Genetikai alapfogalmak 2005/2006
(kidolgozott valaszok )

1. Gén: az orokl6dés fizikai és funkcionalis alapegysége, amely egy
meghatarozott informaciot hordoz; a DNS egy szakasza, amely étirt és
egy regulator szekvenciabol/régiébol all, utébbi teszi lehetévé a
transzkripciot. (Készitsen sematikus &bréat, jelezze a promoéter, ATG és
stop kodon helyét is!)

2. Cisztron: funkciondlis geneikai egység, amelyen bellil két mutacio
transz heterozigéta alapotban nem komplementdl. A cisztron és a gén
fogalma kozé gyakran egyenlGségjelet tehetiink: mindkett6 alatt a DNS
olyan szakaszat értjuk, amely egy polipeptidet vagy funkcionalis RNS-t
(pl.:tRNS, rRNS, ...) kédol. Egy operonban tdbb cisztron is lehet,
amelyeket strukturgéneknek is neveznek. (Készitsen sematikus &brat
jelezze a promoter, ATG és stop kodon helyét is!)

3. allél: egy adott gén vagy cisztron alternativ formai, pl.: vadtipusu allél,
mutans allél,letalis allél, ts allél, nonsense allél, hipomorf allél, stb.

4. crossing- over : az egymasnak megfelel§ részek fizikai kicserélédése
homol6g DNS szekvenciak kozott, torés- Gjraegyesulés atjan. Egy vagy
tobb inverzié lehetetlenné teszi a DNS szekvencidk parosodasat és a
crossing- overt (ezért crossover szupresszorként mdkodik). A crossing-
over a genetikai rekombinacio forrdsa. A crossing- over folyamat ,lelke’
a Holliday szerkezet. A crossing- over folyamat citolégiai megjelenése a
kiazma. Készitsen egyszer( illusztraciot pl.:

5. idedlis crossing- over: pontszer(, autoném, statisztikus fellépésl, a
gyakorisaga (valészinlsége) egyenesen aranyos a crossing over régio



hosszaval. A gyakorisdg= a hosszmérték mérdszamaval. Egysége a M, ill.
cM (Készitsen sematikus abrat egy crossing- over régiérol —pl.:

Rekombinacio: Ojra kombinadlodas, altalaban barmely folyamat egy
diploid vagy parcidliisan diploid sejtben, amely olyan 0j gén vagy
haplotipus kombinaciét eredményez, amelyek nem voltak jelen a
kiindulasi sejtben. Meidziskor olyan, haploid meiotikus termék jon létre,
amelynek haplotipusa kilonb6dzik a meiotikusan osztod6 diploid sejtet
létrehozd haplotipusoktdl . (Készitsen sematikus abrét, jelélve: P, Pz, Ry,
R, haplotipus kombinéciodkat!)

Kapcsoltsag: (linkage) gének azonos kromoszéméan valé elhelyezkedése.
Ezek a gének nem Mendel Ill. torvénye szerint kombinél6édnak, hanem a
crossing- over torvényei szerint (rekombinacid). Készitsen egyszer(
illusztréciot pl.:

Kapcsoltsagi csoport: (linkage group) Gének azon csoportja, amelyek
azonos kromoszoman helyezkednek el. A kromoszoman |évé [0kuszok
rekombinaciés adatok felhasznaldsaval készllt absztrakt térképét
genetikai térképnek nevezziuk. A Kkapcsoltsagi csoportok szédma
megegyezik a haploid kromoszéma szammal.

. Gén I6kusz: az a specifikus hely a kromoszéman, ahol egy gén
lokalizalodik. Készitsen egyszer( illusztraciét pl.:



10.Genetikai szitusz: a gén/cisztron egy pontja, amelynek van legaldbb 2
vatozata, pl.: a mutdns és a vadtipusu allélje. Készitsen egyszer(
illusztréciot pl.:

11.Géntérkép: a heterozigota allélikus variaciokkal jelzett helyek linearis
abrazolasa. Szinonim Kkifejezése a kapcsoltagi térkéep (=génsorrend, a
mutéciok sorrendje esetleg aranyos tavolsaguk feltiintetésével.)

