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Nucl eoti de GenBank

Egy nukleotidszekvenci@enBankfile-F 2 Nt "(iNIBr1g2 NR2t oy | | &d@tékii 1 ST !
GFEtEKFGSE] OLISERFLISYO & 6 1t Ne@@Eis2yl NBGdlF RF

szerepelnek):

T LOCUS: R vid c2mke. A szekvenci aNM@O0ISR azon:
mely azAccession Numbere |l (| 8sd | ej j eb b)o nelhlaessrmetn@&tl baetr
de azzal sokszor me g e gy e 817% bp, avbackvenciaea b § z |
forr SmR\NAla,l djz@8%kRRI= [f Reml Rs?° k] ®s aldbekg¢l d
MAR-2011 f ol ytat - di k.

1 DEFINITION : A szekvenci Homa Sapidanstoagulaiénr fgcom VvV |
(proaccelerin, labile factor)(F5), mRNA, pl . milyen faj mi |l ye.l
t°red®k szekvencia, stb.

1 ACCESSION: A szekvenci aMI9EH@Jo Mimden2az adatha®kokba |
beker ¢l R szekvencia kap &agsssionuymbal(AC).azonos
Egy nemzet k° % i®r tegglyre®bme®@mny adot t Accessi ol
adatb8zisban {©omgm ugyak aNICB12 ®s csak a hh

tartozik.

1 VERSION: Az azonos?2t-sz8m wut 8n, pontt al e |
[NM 0001304 . Ha a bek¢l dott mekk®senki §dbant jh§ K
Accession Number nem v8ltozik, csak a ver

7 KEYWORDS: A szekvenci §t bek¢l dR  kutat - 8 |

sak NCBI) adatb8zisban ugyanah

AdoTtatx onomyndeéen (nem c¢s
mokel ®t ez@erkBa onerm§telkkm.e gAZ keg yai k
s a
eot

e

" K¢lonB szekffenmBau
|l egel terjedtebb, ®

I nternational Nucl

| egt 2fbobr nbSitolrmmSo&kvreat i kai szof't
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vonatkoz-, nem szabv8nyos2tott kulcsszava

1 SOURCE, ORGANISM: A faj, amel ybRI a asnake kvenc
rendszertani besorol 8§8sa.
i REFERENCE: A szekvenci 8r a vonat ko z - szakir

standardi z8Ilt form8ban.

1 FEATURES: A Feature tableb e n (tul ajdons§8g t 8bl 8zs
tulajdons8gainak r®szl|l etes al es?2zre8ksv8etn cti &lk&
szoftverek sz8&8m8ra k°nnyen feldolgozhat -
I source a szekvenci a hossza, ®s forr 8sa (

taxon- miai adatb8zisra).
| gene a g®M.9%78ss z& viESd, nexieRVk;PCORFETIHPH2,
kereszthivatkoz8sok.

5'UTR: az 5' v®egi nem transzI| 81 -d- szakas:

exon Exonok helye 1308,380K3%elnci 8ban [ pl:

CDS: a k- dol -codisgzseduengen chied ye az eg®sz S 2

[146..6820 , kereszkt hi m8tskoz8pb. feh®r | e

[protein_id="NP_000121.2", a |l eford?2tott feh®rje sze

sig peptide a szign8lUp.2pti d helye |

mat_peptide az O®rett peptid (a szign8lpeptid

—( —( —(

—( —(

[230..681T.

I STS STS s zhelkefptN47.8k1185, ]2868..3085, ¢

I 3UTR: a 3' v®gi nem transzI| 8l -d- szakasz
I polyA signat a poliadenil §6948.605Bszakasz hel ye
7 ORIGIN: A szekvencia helye a genomon bel ¢
k°vetkezik magekasemoakdeoMetyet a k°nnyebl
b§8zi sonk®nt tagol nak, ®s a sorok el Rttt S

rekord veg®t a // jel jeloli.

maal $4as3s6Sy StY2yRKIGs K23& 1T b/ .L ki StSi
f S33er{Nrooly KFalytti FRFGotTA&lLY |YSttest Y A
megismerkednie.

Geneti kai betegs®gek, mut8ci - Kk

I'T 2NB2aiddzR2Ytyesx | Y2tS]dzA+tNRE oA2fs3IAL Sa | 3
FT I NI§ESHIHRID1SE 12y I NBG ISYSGA{TFA Ydzit OAs 1 K21
K211+t fSKSG NBYRStyYyA | 3ISy2iGNLzade 93& 3IASYySGHAll .

