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Emelt szintil vizsgakovetelménye

6.2. Mendeli genetika

6.2.1. Minéségi jellegek

Kulcsfogalmak

Haploid, diploid, homozigota, heterozigéta, genotipus, fenotipus, oroklésmenetek, testi
kromoszoma (autoszoma), ivari kromoszomahoz kotott oroklédés, tesztelé keresztezeés,
csaladfa-elemzés, ivarsejtek szerepe, kapcsoltsag, fenom, Mendel kutatasi modszere,
Mendel-szabalyok,

eltérések a Mendel szabalyoktol, genetikai modell-szervezet, letalis allél, géntérkeépezes,
génkolcsonhatas.

Gondolkodasi miuivelet

Elemezze Mendel kutatdsi modszerét (kisérletek, hipotézisek feléllitasa, statisztikai
megkozelités), hozza kapcsolatba az eredményeit €s a levont kovetkeztetéseket (Mendel
szabalyok).

Ertelmezze a haploid, diploid, homozigbta és heterozigdta, genotipus és fenotipus
fogalmakat.

Ismertesse az oOroklésmenetek alaptipusait (domindns-recessziv, intermedier/nem teljes
dominancia ¢s kodominans). Soroljon fel ember esetében domindnsan, illetve recessziven
oroklédo jellegeket. Magyardzza a teszteld keresztezésboOl levonhatd kovetkeztetéseket.
Elemezzen genetikailag csaladfdkat: monogénes autoszomalis recessziv (AR), az
autoszomalis dominéns (AD), az X-hez kotott recessziv (XR), az X-hez kotott dominans
(XD) jellegek megallapitasa, jellemzése. Vezesse le a dominanciaviszonyok ismeretében
egy egygénes enzimbetegség, az Rh- és ABO-vércsoportok 6roklédését. Ertelmezze és
elemezze az ivari kromoszoémakhoz kotott oroklést a vérzékenység és a szintéveszteés
példajan.

Magyarazza az ivarsejtek szerepét az ivar meghatarozasaban.

Ismertesse a génkapcsoltsag tényét, magyarazatat (azonos kromoszoéma).

Magyarazza a fenom ¢€s a személyre szabott gyogyaszat kapcsolatat.

Mutassa be az oroklodeés alaptorvényeit kapott névéenymintak (pl. borsoszemek szama és
jellegei) elemzése alapjan.

Magyarazza példakkal a génkolcsonhatds fogalmat, hogy a legtobb tulajdonsag igy
magyarazhato.

Adja meg Mendel kovetkeztetéseinek érvényességi korlatait, ennek okait (kapcsoltsag,
sejtmagon kiviili 6roklés). Magyardzza, hogy miért mondhat6, hogy a fenomot meghatarozo
tulajdonsagok 0sszessége sokkal komplexebb a genomnal.

Magyarazza, miért alkalmas genetikai modellszervezet az ecetmuslica.
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Végezzen szamitasokat két gén két-két alléljaval, zlletve égﬂ)gen haré

letalis alléllal kapcsolatosan. ]
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Kovetkeztessen ket gen kolcsonhatasanak jellegere a mdg’d‘?iik bto'dn e
vezesse le leiras alapjan az oroklésmenetet. , i -
Kovetkeztessen kozolt adatok ismeretében 2 gen ket allélos orokfesben a kapcsoltsag és a
rekombindacio tényére és vezesse le leiras alapjan az oroklésmenetet.

Magyarazza a kapcsoltsag, a rekombindcios gyakorisag és a genetikai térképezés
modszerének osszefiiggéset.

Kovetkeztessen megadott vagy megszerkesztendo csalddfa alapjan egy jelleg

oroklesmenetére.

6.2.2. Mennyiségi jellegek

Gondolkodasi miivelet

Ismerjen fel 6rokl6dé mennyiségi tulajdonsagokat és hajlamokat az ¢élovilagban és az
emberi 6roklésben.

Hasonlitsa 0ssze a mennyiségi jellegeket €s a mindségi jellegeket kialakitd gének hatdsait
(sok gén, jelentds kdrnyezeti hatés).

Abran ismerje fel és magyarazza, hogy a mennyiségi jellegek eloszlasa a populdciéban
haranggorbéhez kozelit.

Esettanulmanyok alapjan értelmezze az oroklott és a kornyezeti hatasok kapcsolatat
(ikervizsgalat, kérnyezetvaltoztatas).

Veégezzen szamitdsokat két gén két-ket alléljaval kapcsolatosan.




Készitette: Vizkievicz Andras

A fejezet a kovetelményrendszer 6.2. pontja alapjan késziilt. “

Bevezetés

A genetika a génekkel, az oroklodéssel foglalkozo tudomany. Az ¢€l6lények alapvetd
¢letjelenségei az oroklédés ¢és az 6roklodo valtozékonysag.

Az oroklédés soran a sziildi tulajdonsagok adédnak tovabb az utédokba. Az ¢ldvilagban a
genetikai informacio taroloja kivétel nélkiil a DNS molekula, ugyanakkor ismertek virusok
- retrovirusok, mint pl. a HIV, influenza virusok, COVID 19 koronavirusa (COVID 19 =
coronavirus disease - koronavirus okozta megbetegedés 2019) stb. - melyeknek az 6rokitd
anyaga RNS. A nukleinsavakban az informaciokat struktirgének hordozzak. Els6
megkozelitésben génnek nevezziik a DNS molekula adott szakaszat, amely valamilyen
oroklodo jelleg kialakulasat megszabja egy adott fehérje kodolasan keresztiil.

.

