Alapveto genetikai fogalmak
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Gén: az 0roklédés egysége, amely meghatarozott helyet L

(16kusz) foglal el a genomban (cisztron, ORF) ancec (D

Genotipus: egy ¢l6lény génkészlete

Fenotipus: a szervezet megfigyelhet6 tulajdonsagai AA Al AC

Allélok: egy gén alternativ valtozatai; a genetikai  Genotipus
feladatokban a recessziv allé¢lok alatt altalaban funkcio

vesztéses mutaciokat, a dominans allélok alatt funkcio

nyeréses mutaciokat értiink.
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Multiplex allélia; Egy génlokusznak ketténél tobb allélija Fenotipus S8 S8 ot

ismeretes (allélsorok)

Vad allél: egy adott génnek a természetben leggyakrabban
eléforduld valtozata

Letalis allél: egy létfontossagt gén olyan valtozata, amely
¢letképtelenséget vagy ivarérett kor eldtti elhaldlozast okoz

Homozigéta: diploid vagy poliploid egyed, egy vagy tobb lokuszon

azonos allélokat hordoz — tiszta vonalban fenntarthato Hemizigota

Heterozigéta: diploid vagy poliploid egyed, egy vagy tobb lokuszon =
kiilonbo6z6 allélokat hordoz
Hemizigéta: Egy diploid sejtben vagy egyedben a gén csak 1 példanyban

van jelen pl. X kromoszéman kodolt gének férfiakban Homozigdta

Back cross: az utdd keresztezése valamelyik sziili genotipust egyeddel -
Test cross: domindns fenotipust, és recessziv homozigéta egyedek
keresztezése, segitségével megallapithatd hogy homo- vagy heterozigota
a dominans fenotipusu

Génkolesonhatds: A legtobb tulajdonsag kialakitdsaban tobb gén is
szerepet jatszhat. Kétszeres heterozigotak keresztezésekor a kolcsonhatas
tipusatol fliggéen a fenotipusok hasadasi ardnya eltér a Mendeli
9:3:3:1-t6l.

Dominancia: A gén kiilonb6z6 alléljainak fenotipust kialakitd hatasa eltéro.

Recessziv gén: az az allél, ami csak homozigdta formaban nyilvanul meg, heterozigdtdban a
dominans elfedi.

Intermedier 6roklédés: egy gén két kiilonbozd alléljanak hatasa egyarant érvényre jut a
fenotipus kialakitasaban (ettdl eltolodik, inkomplett dominancia).

Kodominancia esetén mindkét allélpar hatasa megnyilvanul.

Ivarhoz kapcsolt 6roklodés:

Alloszéma: ivari kromoszoma - Az ivar meghatarozasaért felelds kromoszémak. A
heterogamétds nemben egy nem-homolog kromoszémapar

Autoszomak: nem ivari kromoszoma, mindkét nemben azonos szamban fordul el
Heterogamétis ivar: Kétféle ivari kromoszémaval rendelkezd egyed, mely az ivari
kromoszémak szempontjabol kétféle (pl. X és Y) gamétat termel

Homogamétds ivar: Csak egyféle ivari kromoszomat hordozo6 egyed, mely azonos ivarsejteket
termel. Em16soknél a ndivaru egyedek (XX) homogamétasak

Ivari kromoszémahoz kotétt: az ivari kromoszoman 1€vo géneket jelenti
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Ivarra korlatozott: a gén csak az egyik nemben nyilvanul meg

Criss-cross szabaly: A férfiak az X kromoszomat az anyjuktol kapjak és a lanyuknak 6rokitik,
tehat az X kromoszoma generaciorol generaciora mas nemi egyedbe jut (kereszt 6roklés).
Reciprok keresztezés: nemek felcserélésével ismételjiik a keresztezést

X-hez kotott recessziv oroklodés
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Anyai hatas: A tiisz6ben fejlédd petesejtbe a dajkasejtekbdl nukleinsav, fehérje és
organellum juthat be, melyek a megtermékenyiilést kdvetden az embriogenezis korai
stddiumaban a fejlodés meghatarozoi. pl. csigahdz forgasirdnydnak meghatarozasaban
szerepet jatszo “d” gén oroklédése.
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Citoplazmas (extranuklearis) oroklés: A sejtmagon kiviili, organellum DNS-el kapcsolatos
jellegek orokldédése. A citoplazma organellumok altaldban csak az anya (petesejt) Utjan



adodnak at az utddokba, ezért az utdodok a citoplazmaban kodolt tulajdonsdgokra anyai
genotipusuak és fenotipusuak lesznek. pl. mitokondriélis gének 6rokldédése
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Jelolések

Sziildi generaciod (P - parentes), elsé utédgeneracio (F1), masodik utdédgeneracio (F2)

Gének jelolése: az ABC ugyanazon betliinek valtozatai.(Egy gént mindig ugyan azzal a
betlivel jeloliink, csak a kiillonb6zo alléloknak megfelelden mas a méret vagy a kitevd.)