ISy SGALFA Ydzit OAs SNAYGIKSH OadeBly EdSNIGOERAPHE 25210 R
leheta y' | 38 ¢ St SNBSRPATI s Y a1 AydSy Aa f+dKFds 6¢F3e vy
AA® 1 1AAd tSLISIA Stta2itaz]  1kiShgledNutbtad yI 1 |
Polymorphis@ @ I8 A & S IRy (y1dz] LIRSt A R NISHEA Kt | yol I-GSd Ny
ket, melyek egyegy nukleotid] A Oa S NIBE @ RS 4351 (i (i SiisszenSazehBS iokskeBsy |

Ydzit OAs 12 Aft 8GOS kpdkeazrtRBY ISOGvagykR g | SfabRASDR & I

CYyS@S8iAl® I I FTSKSNEBS|sR2fs 3ISy gLt yvsSte SEzaye

° A felsorodemkGaeeBamknrekordban tal 8l hat -k meg mar ad
el Rf ordul hatnak, itt c¢csak a | egfontosabbakat emelt ¢
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FATAL21SYALA GdzlaRzyalag | Sz&ngzmgysilént LB LWONIfY dai $ WA @Iy A ¢
FT G yS@OSTTNlZ RKIaT 2f0& 0 yiAdzDA S2dA NISYA]l 1 SE2yo
0N} yal tt+t OAsGod xF3@8Aa | {sRfldel3sa YAFdGd T + 4N
FT2y2a8 YIFENIR® 91 | Ydzit OAs ( NLIzA -eli®lesetiegednenNB v S dzi
S3eSytSiSa Stz2aittatost FL1lFRsky Sf! ToohsRedsiz Kl Gy I |
Ydziit OAs LISRAI TG 2S5t Swepd RR2KEIK2F O6BSUNB 1A OSERW
LR2T NOAs2ty €Sttt | TAKSHNES IBHIFERI DT {S] 2WE A& 201213
LINEGSAYG 1FLMzy1® ! y2yal Syal vdzit OAs]l &l AydS YA

RSt gaoyi 5/ 1 INDA s & Stinl&D SK ISEINGIYNT St G 2t 5 Rffandashiftt f S22 ¢
(framel 1 SNBGX &AKAFTG T StG2ftsRtao  Ydziin/@ehd NII§za gy SO ¢

Ydziit OAs1 Yyl 3elFN¥yeoly 1+NRa KFdtagrk1s YA@St | Yd
0SZ YAyl | @GIFIR GNLWHzag 3ISY + ONNRPHIASASEQYE2REY I Y&
Adad 1 T AykRSt Ydzit OAs KINRBY 6@F3& KINBY (I 002
St | tS2t@Fatair {SNBG®

Aegys @F 3 LI* NJ ydzZlf S20AR20G SNAydG! Ydzit OAs {1+t Stf
LJd

ftHilks = RS 2SSt Syid! avo Sféﬂtézﬂazllé ayIEIés’ f SLIGS
INRY2aTl 5 Yl RAYWI SN sSEAWLH A DSERGAs al I 1 al 21 (1060a
GNI yala23a OAdRY2alsYl RENIoO tiliKSHR Stbipldidad SHESAT 1 N
INRY2aTlsYt1Z @F3& 3ISy22Y21 Gl o60all NIT!RSasSo Aao
Gryylrl1 +F FSy20NLMzaN} yST @S> Sa az2l1al 2N fSdttAaal|
Yl zoakceptorok: k®t vagy t°bb k¢lonb°zR anti kodons t

hordozni .
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karos, neutralis, elényés neutralis karos
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Ser' Val | |
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inzercio frameshift
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Brenner's letter to Max Perutz
(1963)

"Dear Max, Max Perutz

It is now widely realized that nearly all the "classical”
problems of molecular biclogy have either been solved or will
be solved inthe next decade. The entry of large numbers of
American biochemists into the field will ensure that all the
chemical details of replication and transcription will be
elucidated. Because of this, I have long felt that the future of
molecular biology lies in the extension of research to other
fields of biology, notably development and the nervous

system.” - . N . .
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The Nobel Prize in Physiology or Medicine, 2002

"for their discoveries concerning genetic regulation of organ
development and programmed cell death”

Sydney Brenner H. Robert Horvitz John E. Sulston
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The Nobel Prize in Physiology or Medicine, 2006

"for their discovery of RNA interference - gene silencing by double-stranded RNA"