A kiilonbozd tulajdonsagokért specifikus fehérjék & | o
. , . v transcription translation oldin:

felelések. Specifitasuk az aminosavsorrendjiikben —p> —>§'—g>.3

rejlik. A fehérjék aminosavsorrendjét a DNS = ol i

nukleotidsorrend formajaban kédolja, melyben az  owa Z
egyes aminosavaknak nukleotidharmasok, un.
tripletek feleltethet6k meg. A sejten beliil az informacidaramlas a

gén (DNS)

mRNS

kovetkezo uton halad (centralis dogma): roftelmesin)

DNS — transzkripci6 — mRNS — transzlacié — fehérje — tulajdonsag Sk
Amennyiben megvaltozik a DNS nukleotidsorrendje (mutécio), sl e
megvaltozik az altala kddolt fehérje aminosav-sorrendje, ill. szerkezete Szinesuii
is, aminek kovetkeztében uj tulajdonsagok jonnek létre. e e
Az oroklodo valtozékonysag azt jelenti, hogy az oroklott mRN!/éItozat
tulajdonsagok nem allandok, nemzedékrol-nemzedékre

valtozhatnak, ez lehetdvé teszi, hogy az utédok tulajdonsagai némileg jrone vallozat(nibés enzim)

eltérjenek a sziilokétdl. Az ¢€l6lények valtozatossaga azt eredményezi,
hogy az egyes egyedeknek kiillonb6zdk az esélyei az életben maradéasra

¢és a szaporodasra. Az élélények valtozatossaga teremti meg az alapjat TR g it 2is
az élovilag torzsfejlodésének, az evolucionak. Fehér virag
A gén
r .. X3 ” r . 14 e bRl exon axon axan exon
A gén az 6roklodés anyagi egysége. S o 0 won 22 ron =
— e —
. . . r r oo n
e Klasszikus genetikai génfogalom: a gén egy Y et
olyan anyagi egység, amely egy tulajdonsig T I —

kialakulasat hatiarozza meg.

e Molekularis genetikai génfogalom: elso
megkozelitésben, a gén a DNS molekula egy
szakasza, amely egy polipeptidlanc
aminosavsorrendjét kodolja. Y i

P
aminn acid Jk)/
chan s’

e Ezenkiviil vannak t- ¢s rRNS, ill. miRNS gének is.



A DNS miikodése alapjan lehet:

e struktirgén: olyan DNS szakasz, amely RNS-be atir6dhat:
e vagy egy polipeptidlanc aminosavsorrendjét hatarozza meg (mRNS),
e vagy az r- és tRNS, ill. miRNS molekulékat kodol,
e szabalyozo régio, amely nem irédik at, a struktirgének mukodését, atirddasat
szabalyozza (pl. operator régid, lasd lac operon).

A fentieken kiviil a DNS nagyrészt Un. nem-kodol6 szekvenciakat — ,hulladék DNS-t” —
tartalmaz. Ezek ismétl6do, ismeretlen funkcidoju vagy nem koédolé szakaszok. Az ember
esetén ez a genom kb. 90%:-a.

Alapfogalmak

e Kromoszomaszerelvény (kromoszoma alapszam): a fajra jellemzé kromoszémak
egyszeres sorozata, pl. ember esetén 23 db. kromoszoma (a haploid sejtek
kromoszémaszama, genomja).

e Haploid sejtek/szervezetek egyszeres kromoszéomaszerelvényiliek (pl. ivarsejtek,
sporak, mohak testi sejtjei, mohak, harasztok elotelepének sejtjei).

e Genom: a haploid sejtek egyszeres genetikai dllomdnya (n), egy ivarsejt genetikai
anyaganak az 0sszessége, egyszeres kromoszdmaszerelvény.

e Diploid sejtek/szervezetek kétszeres genomot (2n), azaz kettds
kromoszomaszerelvényt tartalmaznak (pl. altalaban a testi sejtek).

e Poliploid sejtek tobbszoros — 3n, 4n - kromoszomaszerelvényt tartalmaznak (pl. a
termesztett novények egy része).

e Azallél (génvaltozat) a kromoszoma egy adott szakaszan (I6kuszan) elhelyezkedd gén

-----

variacioja. Gene loci Dominant
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HAPLOIDY, DIPLOIDY, TRIPLOIDY AND TETRAPLOIDY
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haploid diplaid wriplold tetraploid for the for the
L. N il il _ dominant allele  recessive allele

A diploid él6lények a nem osztodo testi sejtjeikben egy-egy kromatidabol allo homolog
kromoszéomaparokat hordoznak — egy apai, ill. egy anyai valtozattal -, s igy egy gén két
e Homozigota egyedben az adott két allél teljesen azonos, jeldlésiik: pl. AA vagy aa.

e Heterozigota egyedben az adott két allél kiilonbozik, jelolése: pl. Aa.

Az allél lehet dominans (A) vagy recessziv (a).

e A dominans — uralkodo - allél hatdsa elnyomja a recessziv allélt, heterozigdtakban is
kifejezddik,

e arecessziv — lappango6 - allél ecsak homozigota formaban tudja kifejteni hatasat.

e Kodominancia esetén mindkét allél kifejez6dik, nem nyomjak el egymas hatdsat.
Ilyen pl. az emberi vércsoportoknal figyelhetd meg. Az "A" vércsoportért felelds allél
¢s a "B" vércsoportért felelds allél egyszerre is képes kifejezddni, ekkor "AB"
vércsoport alakul ki (vagy még ilyen az MN vércsoport 6roklodése).




e Genotipus: a jelleg létrehozasat biztositd genetikai szerkezet, a tulajdonsag
meghatarozasanak az anyagi alapja, a DNS adott szakaszanak minésége, adott génre
nézve lehet homozigéta dominans vagy recessziv, ill. heterozigota.

e Fenotipus: a lathaté megjelenési forma.

e Fenom: a megfigyelhetd tulajdonsagok, a fenotipusok dsszessége.

Tulajdonsag Fenotipus Genotipus Allel Gén
Viragszin Bibor AA (homozigéta A (dominans) Viragszin
(dominans) dominans) gén(a)

Aa (heterozigota)

Fehér aa (homozigéta  a(recessziv)
(recessziv)  recessziv)

Emberi DNS. emberi gének

Az emberi genom a petesejt vagy himivarsejt teljes genetikai tartalma, amely hozzavetdleg
3 milliard DNS bazisparbol all. Kb. 20 000 - 25 000 gén van a human genomban. A
fehérjekodot ténylegesen hordozo exonok a teljes szekvencianak csupan a 1,5 %-at adjak.