12.Finomtérkép: a kromoszoma Kkis teruletét, kozel fekvd allélikus
pontjait (mutans szituszokat) abrazold géntérkép. (pl.: cisztonon vagy
operonon bellli mutacidok helyét abrazolja)

13.Heterozigéta allapot: a homolég kromoszémak azonos pontjain
kilonb6z6  alléleket tartalmaz6 sejt vagy egyed. Pl a*/a-.
Sztochiometrikus genetikai képlettel, ill. keresztezési séméaval vaaszolja
meg! Pl.: Mendel | térvényében: P: a*/a* x a‘/a- = F.: a*/a- (uniformités
szabélya)

14.Homozigéta allapot: a homoldég kromoszomak azonos pontjain azonos
alléleket tartalmazo6 sejt v. egyed. Sztdchiometrikus genetikai képlettel,
ill. keresztezési sémaval valaszolja meg!pl.: A/A, a'/a-, a;/a. ;sth.
P.a/a- x a'/a- > F,a/a-, beltenyésztve tiszta szarmazeéksort ad.

15. Hemizigota allapot: olyan gén, amely egy diploid éd&lényben csak egy
példanyban van jelen (pl.: X-hez kotott gének a him eml&sdkben vagy
dipterakban, madarak nG6i szexusaban a Z kromoszéméan |évd gének).
Nem érvényesul a dominancia, a recessziv allél fenotipusa megjelenik.
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19.Recessziv fenotipus: ha a* >a-, A>a, stbh. » — homozigota alapotban
a

jelenik meg a, a alé stb. fenotipusa, ill. hemizigota (haploid)
alapotban.

20.Kodominancia: a heterozigéta allapot esetén mindkét allél fenotipusat
mutatja. Pl.. AB vércsoport. A gén cisz elemének heterozigéta alapota is
kodominanciéahoz vezet.

21.Tiszta szarmazéksor: egy adott allélra homozigdta popul &cio, az
utdédgeneraciot inter- se tovabb tenyésztve homozigéta marad, azaz
nem hasad killonbdz8 fenotipusokra. irja le keresztezési sémaval!
Pl. P.a/a- x a/a- =2 Fi:a/a- (inter se) » F:a/a- - Fa/a- sth.

22.Mendel | reciprocitas torvénye: homozigéta szuléi formak
keresztezésébdl szarmazdé vaamennyi utdéd mind geno- mind
fenotipusat illetéen megegyezik, flggetlenul attél, hogy melyik szil6tél
kaptéak gamétéikat. irja le keresztezési sémaval! PI:
P.at/a* x ala- = F:a‘/a-, (uniformitas) ;P.:a*/a* x ala-
-2 azonos eredményt ad.

23.Uniformitas torvénye: irja le keresztezési sémaval! P.: P. a*/a* x a/a-
- Fi:a*/a- (uniformitas szabalya)

24.Mendel Il toérvénye: a hasadas torvénye, a szul6i allélok nem olvadnak
0ssze Fi-ben, hanem tovabb adddnak F.-be. F, inter se keresztezéskor,
dominéns/recessziv oroklédésmenet esetében 3:1 fenotipusos, 1:2:1
genotipusos hasadast kapunk, kodominancia esetén 1:2:1 fenotipusos és
genotipusos hasadast. irja le keresztezési képlettel és Punnett tabléaval!
Pl.: Fi:a*/a- x a*/a- 2> F: 1/4 a*/b+*,1/2 a*/b- ,1/4 ala-

25.Mendel 111 torvénye: flggetlen kombinalédas (hasadas) térvénye.
Mendel Il (hasadasi) torvényének egylttes érvényesilése ha két olyan
allélpar oroklésmenetét kovetjuk, amelyek klonb6z6 kromoszomakon
fekszenek. Ha mindkét gén dominasrecessziv heterozigota alapotban
van és nincs episztazis vagy szuppressz0 kozottuk, akkor F-en 9:3:3:1
hasadast kapunk. Ha van koélcsdnhatas a gének kozott, akkor a 9:3:3:1
pl.. a*/a*, a*/a- fenotipusa A, a/a- fenotipusa a b*/b*, b*/b-
fenotipusa B, b-/b- fenotipusa b, F2: 9 AB, 3 Ab, 3aB, lab a fenotipus
hasadasa.