Andrew Z. Fire Craig C. Mello
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. va a m®r e , Sz
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Ko 8 34 4,9
zepes na
lll. vagy C P ) 9 9 35 4.8
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Ko p—— 13 17 3,7
zepes ake
IV. vagy D P i & . 14 19 3,6
szateli t § k k al
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. . 19 47 2,7
VI. vagy F Ki sm®r et T, me
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. . 21 31 1,9
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23 40 51
24 27 2,2
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2. A kromoszoéma specifikus probakat olyan
fluorokréomok kombindciodjaval jeldlik, amelyek
lehet6vé teszik, hogy minden egyes kromoszoma
kiilonb6zé hullamhossza
fénnyel fluoreszkaljon.
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1. Aramldsi citométer segitségével elkiilonitik a 24

kilonb6z6 emberi  kromoszomat. Az  egyes

kromoszomdkrol degeneralt primerekkel végzett

PCR segitségével olyan probdkat hoznak létre,
\ | | amelyek kizérolag az adott kromoszoma kiilénboz6,
a teljes kromoszomat lefedd szakaszaihoz képesek
hibridizalni.

3. A jelolt probdkat osszekeverik egymadssal és a
repeptitiv szekvencidkban gazdag jeldletlen Cotl
DNS-sel  (ismétl6d6  DNS  szekvencidkhoz

4. A jelolt probakat metafazisos kromoszoma
preparatumhoz hibridizaljak majd a
fluorszcenciat interferométerrel dezektdljak.
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45, X Normalis szellemi képességli steril né.

Turner szindréma _ .
(monoszomia) Sokszor alacsony novésiek.

Altalaban szellemileg enyhén
47, XX vagy XY, +21  visszamaradottak. Az izliletek nagyon lazak,
Down kor (triszomia) a testmagassag alacsony, a mozgas esetlen.
Megnovekedett hajlamuk van a
leukémiara.

Sulyos sziv rendellenességek, altalaban kis
méretU orr és szaj, abnormalis fllek.
Szellemileg sulyosan visszamaradottak.

Edwards szindréma 47, XX .vag’y ).(Y' +18

(triszomia)
Szemlik kicsi vagy hianyzik. Néha egyetlen
0sszeolvadt szemmel rendelkeznek az
arcuk kézepén. Szellemileg sulyosan
visszamaradottak. Ritkan élik meg az
egyéveskort.

47, XX vagy XY, +13

Patauszindroma .o
(triszomia)

Alulfejlett herék, terméketlenség, nies

Klinefelter szindroma 47, XXY C L
testalkat, gyakran pszichés zavarok.

Tobbségiik az dtlagosndl magasabb,
fogamzéképesnd. A ndi nemi szervek
lehetnek szabdlyosak vagy gyengén
fejlettek. Gyakoribbak a tanul3si
nehézségek, gyengébb izomtdnus, és
viselkedési problémak.

Tripla-X szindréma 47, XXX

Szuperférfi vagy XYY 47, XYY Gyakorta magasabb novésd, sokszor
szindroma alacsonyabb intelligenciaju férfi.
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embrionalis sejt embrionalis sejt

B

Autoploiploidia kialakulasa mitézissal
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) ()
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Termesztett névény Ploidia foka
maszam

dn
B L 48
urgonya (autopoliploid)
. 3n
B 33
anan (autopoliploid)
. 6n
Edesb L 90
esburgonya (autopoliploid)
4dn
Doh3 48
ohany (allopoliploid)
. 6n
B . 42
Hea (allopoliploid)
. 8n
S 56
zamoca (allopopliploid)
an
Cukornad . 80
urorna (allopopliploid)
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xantommatin egy¢idttesen agpkRtemazkmj, ®A kKrdebp
g®n, a vermilion (v), a cinnabar (cn) ®s sca
sz¢ks®ges enzimeket k-dolj 8k
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Yat vonHalagko]sopterin szint®zis®ben funkcion§gl
akkor a drosopterin hi8nya barna szemsz2n]
csak xantommatin van jeled . §bra drosopterin %tvonal ban
kromosz- m8n beWwlhb) yeizlkkleeltRve a 3 sepia(sftAdbwz - m8§n
g®n recessz?v, funkci - sapiagz® n® skeise sa®@ sl e® | p eed vl

sz2nefmesz okoz. Ha ol yan kett Rsst/smbw/@nsokat
amel yekben mind a xantommatin mi nd a dr o
szemsz2nT 8l 1l atokat kapunk, amel yeknek
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ki es®se k°vet kezt ®ben k iFelha®kul s z ermstz& ma o ke r
Morgan ®s tan2tvs8nya, Cwahitesnakniv) Brai dgienkch2 ves
is. Awhiteg®nel folytatott k2s®rleteik szolg8lte
X kromosz- m8hoz kotott °r ° kwhikdy®ar ee g yMaA B Ct
transzportert k-dol, amelynek esszenci 8lis
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