Az 0sszes ,,hasznos” informdaciot, kb. 10 %-a hordozza a DNS allomanynak, amely tartalmazza
e tchat az exonokat 1,5 %,
e a t-és rRNS, miRNS génjeit,
e tovabba a gén kifejezOdését szabalyoz6 DNS szakaszokat (pl. promoter, operator
régio).
2 embernek 0,1 %-os eltérést mutat a DNS szekvencidja, tehat az egyezés 99,9 %-os. Azaz
1 000 000 bazispar koziil atlagosan 1000 kiilonbozik.

A genomika

Szemben a genetikaval, amely egyes tulajdonsagok oroklésével, egyes gének szerkezetével és
mukodésével foglalkozik, a genomika targya az élolény génjeinek, illetve DNS-ének
Osszessége, a genom vizsgalata. A genomika tehat tanulmanyozza az egyes genomok
szerkezetét, méretét, a gének eloszlasat, szamat, méretét, a génnek nem tekintheté DNS-
szakaszok szerkezetét, elhelyezkedését és bioldgiai szerepét, illetve Osszehasonlitja a
kiilonb6zo genomokat egymassal.

Cald

A mitoézis (részletesen lasd 2.3. fejezet)

e Szamtarto vagy fonalas osztddas. y
e A mitdzis a testi sejtek osztodasi, ill. keletkezési modja, novényeknél és i
allatoknal egyarant. Tovabba novényeknél az ivarsejtek is mitézissal
jonnek létre. \ "
e (Csak eukaridétakra jellemzo. PN
b 7

¢ Minden mitozis utan két utédsejt keletkezik, melyek genetikailag azonosak
egymassal és az anyasejttel (mutaciotol, masolasi hibaktol eltekintve).

e Genetikai szempontbol legfontosabb eseménye az, hogy a két kromatidabol
all6 kromoszomak kromatidai az osztddas soran szétvalnak, majd kiilon utddsejtekbe
keriilnek. Az utddsejtekben tehat ismét egy kromatidabol (egy DNS kettds hélixbol) allo,
de valtozatlan kromoszémaszamu kromoszémakészlet talalhato.



Meiozis (részletesen lasd 2.3. fejezet)

A meidzis az allati ivarsejtek, novényi, ill. gombasporak termelésére specializalodott
diploid sejtek osztédas tipusa.

A meiozis sordn egyetlen diploid anyasejtbdl 4 haploid utodsejt keletkezik.

Az utodsejtek kromoszomaszama - ezaltal genetikai informdacidtartalma - pontosan
fele az anyasejtének (szamfelezo sejtosztddas).

A keletkezett négy haploid utddsejt informaciotartalma egymastol kiilonbozo.

A meiozis két foszakaszra bonthatd.

Az elso osztodasi szakaszban

a homolog kromoszomak part alkotnak, kromatidaik kozott atfedések, torések,
majd szakasz — gén - Kicserélodések kovetkezhetnek be. Ennek a folyamatnak, az
atkeresztez6désnek (crossing over) az eredménye az intrakromoszomalis
rekombinacio.

A rekombinacio soran a tulajdonsagokat Kkialakito genetikai tényezok

ujrarendezodnek, igy uj génkombinaciok a sziiloktol eltéro fenotipusokat
eredményezhetnek.

Majd a homolég kromoszomaparok tagjai szétvalnak egymastol €s kiilon utddsejtbe
keriilnek, mialatt a testvérkromatidak még egyiitt maradnak (szamfelezés).

A homolog kromoszéomaparok tagjainak szétvialasa véletlenszerii, azaz nincs
meghatarozva, hogy az adott utdédsejtben az apai vagy az anyai kromoszoéma keriil. Ez
az esemény tovabb noveli az utddsejtek genetikai valtozatossagat (interkromoszomalis
rekombinacio).

Az els6 osztodas tehat redukcios, mert a kromoszomak szamat a felére, a haploid
szamra (n) csokkenti az utédsejtekben.

A masodik osztédasi szakaszban — amely lényegében egy szabalyos mitézis - a
testvérkromatidak valnak szét egymastol, igy az utddsejtek kromoszémanként egy DNS
molekulabol 4ll6, de az anyasejthez képest fele kromoszomaszdmt kromoszomakészlettel

rendelkeznek.
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Az alabbi grafikonok a meidzis soran az egyes valtozok mennyis€égét mutatja a sejtciklus, illetve
az osztddas egyes szakaszaiban. Emelt szintii feladat 2013 majus.

A B C D, D
A kromoszomak kromatiddinak szdma. Sejtciklus
T‘_\—
A B C D, D ” A B C D D
A sejt teljes DNS-tartalma. A sejt ploidiaszintje, tovabba a sejt kromoszoémainak a szdma.

Az utddsejtek genetikai valtozatossaga

A rekombinacio soran olyan haploid génkombinacié jon létre, amely kiilonbozik a sziil6i

génkombinaciotol. >~ Homologous

" chromosomes

2 féle rekombinaciot kiilonbozetiink meg:

1. Intrakromoszomalis — kromoszéman beliili rekombinacié.
A  meiézis els6 fOszakaszaban torténik, a homolog
kromoszémak egy-egy kromatidaja kozott.

»1 Recombinant
chromatids

2. Az interkromoszomalis rekombindcid szintén az elsé foszakaszban zajlik a homolog
kromoszémak véletlenszeri szétvalasanak koszonhetden.

, , w POSSIBILITY 1 POSSIBILITY 2
o Egy kromoszomapar: 2 lehetdség van. SN MR
o Kettd kromoszomapar: 4-féle ivarsejt, 0t/ o/
e harom kromoszémapar: 8-féle ivarsejt, / ' \, . / \
e N kromoszomapar: 2N féle ivarsejt johet létre. ( § ) 5 ) . §w ¥ )
e Ember: 23 par kromoszoma, / \ / _\ e

o 2238400 000 féle ivarsejt képzédhet.