_ a* b*_ a b . a e

Teszt cross: F1 = FX = F-)heteromgota szul6 gamétadi Yaa*b*, ¥
ab-,

Yaa'b*, Yaatb-, Ya AB, Ysab, YaaB, Ya Ab

26. Criss- cross 0Oroklédés: Az X (ill. madaraknal Z) kromoszéman fekvd
gén Oroklésmenete. Irja le az oroklésmenet sémajaval, pl.: a fia az X



kromoszomd@jat anyatél kapja és a lanyanak adja tovéabb. P. a*/a* x a
IY = F: at/a-, a*/Y >
F,a*/a*, a*/ a ,alY ,a'lY

27.XY és ZW szex determinaci6: embernél , emlésoknél, dipteraknal XX
XY ; madaraknal: ZZ ,ZW

28.turner - szindroma: XO kariotipus, fenotipusosan né, 2n = 45, nincs
Barr test

29.Klinefelter szindrdma: XXY kariotipusu, fenotipusosan férfi, nGies
jellegekkel

30.Rekombinacids gyakorisag (r, R): tobb kapcsolt allélpar kombinal6dasa
a heterozigéta meiozis soran, a rekombinans gamétak gyakorisaga. Irja
a‘b’
le sztéchiometrikus genetikai képlettel! Pl.. @b > P a*b*, P, ab:, Ry
a‘b, Ry a:br »Ri1+R./P1+P+R1+R2 = 1

31. 1 Morgan (M): azon tavolsag, (crossing over régiod hossza) a
géntérképen, ahol étlagosan 1 crossing over fordul el§, 1cM , ahol
atlagosan 0,01 a crossing over fordul el6. 1M = 100cM

32.Két faktoros (pontos) térképezés: irja le keresztezési sémaval!
Pl.oazb?/ a:b- 2 ran>d @, a*ct/ a:c. > rao9>d @o, b2ct / bc > rep.
92d -0,
d ardnyos afizikai tavolsagokkal, had o = d & + d nc 2 atérképsorrend
a-b-c

33.3 faktoros térképezés: 3 alélpar kombinadlddasat koveti a heterozigota
mei6zisa sorén. Egyenérték(i 3 kétfaktoros térképezéssel. irja le
keresztezési semaval!

Pl. a*b*ct / a:bcc » gamétdk Pl a‘b’c', P2 a:b:c., egyszeres

rekombinansok  (gyakoriak) pl.: arb*c., a*b:c. stb.,, Kkétszeres

rekombinansok  (ritkak) pl: arb:c*, a:b*c: azonnali sorrend

meghatarozast tesznek lehetéveé.

34.mutéci6: a nukleotidok sorrendjében bekovetkez6é valtozas, tranziciok,
transzverzidk, frameshift, deléci6 stb.

35.mutans allél: amely e€ltér a vadtipusu alléltél (pl.: tranzicié,
transzverzié, delécio, inverzio, frameshift, stb mutacié kdvetkeztében.)

36.tranzicio: a pontmutacio egy fajtaja, ahol purin- purin vagy pirimidin-
pirimidin csere kovetkezett be. A -G, G »A, C» T, T» C, A bazisok
tautomerizéaciojaval magyarazhato.



37.transzverzié: apontmutacid egy fajtgja, ahol purin- pirimidin vagy
pirimidin- purin csere kdvetkezett be. 8 féle lehet, pl.: A=>C, A->T,
C-A,C>G sth.

38.delécio: hiany, a DNS egy szakaszanak kiesése. Jeldlése: , , def. irja fel
a heterozigota sztbéchiometrikus képletét, ahol a vadtipusu allélal
szemben delécios allél al! Pl.:

39.transzlokacio: DNS szakasz athelyez6dése nem homolog
kromoszémara

40.frameshift mutécio: egy vagy két (ill. hArommal nem oszhatd) nukleotid
inszerci6ja vagy delécidja egy kodold régidban, ami az ORF eltol6dasat
okozza, ezért a mutaciotol disztalis iranyban (3 iranyban a DNS
sorrendben, C terminalis iranyban a polipeptid lancban) kovetkez§
kodonok maéas fehérjeszekvenciat hataroznak meg, ill. stop kodhoz
vezethetnek.

