/\\\1\*

o

) ——— gt — @

Fetal cells Fetal cell culture

Unnumbered figure pg 118b Principles of Genetics, 4/e
© 2006 John Wiley & Sons

Unnumbered figure pg 118a Principles of Genetics, 4/e



Kromoszdéma rendellenességek jelolése™

46, XX Normal female karyvotype with 46 chromosomes {two X chromosomes)

46, XY Normal male karyotype with 46 chromosomes [an X and a ¥ chromo-
some)

47, XXY Karyooype with 47 chromosomes (two X chromoesomes, a Y chromosome)

A7, XY, +21 Karyorype with 47 chromosomes (X and ¥ chromosomes): an additional
chromoscme 21 {trisomy 21}

13p Short arm of chromosome 13

13qg Long arm of chromosome 13

13q14 Region 1, band 4 of the long arm of chromosome 13

13q14.2 Subband 2 of 1314

2q Shortening of the long arm of chromosome 2

del{2} Deletion in chromosome 2

del{Z}{g21-qter) Deletion in chremesome 2 of region 2. band 1 (2g21) of the long arm to
the end (telomere} of the lang arm {qter)

invi4) Inversion in chromosome 4

invid){pllqg21;] Inversion in chromosome 4, 4p1l to 4q21 (pericentric inversion}

dupi1] Duplication in chromosome 1

invdup{1)} Inverted duplication in chromosome 1

inv dup{2)p23—-p24] Inverted duplication of the bands p23 to p24 in chromosome 2}

ri13) Ring-shaped chromosome 13 {deletion implied]

1{Xq) Isochromosome for the long arm of an X chromosome

dic{Y] Dicentric Y chromosome

idic{X) Isadicentric X

t(2:5) Reciprocal translocation between a chromosome 2 and a chromosome S

t{2q—:5q+) Reciprocal translocation between a chromosome 2 and a chromosome 5;
the long arm of 2 has been shortened and that of 5 has become longer

t{2:5)q21:q31) Reciprocal translocation with the breakpoints in 21 of chromosome 2
and 31 of chromosome 5

der{2)} A (“derivative”) chromosome derived from chromosome 2

tf13q14q]) Translocation of the centric fusion type, of the long arms of a chromo-

some 13 and a chromosome 14. It results in a single chromosome

ins(5) [nsertion into chromosome 5

ins{5;2)pl4;q22:q32) The segment q22 to q32 of a chromosome 2 has been inserted into.region
p14 of a chromosome 5

fra(i{X3(q27.3) X chromosame with a fragile site ar position q27.3

* International System for Human Cytogenetic Nomenclature, 1995



Monoploidok (egyben haploidok)

A természetben ritkak. A him méhek, darazsak, hangyak monoploidok —

parthenogenezissel jonnek létre. Nincs meidzisuk, ivarsejtjeik mitdzissal
keletkeznek.

Ha meidzis torténik annak valoszinlisége, hogy az 6sszes kromoszéma
azonos polushoz vandoroljon n kromoszéma esetén = (1/2)"-L.

Nagy szerepuk van a modern nemesitésben.
Pollenkultura=»embrioid=»monoploid novény.

Colchicine

hormonkezelés

Diploid Meiotic product Haploid embryoids Haploid Monoploid
plant cells plated grow plantlet plant



A kolhicin biologiai hatasa

Two monoploid
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A kolhicin az 6szi kikericsbdl kivont alkaloida, amely az osztodasi
orsot bénitja, ezért segitségeével a sejtekben a kromoszomaszam
megkeétszerezhetd. A steril monoploidon igy termékeny diploid
virag képezhetd, mely minden génjére homozigota.



A kolhicin felhasznalasa

mutagene

:
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e =)
Sensitive Somatic cells Growth of Resistant Resistant
monoploid plated on a resistant monoploid diploid
plant selective medium plantlet plant plant
(e.g., with herbicide) (sterile) (fertile)

Kolhicin kezeléssel a steril monoploid novény hajtascsucsan fertilis
diploid mozaikfolt képezhet6.



Poliploidok

Autopoliploidok, amelyek ugyanazon faj tobbszoros
kromoszoma szerelvéenyet hordozzak.

Az allopoliploidok kozelrokon fajok kromoszéma
szerelvényeinek 0sszeadodasabol kepzddnek.

Mivel a kozelrokon fajok kromoszémai nem teljesen azonosak,
ez esetben homeolog kromoszomakrol beszelunk.

A viragos novenyek 1/3-a poliploid eredet, allatoknal a
poliploidia joval ritkabb.



Triploidok (autopoliploidok)
A
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Tetraploid (4 x) és diploid (2x) keresztezésébdl jonnek létre. Meidzisuk zavart,
ezeért sterilek. Eletképes gaméta keletkezésének a valoszinlisége x kr. alapszam
esetén: (1/2)%7. Annak valdszinlisége, hogy két ilyen gaméta talalkozzon és
magot képezzen: (1/2)*7 x (1/2)*7 ami igen csekély. A triploidokat ezért

tobbnyire vegetativan szaporitjak.

pl. magnélkiili banan, szolo, dinnye, osztriga.



Autotetraploidok

Tobbnyire a genom spontan megduplazodasai, melyek
eredmeényeként nagyobb tomegl termékeny egyedeket kapunk.
Autotetraploidok kolhicin kezeléssel is elGallithatok.

2n

di-, tetra- és oktoploidok sztbma méretei.

A genom tobbszoroz6dese megnoveli a sejtméretet, ezen

keresztll az egész novény (és termése) is nagyobb lesz.
Tetraploid a termesztett burgonya, kave, féldimogyoro, gyapot,
oktoploid a szamoca.



Allopoliploidok (amphidiploidok)

Game@
/
‘||', n= 9

\

Raphanus

(kaposzta)
2n=18
Parents X

Sterile F, hybrid
n+n=9+9
(2n) = (18)

(retek)  Brassica
2n=18

Fertile amphidiploid
2n+2n=18 + 18
(4n) = (36)

Az els6t G. Karpecsenko képezte 1928-ban a kaposzta n,;=9 és a retek
n,=9 keresztezesébdl. Az uj faj neve: Raphanobrassica n; =18.



Homolég «——— homeolog

Kozel rokon fajok esetén azokat a kromoszémakat amelyek
egymas homoldg megfelelbi lennének, de a koztuk Iévd evolucios
tavolsag mar akkora kulonbségeket (kisebb-nagyobb
atrendezddéseket) okozott, hogy meiotikus parosodasuk nem
megfeleld,
homeolog kromoszomaknak nevezzuk.

Pl. a retek és kaposzta kromoszémai a Raphanobrassica-ban.
Az allopoliploid élélények uj faj képzddeéseét jelentik egyetlen

lepesben, mert egyik szulovel sem kepesek termékeny utod
képzésére, de onmagukkal fertilisek.