A rekombinacio és igy az ivaros szaporodas az alapja a genetikai valtozatossagnak, a
populaciok genetikai diverzitasanak, amely az evolucio genetikai alapjat teremti meg.
Az ivaros szaporodas soran az alabbi események a véletlenszerli tulajdonsag-kombinaciok
,vegtelen” lehetdségét biztositjak:

e a DNS atrendezodése (intrakromoszomalis rekombinacio),

e a homolégok véletlenszerii szétvalasa (interkromoszomalis rekombinécio),

e azivarsejtek véletlenszeru talalkozasa,

e a DNS szerkezetében beallo valtozas (mutacio).



Emelt szintii érettségi feladat

V. A petesejt kialakulasa 12 pont

Az abra a petesejt fejlodését mutatja. A magzat petefészkében talalhato diploid csirasejtek DNS
allomanya megduplazodik ¢€s létrejonnek az elsédleges petesejtek, amelyek meiozisa
megkezdddik, de annak I. elészakaszaban (profazisaban) megallnak és ebben az allapotban
maradnak egészen a nemi érés kordig. Az ekkor beindulé menstruacids ciklus tiiszéérés
fazisaban a meidzis elso szakasza csak a tiiszorepedés (ovulacio) elott néhany oraval fejezédik
be. Ekkor az elodleges petesejt osztodik: létrehozza a sok citoplazmat tartalmazé mdsodlagos
petesejtet és egy sokkal kisebb, mikodésképtelen sejtet, az elsé sarkitestet. A masodlagos
petesejt megkezdi a meidzis masodik szakaszat (meidzis 1), de annak kozépszakaszaban
(metafazisaban) leall és csak a megtermékenyités hatasara folytatja és fejezi be a meiozis I
osztddast, létrehozva az érett petesejtet és a mdsodik sarkitestet.

A

e Sejt
Diploid RS

csirasejt

Elsodleges
petesejt AIA at la

MEIOZIS 1. - Els6 sarkitest

Masodlagos

petesejt E D
.

MEIOZIS 1L

/ Elso sarkitest

Eret‘[

. Masodik sarkitest
petesejt

¥

1. dbra

Az abra egy emberi kromoszomapar sorsat kveti nyomon. Egy vonal egy duplaszala DNS-t
jelol a kromoszoma rajzan. A bevezeté magyarazat és az azt kiséro abra, valamint a tanultak
alapjan valaszoljon a kdvetkezo kérdésekre!



Egy sejt DNS

N
Meiotikus osztodas Az adott

szakaszai szakaszban a sejt
o DNS mennyisége
2
[ A 2¢
o
o}

N
" - D
1d6

Nevezze meg azt a hormont ¢s termelddésének helyét, amely — a tiiszoserkenté hormon
megfelelo szintje esetén — a tiiszorepedés kivaltasaért felelds! (2 pont)

A BOFOOH BEVEE & ssssssseasamperepores Termelddéscnek helwe: . o o 5 o o sessssnasisaree

A tiiszobol kialakulo sargatest is termel hormont. Hogyan hat ez a hormon a méh
nyalkahartyajanak mikodésére?

Egészitse ki az 1. abra C és D részletének tires négyzeteit a megfeleld allélt jel6ldé *A° vagy
“a’ betiik beirasaval!

Nevezze meg azt a folyamatot, amely az allélok rekombinacidjat eredményezte a

masodlagos petesejt €s az elso sarkitest esetében (1. abra C) ...l

A 2. abra a me16z1s egyes szakaszaiban a sejt valtozo DNS tartalmat mutatja. Rendelje az
1. abra szakaszaihoz a megfelel6 DNS mennyiségeket a megkezdett minta alapjan! A
csirasejt DNS mennyiségét 2c-vel jeldltiik, és beirtuk az elso cellaba. (2 pont)

2. dbra

Rendelje a ndi ivarsejt képzddésének szakaszait a rajuk vonatkozo allitasokhoz! [rja az allitasok
melletti négyzetbe a megtelel6 szakasz bettjelét! (5 pont)

GRCEvRol--I:=

. Csirasejt
Elsédleges petesejt
Masodlagos petesejt
. Frett petesejt
Mind a négy
Egyik sem

Két kromatidabol allo homolog kromoszomaparokat tartalmaz.

A petevezeték felsd harmadaban alakul ki.

Legalabb egy X kromoszomat tartalmaz.

Osztddasa soran a kromoszomak kromatidakra valnak szét.

10.

DNS-szintézis jatszodik le benne.

10



Megoldas

V. A petesejt kialakulisa

A feladat a részletes kévetelményrendszer 2.3.4., 4.9.1. pontjai alapjdn késziilt.
A feladat az iij kovetelményrendszer 2.3.5,; 4.8.4.2; 4.9.1 pontjai alapjan késziilt.

12 pont

A széveg forrdasa: Fonyo Attila: Az orvosi élettan tankonyve, Medicina konyvkiado 2004.

1L

2.

h

—_

© o0 =
> AmY W

Hormon neve: sargatestserkenté hormon / LH

Termel6désének helye: agyalapi mirigy / hipofizis (eliilsé lebenye)
A méhnyalkahartyat bedgyazodasra alkalmassd teszi / a méhnyalkahartya érdussa tétele
elokésziti a beagyazodast / mirigyeinek fokozodik elvalasztéo miikodése

C
D

Atkeresztezddés / crossing over
. Mindegyik helven kitoltott sor 1 pont, dsszesen:

1ész: a

1ész: a Mindketté helyes megnevezése esetén:

Meiotikus osztodas szakaszai

Az adott szakaszban a sejt
DNS mennyisége

A 2¢
B 4c
D 1c

1 pont
1 pont

1 pont

| pont
| pont
2 pont

1 pont
| pont
1 pont
| pont
1 pont

11



V. Sejtosztodas 12 pont

Az abran az egyik sejtosztodasi tipus néhany allomasat figyelheti meg. Az egyes abrak nem
iddrendi sorrendben dallnak. Nem jeleztik azt sem. hogy az osztodas eredményeként hany sejt
jott létre (a keletkezett sejtekbdl mindig csak egyet abrazoltunk.) Ezek figyelembe vételével
tanulmanyozza az abrat, majd valaszoljon a kérdésekre!

