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GENOMIKA

Tantárgyi tematika:

1. A genomika tárgya és jelene; hogyan változtak az elképzelések a 
genom tartalmáról, szervezeti komplexitás és géntartalom  (Egyed B)

2. Repetitív elemek a genomban; az „önző” és „töltelék” DNS elmélete; 
genom méret és mutációs hatások. (Vellai T)

3. A transzkripció szabályozása; transzkripciós kötőhelyek és evolúciója; 
hosszú távú kölcsönhatások. (Varga M)

4. Human Genome Project és genom projectek: genom szekvenálási 
stratégiák, új generációs szekvenálás. (Egyed B)

5. A humán genom szerkezete és jellemzése. Gének, szabályozó
szekvenciák, mobilis genetikai elemek, pszeudogének. (Egyed B)

6. Genetikai variabilitás és fenotípus. Variációk a genomban: DNS 
ujjlenyomat. Asszociációs vizsgálatok. (Egyed B)



GENOMIKA

7. Ivari kromoszómák: eredet és diverzitás; Y kromoszóma 

degeneráció; X kromoszóma átrendeződés. (Varga M)

8. Állati genomok: Metazoa evolúció genomikai szemszögből. (Varga M)

9. Prokarióta és vírus genomszerkezet valamint evolúciójuk. (Varga M)

10. Növényi genomok felépítése; GMO. (Kaló P, MBK) Kezdés: 9.00.?

11. A földi élet törzsfájának rekonstruálása ritka genomi változások 

alapján: az evolúcó nyomon követése. (Ari E)

12. Génexpressziós vizsgálatok, transzkriptómika; expressziós chip, 

genom szintű megközelítési módszerek. (Puskás L, SZBK) 10.00.?

13. Moduláris génszerveződés, gén hálózatok, jelátviteli pathway 

adatbázisok. (Korcsmáros T)



Hogyan változtak az elképzelések a genom 
tartalmáról, a szerveződési komplexitás és génszám 

közti összefüggésről?

„ … valahol a csirke és a szőlő között” (Pertea & Salzberg, Genome Biology 2010, 11:206)

?



Első becslések a humán genom méretéről, a gének számáról

1964: F. Vogel (Heidelberg)

-Hemoglobin α és β lánc

-leegyszerűsített feltevések

-Humán genom: 3 × 109 bp

-Gének száma: 6,7 millió !!!

1990: NIH/DOE report on Human Genome Project
- becslés: 100 000 gén, az átlagos gén méret (30 000 bp) alapján

2001, Human Genome Project: csökkenő génszám, növekvő bizonytalanság



Mit nevezünk ma egy génnek?

A Gén fogalmának jelentős átalakulása az elmúlt száz esztendőben:

- protein/RNS kódolás, intron/exon fogalom, szabályozó funkciók, stb.

-disztinkció a funkcióban

Jelenlegi definíciónk:

Egy gén a genetikai állományunk jól körülhatárolt szakasza, mely mRNS-

ként átíródik és egy v. több fehérjét kódol. (pl. alternatív splicing)

Nem soroljuk ide:

- pl. fehérjét nem kódoló RNS gének (pl. miRNAs, snRNAs)



Automata DNS szekvenálás és „Computer Biology“

ESTs: Expressed Sequenced Tags, mRNS → RT-PCR → cDNS könyvtár

300 cDNS könyvtár 37 különböző szövetmintából: ~ 80 000 szekvencia

→ kb. 100 000 gén? (NIH tanulmány): redundancia!

ESTs alapján a génszám a 90-es évek végére: 35 000 – 57 000

Bioinformatikai módszerek:
- szekvencia homológia

- szignál motívumok felismerése (automatizált, Genscan: 45.000 gén)

- gene finder szoftverek, konzervált mintázatok (pl. Twinscan: 25.600 gén)

- statisztikai modellek (GHMM, CRF)

- hibás de novo predikciók lehetősége: pszeudogének

- JIGSAW, Gnomon (NCBI)





Hol tartunk most?

2001, Human Genome Consortium: 30 000 – 40 000 protein kódoló gén

Celera Consortium: 26 500 kódoló + 12 000 homológ az egérben

2004, Human Genome Consortium: 20 000 – 25 000 gén

2010, Ensembl: 22 619 protein kódoló gén (http://www.ensembl.org)

NCBI: 22 333 protein kódoló gén (http://www.ncbi.nlm.nih.gov)

CCDS: 18 173, konzervatív becslés: 22 500 ± 2000

fals pozitívak: retrotranszpozonok, pszeudogének, „orphan” DNS



Új gének és gén átrendeződések

• CGH analízisek: rokon fajok között kb. azonos génszám

• de novo gén keletkezés: általában duplikáció és specializáció

• de novo 18 új humán gén?

• génszám eltérések egyének között?

• large-scale copy number polymorphisms (CNVs)

• emberi „pángenom”: változatok rasszok, csoportok között.

• kb. 40 Mb új szekvencia, + 1,3 %



Y kromoszóma reszekvenálás



http://www.1000genomes.org



Genom méret és szervezeti komplexitás

•WGC: rekurrens mutációk teljes egyedi genomok összehasonlítása 

révén (pl. Y-kromoszóma), divergens kromoszómák

• Prokarióta: 350-8000 gén, 0.5 – 9 Mb

• Multicelluláris Eukarióta: > 13.000 gén, > 100 Mb

• Noncoding DNA expanzió (intronok, mobilis elemek, pseudogének)

• Organizmus mérete vs. sejttípusok száma?

• Génszám vs. szervezeti komplexitás?



Kódoló szekvenciák vs. genom méret



Intronok vs. genom méret



Intergénikus DNS vs. genom méret

-transcription sites

-chromatin package

-mobile elements



Mi következik ebből?

• világos átmenet az egyszerűbb vírus, prokarióta, egysejtű

szervezetektől a többsejtű organizmusok irányában a genomméret, 

génszám, inergénikus és intron szakaszok, stb. vonatkozásában.

• nincsenek hirtelen diszkontinuus szakaszok a genomméret és 

genetikai tartalom függvényében az alapvetően különböző

szervezetek csoportjai között (C-value paradox: variábilis genom)

• indirekt bizonyíték arra, hogy a genom szerveződés elsősorban 

nem a sejt szerkezeti és a szervezeti komplexitásának 

következménye.



„Selfish“ és „Bulk“ DNA

• a nem-kódoló DNS szekvenciák ún. „önző”, saját magukat fel-

sokszorozó elemekből állnak (Orgel és Crick, Doolittle és Sapienza, 1980)

• Minden nem-kódoló genetikai elem tudja magát replikálni?

• az összes nem-kódoló DNS szekvencia egy genomban a 

természetes szelekció eredménye: „töltelék” DNS.

• Genomméret vs. sejtméret és osztódási ráta? (lsd. alább)

• Pozitív korreláció prokariótákban.

• Populáció-genetikai mechanizmusok (mutációk, genetikai drift, stb.)
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