Allélok jelolése:

vad tipus: a”, ezzel egyenértéki: +
recessziv-domindns: A —a

a funkcio vesztéses allélokat - vagy a jelolik
intermedier, kodominans, allélsorok: A*, A%, A*

Fajonként eltérd jelolésrendszert talalunk (vad/funkcidvesztéses mutans allélok altalanos
jelolése)

Baktérium: leu"/lew, amp’/amp”

C. elegans: atg-11/atg-11(tm1789)

Drosophila: vestigial (+/vg)

Ember: Shh'/Shiv

Fiiggetlen (kiilonb6zé kromoszomédkon 1év0) heterozigdta gének jeldlése (perjel,
pontosvesszd): a’/a ;b"/b

Kapcsolt (azonos kromoszoman 1év0) heterozigdta gének (perjel, vesszd): a”,b"/a , b
Genotipusok felirasa

Dominans-recessziv oroklésmenet esetén

Homozigdtak genotipusa: AA, aa

Heterozigota genotipusa:Aa

Két gén két alléles rendszer: A —a és B — b betiiket hasznalva:
Homozigotak genotipusa: AABB, AAbb, aaBB, aabb
Kétszeres heterozigdta genotipusa:AaBb

Intermedier oroklésmenet esetén



Homozigdtak genotipusa: AFAF, APAP
Heterozigota genotipusa: A*A”
Két gén esetén a kétszeres heterozigota: A*APBPB*

Kapcsoltsag: azonos kromoszéman 6rokl6dd gének a gamétakban egylitt maradnak, hacsak

nem torténik rekombinacio

jelolése:

] b * v g +
b vg

Egyéb jelolések allélokra:

% = hémérséklet szenzitiv (leuAd”)

.n = amber mutécio — korai STOP kodon UAG (leud,,,)

. = umber (opal) mutaci6 - korai STOP kodon UAA (leud,,,)
oc = ochre mutici6 - korai STOP kodon UGA (leud,,)

R = resistant (Rif*)

Modosulasok:

A = delécids mutans (AleuA)

-, . = transzlacios 10zi6 (leud-lacZ, leuA:lacZ)

:: = inszercio (leud::Tnl0)

Csaladfa elemzés

Emberek esetében nem végezhetiink irdnyitott keresztezéseket az egyes gének oroklodésének
vizsgalatara. Ezért tobb generaciora visszamendleg csaladfan szoktuk abrazolni az adott
tulajdonsag megjelenését az egyes generaciokban. A generacidkat soronként tiintetjiik fel, a
rokonsagi kapcsolatokat vonalakkal jelezziik.
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Punett-tabla

Meghatarozhatjuk a keresztezésbol szarmazo utédok genotipusanak varhato eloszlasat.




A vart aranyoktol valo eltérés informativ az 6roklédésre nézve.

Monohibrid (egygénes) keresztezés

Az els6 sorba az egyik sziil6 gamétainak genotipusat irjuk fel, az els6 oszlopba a masik sziild
gamétainak genotipusadt. Minden génnek pontosan 1 allélja juthat a gamétdkba. Egy
monohibrid keresztezés esetén egy heterozigota Aa genotipusu sziilé gamétainak 50% A, 50%
a genotipusu lesz. A Punnet tabla tobbi négyzetébe az adott gamétakbol 1étrejévo utdodok
genotipusa kertil.

Egyik szul6 gamétai
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Utodok varhato genotipusa

Dihibrid (kétgénes) keresztezés

Tobb génes rendszerben nem kapcsolt gének esetén az 0Osszes allélkombinacidra
keletkezhetnek gamétak. Két gén esetén ez 4 féle gamétat jelent. Pl.: AaBb genotipust
heterozigdta sziilonek: 25% AB, 25% Ab, 25%aB, 25% ab, ha a gének nem kapcsoltak Ezek
kombinaci6jabdl 9:3:3:1 aranyban varhato a 4 féle fenotipusos kategoria dominans-recessziv
oroklddés esetén. Intermedier 6roklodés esetén a fenotipus kategéridk szama megegyezik a
genotipuséval. Génkolcsonhatas esetén a fenotipus kategoridk szama csokken.
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Feladatmegoldas menete

Genotipusok ¢és fenotipusok pontos megadasa P, F1 és F2 esetén is— jelolések kovetkezetes
hasznalataval!

Hatdrozza meg a feladatban megadott gének szamat, allélok szamat, allélok dominancia
viszonyait.

Vizsgalja meg, hogy az 6roklodés nemhez kotott vagy letalis gének szerepelnek-e benne?
Tobb gén esetén génkolcsonhatas vagy kapcsoltsag van-e?

Hasznaljon Punett-tablat vagy csaladfat allitasai alatamasztasara!

Feladatgy(ijtemények:

William D. Standfield: Genetika - Elmélet és gyakorlat
Paradi Elemér, Orosz Laszl6: Genetikai példamegoldo

Feladatok

1. A szarvasmarha fekete (A) szine domindns a zsemleszin (a) folott. Hogyan lehetne
eldonteni, hogy egy fekete szarvasmarha homozigéta vagy heterozigota?



Ez a feladat egy klasszikus test-cross, recessziv homozigota egyedet valasztunk a genotipus
feltarasara.