L.
2: Tegye 1dérendi sorrendbe az abrazolt szakaszok betiijeleit! (2 pont)
—> —> — — — —

3. Mely sejtek johetnek 1étre az abran lathato sejtosztodas révén? A megfelel6 betiijeleket
irja az iires négyzetekbe! (2 pont)

Az emberi himivarsejtek.
Egyes gombak spoérai.

A zarvatermok petesejtje.
Az emberi hamsejtek.

A baktériumok.

MO0 Wp

A rajz sematikus, igy példaul nem abrazol minden kromoszdémat.

4.  Hany kromoszdma hidnyzik az ,,A” jelii rajzrél, ha feltételezziik, hogy egy emberi sejtrél
van sz6?

12



5. Melyik allitas igaz az abrasor ,,C” jelti szakaszara? (2 pont)

A. Diploid sejtet abrazol.

B. Ebben a fazisban torténhet meg az atkeresztezddés.

C. Lehetséges, hogy ekkor a sejtben apai és anyai allélek is megtalalhatdk.

D. Lehetséges, hogy a megjelenitett kromoszémak csak apai eredetiiek.

E. A sejt nyugalmi szakaszban (interfazisban) van.

6. Melyik allitas igaz az abrasor ,,D” jelii szakaszéara? (2 pont)

A. Az itt lathaté kromoszémak két kromatidasak.

B. A kromoszémak befliz6déseihez huzéfonalak kapesolddnak.

C. A sejtmagot latjuk, benne a 4 kromoszémaval.

D. A kromoszéomak atkeresztezddését abrazolja.

E. Az éabra a kromatidak szétvalasat mutatja.

7A Mi lehet az ,,F” jelii sejt genotipusa, ha az ,,E” jeliié DdEe, és tudjuk, hogy a két gén
fuggetlen? Csak az dsszes lehetséges genotipus megaddsa esetén jdr a pont.

8. Mi lehet az ,,F” jelti sejt genotipusa, ha az ,.E” jeliié¢ 4a? Csak az dsszes lehetséges
genotipus megaddsa esetén jar a pont.

Megoldas

V. Sejtosztodas
A feladat a részletes kovetelményrendszer2.3.4. és 6.2.1. pontjai alapjan késziilt.
Az dbra forrasa: W. D. Stansfield: Genetika. Panem, 1997.

1.

2

[FS]

o) = B M e

me16zis/szamfelezo osztodas

EBACDF A pontos sorrend esetén:
Legalabb 4 jo helven emlitett betii: 1 pont

A B

42 db

C. D

B.E

DE, De, dE, de Csak egyiitt:
~A” vagy ,.a” Csak egyiitt:

12 pont

1 pont
2 pont

2 pont
I pont
2 pont
2 pont
1 pont
I pont
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Gregor Mendel (1822-1884)

e A genetika tudomanyanak megalapitoja.

o Osztrak kozépiskolai szerzetestanar.

e Gondos keresztezési kisérleteket végzett a kolostora
kertjében 1857 és 1868 kozott.

e Sok adatot gyiujtott, statisztikailag értékelte az
eredményeket.

Kerti borsoval dolgozott.

e Sok valtozata van.

¢ A ndvény ontermékenyitd, de konnyen Kkeresztezheto is.

e Rovid tenyészidejii.

e Sok utodot hoz létre.

e Mendel csupan néhany kiragadott — szam szerint 7-et - tulajdonsagot vizsgalt.

Tobbek kozott az alabbi tulajdonsagokat vizsgalta:

e Borsoszem alakja, ami lehet kerek és
szogletes, feliilete sima vagy rancos.

e Borsoszem szine lehet és zold.

e A virag szine lehet bibor és fehér.

e Hiively szine lehet zold és

e Stb.

Az ¢lolények alapvetd molekularis életfolyamatai, biokémidja, 6rokléstana igen hasonld,
miikddéseik  altalanos  torvényszeriiségeinek megismerését Un. modellszervezetek
tanulmanyozasa teszi lehetové. A modellszervezet tehat egy olyan él6lény, amelyet alapvet6
biologiai jelenségek megértése érdekében tanulmanyoznak. A modellszervezetben tett
felfedezések betekintést nyujtanak mas ¢éldlények miikdodésébe. A tudomanytorténet elsod
genetikai modellszervezete a Mendel altal tanulméanyozott veteményborsé volt.

Elény0s, ha a modellszervezet

e kis testméretl,

e cgyszerlien fenntarthato,
e rovid generacios ideji,

e sok utodot hoz létre,

e ¢s konnyen keresztezhetd.

Genetikai modellszervezetek lehetnek:

e virusok,

e Dbaktériumok (pl. Escherichia coli),

o ¢lesztégombak,

e Kkerti borsd,

e ecetmuslica (Drosophila melanogaster),
* egér.