41. nonsense mutéacio6: (értelem nélkuli) a kodol6 régidéban egy stop kodon
kialakuldsaval jar6 mutacio. Ezaltal a génterméknek csak az N termindlis
darabja képzddik. A nonszensz szuppresszor (mutans tRNS gén) olyan
mutacio, amely a nonszensz kodon esetén is aminosavat illeszt be
transzlaciokor, igy teljes hosszUsagl géntermék készil, amely
miikodéképes is lehet.

42.missense mutacié: olyan mutacié, amely ugy valtoztat meg a génen
belil egy kodont, hogy az méas aminosavat kodol. A mutacié (az
aminosav csere) befolyasolhatja a funkciét, mikodés képtlenségtél, a
fenotipusosan észrevehetetlen skalan.

43.samesense mutacio: a mutacié szinonim koédhoz vezet, azaz nem
torténik aminosav csere a fehérjében.

44.ts mutéci6: termoszenzitiv mutacid, a funkcié sérilése csak non
permissziv magasabb hdmérsékleten (pl. 30°C; non permissziv, restriktiv
hémérsékleten) valik kifejezetté. Alacsonyabb hémérsékleten (pl. 20°C
permissziv hdmérsékleten) a funkcié kdzel azonos a vadtipusu alléléval.
Az érintett fehérje térszerkezete csak magasabb hémérsékleten torzul
funkioképtelenné a mutacié kovetkeztében. Eletfontossagu  gének
vizsgalatanal fontos eszk6z, mivel a homozigéta, recessziv, letalis
genotipusu egyedek életben tarthatok a permissziv hdmérsékleten.



45.spontan mutéciok: mutaciok, amelyek mutagén hianyaban jelennek
meg, pl. a sejt enzimeinek normélis mikodése kdzben bekovetkezd
hibak, (pl.: DNS polimeraz tévesztése), vagy mozgod genetikai elemek
mozgasa kovetkeztében.

46.indukalt mutécié: amely mutagén hatasokra jon létre (pl. kémiai
anyagok (pl. H-NO, EMS, NTG,..), sugarzasok (pl. UV, X, stb.)).

47.back mutécio: a mutans gén Ujabb mutéacidval revertdlodhat, azaz Ujra
funkcional 6 terméket hoz létre, a vad fenotipus helyreall.

48.DNS béazisparok: A=T, G=C

49.DNS béazisok: purinok: A (adenin) és G (guanin), pirimidinek: C (citozin)
és T (timin)

50.RNS béazisok: purinok: A (adenin) és G (guanin), pirimidinek: U (uracil)
és C (citozin)



51.ko- linearitadsok: géntérkép —kromoszoma citoldgiai térkép
cisztron géntérképén a mutaciok helyzete —cisztron éltal
kodolt
fehérjékben a mutans aminosavak helyzete
egyszerlien: a géntérkép és a kromoszéma kolineéris
a géntérkép és a géntermék kolineéris
a géntérkép és a DNS nukleotid sorrend kolinearis

52.haplotipus: alélok csoportja egyetlen kromoszéman.

53.szinténia: kapcsolt gének egy csoportja

54.triplet: triplet kod nem éatfedd, vessz6mentes, bazisharmas, szamuk 64,

ebbdl 3 stopkodon, AUG indito kaod.

55.cisztron: rajzzal illusztralja. Jelezze a promoter, az ATG, a stop kodon
és a transzkripcio terminacio helyét is.

56.exon: (rajzzal illusztrélja)

57.intron: (rajzzal illusztralja)

58.a gén cisz eleme: a szabalyoz6 fehérjéket megkotd aktiv DNS felszinek.
pl. promoéter, operator. Mutans allélja kodominansan oroklédik.
(vazlatos rajzzal illusztralja)



59.a gén transz eleme: a gén kodonokat tartalmazé része. Mutacidja
dltaldban recessziven oroklédik. (vazlatos rajzzal illusztrélja)

60.példa cisz elemre: operator, promoter, transzkripcio terminator hely.