Ha a fekete szarvasmarha homozigéta (AA) az 6sszes utodd heterozigota fekete lesz:

P: AAx aa
A A
a Aa Aa
a Aa Aa

Ha a fekete szarvasmarha heterozigota (Aa) az utodok kozott 1:1 aranyban talalunk

P: Aaxaa
A a
a Aa aa
a Aa aa

2. Tegyiik fel, hogy szeretnénk egy gyonyorti "kék" hazityukfajtat kitenyészteni.
Viasarolunk tehat egy "kék" tyukot és egy "kék" kakast, de utdédainak sajnos csak a fele
kék szinli, a tobbi vagy fekete vagy piszkosfehér. Amikor az utobbi két fenotipust
egyedet egymassal keresztezziik, valamennyi utod "kék" lesz. Ertelmezd az adatokat !
frd fel az 6roklésmenetet!

3. Kanaritenyésztok két fenotipust €szleltek egy kanaricsoportban: bobitas ¢€s tarfeju
egyedeket. A tarfejlicket egymas kozott keresztezve a kandrik mindig tarfejliek lettek.
Tarfejii €s bobitds kanari keresztezésébdl 1:1 aranyban kaptak tar- €és bobitasfejii
egyedeket. Két bobitas kanari keresztezésébdl szdrmazd utddok 2 / 3 része bobitas, 1/
3 része tarfejli lett.

a.) Milyen volt a keresztezésben felhasznalt egyedek genotipusa?
b.) Mi a magyarazata a hasadasi aranyoknak?

4. Egy fivér és egy ndvér egyarant szintévesztok.
a.) Sziilethet-e normal 1atast fiutestvériik ?



b.) Sziilethet-e normal latasu lednytestvériik ?
c.) Lehet-e egyik sziiljiik normal 14tast, a masik pedig szintévesztd ?

Egyes emlds allatok (nyul, tengeri malac, egér) bundaszinét egy allélsor szabalyozza
(egy gén tobb allélformdja). Az allélsorban a dominancia viszonyokat a szimbolumok
kozott  leirt  jel  mutatja:  C">C®>C". A C'fekete, a C™ chinchilla és
a C" himal4ja fenotipust eredményez.

A C* C" x C" C" keresztezésbdl milyen ardanyban varhaté himaldja fenotipusi utod?

A kozismert ABO és Rh vércsoport antigének mellett még szamos egyéb vércsoport
antigén ismeretes. Ilyen példaul az MN vércsoportrendszer (M, N és MN vércsoportok
—kodominans 6roklédés). Két férfi egy apasagi kérdésben pereskedik. A birosag téged
kért fel, hogy arendelkezésre allo informacidk alapjan mondj szakértdi véleményt
arrol, hogy a harom gyereknek (Doncike, Lajoska és Bozsike) a férj, vagy a feleség
szeretdje—e az apja.

ABO |MN Rh
Férj: 0 M E
Szeretd: AB MN -
Feleséq: A N +
| ajoska: 0 MN +
Déncike: A N +
Bozsike: A MN -
7. Piros szinli, szeldelt csészelevelii valamint fehér szinli, ép csészelevelii szamocat

9.

kereszteziink. Mind ket sajatossag 6roklddése intermedier. Milyen lesz az F, hasadas

? Melyik fenotipusbol lesz a legtobb ? (A virdgszinre heterozigotak rézsaszintiek, a
levélsz¢€l tipusara heterozigotak hullamos levélszéliek.)

Normal szemszinili és normal testszinii Drosophilat kereszteziink cindber szemszini €s
normal testszinli egyedekkel. Az utdédpopuléciéo megoszlasa :

31 normal szem, fekete test

29 cindber szem, fekete test

94 normal szem, normal test

91 cindber szem, normal test

Milyen volt a keresztezett egyedek genotipusa ?

Nyulakban a rovid szért az L dominans gén, a hosszit pedig a recessziv allélja (1)
1dézi eld. Rovid szOrli ndstények €s hosszt szOrli himek keresztezése utan az alomban



1 hossza és 7 rovid szOérli nyuszi volt. Milyen genotipustiak a sziilok? Milyen
fenotipusos arany varhaté az utdodgeneracioban? A nyolc nyuszi koziil hany hosszu
szOrli volt varhatd?

Hazi feladat:

10. Az a autoszémalis recessziv mutaciora homozigotdk (a/a) nem képesek a cékla
szinanyagat lebontani, ha céklat esznek, vizeletiik lila lesz. A g/g emberek haja
egyenes, mig a G/G vagy G/g emberek haja gondor. A két gén kiilonbozo
autoszémakon van. Jend és Irén egy par. Mindketten le tudjak bontani a szinanyagot
és gondor hajuak. Van egy gyermekiik, akinek egyenes haja van és nem tudja
lebontani a cékla szinanyagat.

Mi a sziil6k genotipusa? Rajzoljon Punnett tablat.

Ha lesz még egy gyermekiik, mi a valdsziniisége hogy...
a. gondor €s nem bonto.

b. egyenes és bonto.

c. gobndor és bonto.

d. egyenes €s nem bonto lesz?