14



A mendeli 6roklésmenet megallapitasanak modszere

1. Kiilonb6z6 tulajdonsidgokat mutatdé (pl. bibor és P Gederacie - XA‘,—\
B ., ' ., (tlszta__vsmalu ! v
fehér virdg) tiszta — homozigota, egyforma azUIoK) bi'l'rgg l\fﬁggf
egyedekbol allo - vonalak Kkivalasztasa (P,
parental = sziil6i nemzedék). F, Generdcié

(A tiszta vonali egyedek egymas kozotti (hibridek)

keresztezésekor — pl. lilat lilaval - az utédok
ugyanazt a sziiléi fenotipust mutatjak, elméletileg
végtelen szamu generacion keresztiil, hiszen homozigotak.) A tiszta vonalu egyedeket
Mendel tobb generacion keresztiil onmegtermékenyitéssel hozta létre.
2. Az eltéro fenotipusi — lila, fehér - vonalak keresztezése mesterséges beporzassal.
3. Majd az utédok egymas kozotti tovabbi keresztezése. (F, filial = utodnemzedék)

Minden ndvény lila viragu

A mendeli szabalyok hatterében az alabbi jelenségek allnak.

o A vizsgilt tulajdonsagot egyetlen gén két allélja hatarozza meg, melyek dominans-
recessziv viszonyban allnak.

e Ezen gén dominans allélja okozza az F1 fenotipust (bibor szint),

e arecessziv fenotipus (fehér virdg) csak homozigota formaban, F2-ben jelentkezik.

Mendel magvarazata

e Az 6roklédést un. faktorok hatdrozzak meg (ezeket ma géneknek nevezziik).

e Minden egyed egy faktorpart - azaz allélpart - hordoz egy adott tulajdonsagra.

e Azivarsejtek képzddése soran a faktorparok — allélparok - tagjai szétvalnak egymastol,
¢és kiilon ivarsejtekbe jutnak, melyek igy az allélparoknak csak egyik tagjat -
hordozzak (meidzis).

e Az ivarsejtek zigotava egyesiilése véletlenszerii, nem fiigg a hordozott faktorok -
gének - természetétol. .

Mendel szabalvai, torvényei

A Mendel torvények altalanos érvényiiek az ¢élévilagban minden olyan /ﬁ“

ryqry 7 ) /"'\\ J/-f-\

¢élolényre nézve, amelynek meiozisa van. . x/{. KL‘ <
KR N

1. A gamétatisztasag szabalya DD DD

Egy haploid ivarsejt az adott tulajdonsagparbol csak az egyik tulajdonsagot hordozza.

2. Az uniformitas szabalya (Mendel I. tv.)

Két eltérd — pl. lila-fehér -, tiszta vonali — homozigdta - sziil6i vonal kozotti keresztezés elsé
utodnemzedéke egyontetiien egyforma, uniform (heterozigota). Fi-ben nem fejezddik ki a
fehér tulajdonsag, mert a bibor szin dominans, a fehér recessziv.

P Generacié % . - 3
f\f’“ J

Fenotipus: Lila virag Fehér virag
Genotipus: PP Py
Ivarsejtek: P) r

F, Generacié %

Fenotipus: Lila viragok
Genotipus Pp

S



Egy dominidns fenotipusi egyed genotipusat Un.

teszteld keresztezéssel lehet megallapitani, melynek
sordn egy recessziv fenotipusi — homozigdta -

egyeddel kell keresztezni.

Amennyiben a vizsgalt egyed
e homozigodta, ugy az utddok kizardlag dominans
fenotipustiak lesznek,

e azonban, ha heterozigéta,
aranyban kapunk dominans,

fenotipusu utddokat.

3. A reciprocitas szabalva

akkor fele-fele

feltételezések

Dominans fenotipus,
ismeretlen genotipus:
PP or Pp?

v
Pl

;&ﬁ',",}"-’

Recessziv fenoti

e

Ha a lila viragu vagy Haa lilavira
egyed PP egyed Pp
Pollen Pollen
p )] \p )

N&i
|varse]t

(=)

recessziv

Minden utéd lila

(%)

PIL,i},)lL. N0| \—

ivarsejt

pus,

ismert genotipus:

gu

) & ;%
) % i ) :ﬁj J"{

=

o

Bl o i L

1/, utéd lila 1/, utéd fehér

Az els6 utodnemzedék tulajdonsagai fiiggetlenek attol, hogy a tulajdonsagot az apai vagy
az anyai vonal hordozta. Mendel elvégezte a reciprok — forditott - keresztezéseket is, ¢és

ugyanolyan eredményeket kapott.

b

FLFLELE

3 Purple

All pur

Hogyan hatarozhat meg egy génvaltozat egy szint?

gén (DNS

mRNS

|

fehérje (enzim)

szin eléanyag

Szines virag

4. A szegregacio — hasadas - szabalva (Mendel 11. tv.)

Az Fy

P Generacio
(tiszta vonalu
szlilok) Lila
virag

F, Generacio

hibridek

{Hibrigel) Minden nové|

Onbeporzas:

%

705 lila
viragu
névény

F, Generacio

Fehér
l virag

%

viragu

ny lila
# A4

D

e ¥
224 feheér
viragu
novény

P Generacio

Fenotipus:
Genotipus:

Ivarsejtek:

F; Generacié

Fenotipus:
Genotipus

Ivarsejtek:

F, Generacio

F; (Pp) ndvény
néi ivarsejtjei

.-

végsd szinanyag

génvaltozat (DNS valtozat)

mRNS valtozat

fehérje valtozat (hibas enzim)

T

Fehér virag

& 5

Lila virag Fehér virag
PP e
P! p

-~
%

Lila viragok
~ Ir
Y, (P " (p

F, (Pp) névény himivarsejtjei

\P E
» A B
PP Pp
Pp pp

3*:1;.;:,»

nincs szinanyag szintézis

egyedeit tovabb keresztezve a masodik utédnemzedékben mindkét sziilo
tulajdonsagai megjelennek 3:1 aranyban.

%x
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Az aladbbi tablazatot tanulmanyozva megérthetjik Mendel statisztikai modszerének a
Iényegét, a valosziniiség és gyakorisag fogalmanak kiillonbségét.

e Egy esemény valoszinilisége egy meghatarozott elméleti szamérték,
e arelativ gyakorisag pedig tapasztalati véletlen mennyiség.

Egy érték relativ gyakorisagat ugy kapjuk meg, hogy az abszolut gyakorisagianak
értékét elosztjuk az 6sszes elemszammal (hasznos/odsszes). Azaz a relativ gyakorisag
azt mutatja meg, hogy egy adott érték gyakorisdga az 6sszes elem hanyad részét alkotja.