61l.komplementéaci6: A transz heterozigota fenotipusa vad. Vad fenotipus
megjelenése abban az esetben, amikor két cisztron kilénb6z6 recessziv
mutans alléljait hozzak 6ssze egy diploidban transz helyzetben. Tagabb
értelmezésben: mutans allél(ok) mellé bejuttatott vad tipusa allél vad
fenotipus kialakuldsat segiti el6 (= a mutans fenotipust menekiti).
(készitsen vazlatos rajzot)

62.komplementéaciés csoport: azon mutans allélek csoportja, amelyek
transz helyzetben nem komplementalnak. A diploid &lapot mutans
fenotipust ad. A komplementaciés csoport a cisztron fogalom
szinoniméja. Egyszerd rajzon is megvalaszolhatja: pl. nem képz4dik

mikodd6képes polipeptid adiploidban -> aj ésa,



Az allélok egyazon komplementacids csoportba (cisztronba) esnek.

63.génkonyvtéar: klénozott DNS szakaszok halmaza. Egyszerd rajzon is
kifejtheti: (kromoszoma)

DNS

klébnok

génkonyvtar

64.cDNS génkonyvtar: mRNS-r6l reverz transzkriptdzzal atirt DNS
szakaszok, klénok halmaza.
Egyszer(i rajzon is kifejtheti:

65.genomikus gén kopia: a kromoszéma DNS-bél kldénozott gén. Ha
MRNS-r6l készitink DNS-t reverz transzkriptdzzal, akkor csak
exonokat tartalmaz (cDNS) , a genomikus gén koOpia esetén viszont
tartalmazza a gén intronjait és cisz elemeit is.

66.knock out allél: delécid, inszercio, delécid/inszercidé kdovetkezménye. 0
allél (recessziv allél) , funkciovesztéses allél a kbvetkezménye.

67.ortolog gének: pl. ember, macska, szarvas, egeér, stb. ugyanazon
funkciét kodolé génjei. Evollciés leszarmazasban vannak. Az egyik
ortolog ismeretében DNS-DNA hibridizéacioval kihaldszhaté a méasok faj
ortologja, a DNS szekvencia ismeretében kihalaszhaté az adatbazisbol
mas fajok ortologja.

68.paraldg gének : egyazon gén sokszorozodasaval létrejott gének csaladja
a faj genomjéaban. Az egyes gének 0Onallé evollciés utra térnek, eltérd
funkciokat nyerhetnek. Rajzzal is illusztrélhato:



faj genomjanak egy része
a paralégok egy kozos 6s ,a” gén duplikacidival keletkeznek, a
mutaciokat mar 6nalldéan halmozzak ezutéan.



69.genom program: egy él6lény DNS készlete, szekvencigjanak
meghatarozasa. Az egyes genek DNS szekvencidinak kijelolése, a gének
annotéal asa.
Legismertebb a Human Genom Program. Sok mas él6lény genom
programja ismert: C. elegans, Drosophila, E. coli, malaria kérokozé,
fagok, baktériumok, éleszték, csimpanz, |0, kutya, egér, patkany,
szarvasmarha, macskak stb. Az eml6s6k mintegy 35000 gént (3x10°bp),
a Drosophila ~12000 gént (1,3x10%bp), a C.elegans ~18000 gént (108bp)
E.coli ~ 3000 gént (4,3x10°%bp), éleszt6 ~6000 gént (1,2x107bp), fag ~50
gént (4,9x10“bp), Mycoplasma (sejtparazita) ~800 gént (8,2x10°%bp)
hordoznak a genomjukban.

70.transzgénikus élélény: egy masik él6lénybdl atlltetett gént hordoz
genomjaban.

71.gén chip (microarray): pl. kb. postabélyeg nagysagu lemezen
meghatéarozott rendben rogzitett gének (DNS-ek) halmaza. A gént a
chipen elfoglalt ismert poziciéja alapjan azonositani lehet, pl. a
génkonyvtarban.

72.BAC: baktérium mesterséges kromoszoma.
73.YAC: éleszt6 mesterséges kromoszoma.