Példaul egy kockadobalas eredményei a kovetkezok:
Dobodkockéval dobjunk 120-szor (6sszes elemszam (6sszes)),

e adobott szamok: 1, 2, 3, 4, 5, 6, (adott értékek)
e abszolut gyakorisaguk: 18, 23, 19, 22, 21, 17, (adott értékek abszolut gyakorisagai)
o egyes értékek relativ gyakorisaga: 0,15, 0,192, 0,158, 0,183, 0,175, 0,142.

A relativ gyakorisag 0 és 1, illetve 0% és 100% kozotti értékeket vehet fel.

A relativ gyakorisdgok 6sszege mindig 1, illetve 100%.

Ugyanakkor az egyes szamok dobasanak a valoszintisége 1/6, azaz 0,166666.
Heterozigotak keresztezésekor pl.

e a homozigota recessziv tipusok megjelenésének a valésziniisége 25% (1/4),

e ugyanakkor relativ gyakorisaguk pl. az alabbi tablazat els6 sorat tekintve_1 , azaz
0,240963 = 24,0963 %. 4,15

Mendel minél nagyobb szamu keresztezést végzett, annal jobban kozelitett az eredmény a vart
75%-25% aranyhoz (statisztikai modszer), azaz a relativ gyakorisag a valdszintiséghez.

Sziiléi fenotipusok F1 F2 F2 arany
Bibor x fehér virag mind bibor 705 bibor : 224 fehér 3,15:1
Sarga x z6ld szem mind sarga 6022 sarga : 2001 zold 3,01:1

Z061d x sarga hiively mind zo6ld 428 zo6ld : 152 sarga 2,82:1

Axialis x terminalis virag | mind axialis | 651 axialis : 207 terminalis 3,14:1

Hosszt x rovid szar mind hosszu 787 hosszu : 277 rovid 2,84 :1

Eddig egy allélpar altal meghatirozott tulajdonsag oroklédését vizsgaltuk, az ilyen
oroklésmeneteket egygénes vagy monohibrides o6roklddésnek nevezziikk. Az egygénes
oroklésmenet tipusat — domindns-recessziv, intermedier, kodomindns, lasd késébb - a
heterozigdta egyedek fenotipusa hatdrozza meg.

Cross pollination — ﬁ Parent generation

Self pollination — F| Generation
All self pollination in —

F, Generation
3:1 F, Generation

L|||||\‘\!”“$‘9
e

F3 Generation
©studyandscore.com 1 7




Gyakorlé feladatok

Az aladbbi feladatokban a genetikai torténéseket matematikailag fiiggetlen eseményként
kezeljiik.

1.

A sarga borso lehet AA

vagy Aa

Egy zsdkban nagy szamban ¢€s egyenlé mennyiségben fekete és fehér golyok vannak. Mi a
valdsziniisége annak, hogy elsére fekete golyot huzunk?

e Az elsd kihuzott golyd vagy fekete vagy fehér tehat 15 azaz 50 %.
e  Masképp: 1000 goly6 van 500 fekete, 500 fehér. 500/1000 = 4 (hasznos/6sszes)

Mi az esélye annak, hogy a kovetkezd golyo is fekete lesz?

e Ha sok goly6 van: pl. 1000 goly6 esetén eredetileg 500 fehér és 500 fekete.
e Ha kihtztam elsére egy fekete golyot, mar csak 499 fekete maradt, tehat a kovetkezd
htzas 499/999 (kivant esemény/6sszes), ami 0,499 ~ 0.5 azaz '

e Ha kevés golyo van pl. 10 (5 fekete + 5 fehér), akkor a kovetkezd huzas esetén az esély:
4/9 = 0.44444

Mi az esélye annak, hogy egymas utan 2 fekete golyot huzok ki (vagy egyszerre két golyot
megragadva mindkettd fekete lesz)?

e Sok golyé esetén: 12 . /2 = Y4 azaz a fiiggetlen események valosziniiségének szorzata.
o Kevés golyo esetén: /2. 4/9 =4/18 = 0,22

Egy zsakban 100 goly6 van 2 fekete + 98 fehér. Mekkora az esélye egy fekete golyo
kihuzasanak?

e 2/100 (hasznos/dsszes) = 0,02 2%

Mekkora az esély, hogy ebbdl a zsakbol egymas utan 2 fekete golyot huzunk ki?

e Az elso huzas: 2/100

e Masodik huzés: egy fekete maradt a 99 6sszes koziil, tehat 1/99 (1,01%), de csak akkor,
ha az elsore feketét huztunk.
e Osszesen: 2/100 . 1/99 = 2/9900 kb. 0,0002 (0,02%)

Milyen aranyban jonnek 1étre geno- és fenotipus szerint az egyedek, ha

a) Sarga magvu borsot, z0ld magvuval kereszteziink?

AA X aa
Aa
100% sarga

Aa X aa
Aa aa
50% sarga, 50% zold

Osszesen:

e !5 avalbszinlisége, hogy a sarga AA, %2 hogy Aa.
e 706ld magok csak a heterozigéta sarga sziiloktdl szarmazhatnak, 2 eséllyel.
o Igy azold utodok: ¥4 - ¥ = Y eséllyel keletkezhetnek. (a tobbi ¥ sarga)
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Masképp: a sdarga egyedek: 7> . 1= (a)eset) + 2. > =% (b) eset) tehat 2/4 + Y = %

b) Homozigéta sarga és zold magva sziiléi nemzedékbdl kiinduld keresztezés F2
nemzedékének sarga magvu egyedeit z0ld magviakkal kereszteziink.

e F2ben 1:2 ardnyban jonnek létre AA és Aa genotipusu sarga utdédok.

e Azaz el6fordulési gyakorisaguk 1/3 és 2/3.

e 706ld magvu utdd csak akkor keletkezhet az F3-ban, ha heterozigota egyedet
valasztunk az F2-b6l, aminek a valoszintisége 2/3.

e Tehat: 2/3 (Aa) . 2 = 1/3 a z6ld magvu utdédok 1étrejottének valdszintisége.