74.BAC konyvtéar: DNS szakaszok (pl. 0,2- 0,3 Mbp) halmaza, amelyeket
BAC segitségével klonoztak és tartanak fenn E.coli baktériumban.

75.YAC konyvtar: DNS szakaszok (pl. 0,3-1,0 Mbp) halmaza, melyeket
YAC segitségével klonoztak és tartanak fenn élesztében.

76.genetikai mozaik: két vagy tobb genetikailag kilonb6z6 sejttipusbol
allo szervezet. Pl. gynander mozaikok, SCO (szomatikus crossing over,
mitotikus rekombinécid) kovetkeztében létrejott sejt klénokat hordozoé
mozaikos testek.

77.szex- limitalt oroklédés: a gén valamely alléljének fenotipusa csak az
egyik nemben nyilvanul meg. ( és hormonalis kérnyezete kuldbségei
mi att)
Pl. kopaszsag, fenotipus: csak homozigo6ta recessziv allapotban
heterozig6tdban is izmoltsag (miosztatin represszor gén delécios,
frameshift muténs ellélje esetén): dominansan 6roklédik a mutéans
(nagyon izmolt) fenotipus, intermedier.

78.kl6énozo6 vektor: olyan kisebb DNS molekula, amely egy adott sejtben a
kromoszoma(k)tol flggetlentl replikalédni képes, sok példanyban van
jelen, igy a génsebészeti vagy mas mddszerrel bele épitett DNS szakasz
(= fragment, inszert) nagy mennyiséghen felszaporithatd és tisztithato.



Klonoz6 vektor lehet az erre a célra kifejlesztett plazmid (pl. pBR322,
pKS stb.) vagy fég, virus, vagy a kett6 kombindlt valtozata (pl. cosmid),
de lehet mesterséges kromoszéma (YAC, BAC) is.

79.kontig: egymassal kontinuusan atfedé DNS klénok halmaza, amely nagy
tavolsagot magaba foglal6 DNS- szakaszt fed at

DNS

Klénok

kontig

80.anyai vérvonal: (anyai leszdrmazas) a mitokondridlis gének illetve DNS
allélikus  valtozatainak  meghatarozasaval lehetséges, mivel a
mitokondriumok (és a bennik levd DNS szekvencia valtozatok) anyéardl
leanyara orokl6dnek.

8l.apai vérvonal: (apai leszarmazéas) az Y kromoszoman |év6 gének illetve
DNS szakaszok allélikus valtozatainak meghatarozasaval |ehetséges,
mivel az Y kromoszoma apérdl fiara 6roklodik.

82.LOD=3: (a és b gének kapcsoltak), ha a és b gének kapcsoltsagara,
alélparjaik rekombinacidjara azt taldjuk, hogy LOD=3, az azt jelenti,
hogy a és b gének 103-szor valészinlbb, hogy kapcsoltak (azaz, hogy
egyazon kromoszéméan vannak), mint az, hogy nem kapcsoltak (azaz
fuggetlenil kombinal6dnak).

83.Anyai hatas: az anya kromoszomalis génjei a petesejt citoplazmajét
el6keészitik a majdani egyedfejlédés korai |épéseinek megval 6sulasahoz.
Fehérjéket és mMRNS molekulakat helyeznek el a petesejt
citoplazméajaban. A megtermékenyitett petesejt (zigéta) anyai hatésu
sajat génjei is a sajat petesejt elGkészitését iranyitjak. Tehat fenotipusos
hatasuk csak a kovetkez6 nemzedékben érvényesil. Pl.: csigahaz
menetcsavarodasa 0Oroklése, ,,unokanélkili” muslicdk, meddéség szamos
genetikai oka. A Mendel | térvénye (reciprocitas), Mendel Il torvénye
(hasadéas) egy generaciot késik.

84. Anya 0OrOklés, extrakromoszomalis o©roklés, citoplazmas gének
Oroklése, extranuklearis oroklés: A (petesejt) citoplazmgjaban 1év6
gének oroklésmenete: pl.: mitokondrium gének, kloroplasztisz gének,
szimbionta baktérium gének. A Mendel térvények nem érvényesek ez
esetben. Az utdéd mindig az  fenotipusat orokli.