Maskeépp: a sarga egyedek:1/3.1= 1/3 + 2/3.1/2=2/6 azaz 1/3, tehat 1/3+1/3= 2/3

6. Egy hazasparrol tudjuk, hogy mindketten Rh+-ak. A feleség édesanyja Rh-, a férj huga Rh-
, sziilei Rh+-ak. Mekkora valoszinliséggel sziiletik ennek a hazasparnak Rh- gyermeke?

e (Csak akkor sziilethet Rh- gyerekiik, ha heterozigotak. Mekkora ennek az esélye?

e A feleség biztosan heterozigota (mivel anyja Rh-).

e A férj sziilei heterozigétak, mivel hiiga Rh-, ezért a férj 2/3 valdsziniiséggel Rh+
heterozigota.

e Két heterozigota hazassagabol 74 az esély Rh- utddra.

e Tehat 2/3x % =1/6

7. Egy hazasulandé par elmegy genetikai tanacsadasra. Ok egészségesek, de tartanak attol,
hogy utddaik fenilketonuriaban szenvednek.

a) A lany csaladjdban mar eléfordult megbetegedés, a fiinadl még soha.

e A lany lehet hordozo Aa, vagy egészséges AA.
o A fil egészséges AA.
e Tehat nem sziilethet beteg gyerekiik.

b) A fiu sziilei egészségesek, de a ndvére beteg. A lany sziilei és nagysziilei is egészségesek,
de az apja ndvére (nagynénje) beteg. A lany anyai 4gan még nem fordult el a betegség.

e Haa fit ndvére beteg, a sziilei biztosan heterozigotak voltak igy, hogy 6 heterozigota
2/3 az esélye.

e A lany apja 2/3 eséllyel hordozd, tekintve, hogy a nagysziild biztosan heterozigotak
voltak.

e A lany anyja biztosan egészséges (AA).

e Hogy a lany heterozigéta legyen annak 2/3 x 2 = 1/3 a valdszinlisége, (mivel ha az
apa hordozo (2/3) az anya egészséges AA (1) ---- Aa x AA hézassagukbol 2
valdsziniiséggel lett hordozd.)

e Tehat beteg gyereke az ifju hdzasoknak csak akkor sziilethet, ha mind a ketten
heterozigotaké és akkor is csak Y4 valdsziniiséggel.

o lgy2/3 (fin)x 1/3 (lany) x ¥4 =1/18
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8. Milyen vércsoportu gyermekei sziilethetnek, mekkora valosziniiséggel egy Rh- AB anyanak
és egy Rh+ A vércsoportu apanak?

Az anya dd, AB
Apa: DD vagy Dd ill. AA, vagy A0

A gyerek akkor lehet Rh-, ha az apa Dd, ennek valdszinlisége >
Ha az apa Dd, /2 valoszintiséggel lesz a gyerkek Rh-, tehat: 2 x /2 =%

vagy AB x AA
gyerekek: 50% AB 50 % AA

vagy AB x A0
gyerekek: 50 % A (AA és A0)ill. 25% AB és 25% B0

Az A vércsoport esélye: o x 2+ 2 x Vo=
Az AB: 2x 2+ xY="%+1/8=2/8+1/8=3/8
B valosziniisége: /> x V4o =1/8

ARh- =2x"%
ARh+=%x%
AB Rh- =3/8x %
AB Rh+= 3/8x %
BRh-=1/8x V4
BRh+=1/8x%

9. Az emberi szembetegségek koziil a sziirkehalyog domindnsan (A), a rovidlatas
recessziven (b), egymastol fiiggetlen 6rokl6doé autoszomas betegség.

Anya: sziirkehalyogban szenvedé, nem rovidlaté. Sziilei koziil csak az egyik
halyogos szemii, a masik csak rovidlato.
Apa: egészséges latasi, sziilei koziil az egyik rovidlato.

Mi a sziilok genotipusa? Milyen gyerekek ¢és milyen valoszintiséggel sziilethetnek a
hazassagbol?

Anya: van neki A, B.
o Mivel sziilei koziil csak az egyik halyogos, igy a masik aa, tehat az anya Aa.
o Mivel az masik sziildje rovidlato (bb), igy 6 Bb.
o Tehat AaBb

Apa: aa Bb vagy aa BB.
o Mivel sziilei koziil az egyik rovidlato (bb), igy 6 Bb
o Tehat aaBb

AaBb X aa Bb

G: AB, Ab, aB, ab aB ab
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Gyerekek:

AB Ab aB ab
ab AaBb Aabb aaBb aabb
halyogos, nem révidlatd | halyogos, rovidlato nem halyogos, nem halyogos,
nem rovidlatd rovidlato
aB AaBB AaBb aaBB aaBb
halyogos, nem rovidlato halyogos, nem nem halyogos, nem hélyogos,
rovidlato nem rovidlatd nem rovidlatd

¢ halyogos, nem rovidlato 3/8

e halyogos, rovidlato 1/8

e nem halyogos, nem rovidlato 3/8
e nem halyogos, rovidlato 1/8

Masképp:
e annak az esélye, hogy az anya tovdbbadja a A-t 50% és a gyerek halyogos lesz.
e Két heterozigota (Bb) esetén 74 valoszintiséggel lesz bb azaz rovidlato.
o halyogos, nem rovidlato 72 x ¥ = 3/8
o halyogos, rovidlatd 2 x V4= 1/8
o nem halyogos, nem rovidlatd 2 x % = 3/8
o nem halyogos, rovidlato 2 x a = 1/8

10. 44 szarvatlan tehenet 1 szarvatlan bika spermiumaval termékenyitettek meg mesterségesen.
Minden tehénnek egy borja sziiletett, amelyek koziil 36 volt szarvatlan és 8 szarvalt.

a) Milyen genotipusuak voltak az egyes egyedek?

e Szarvatlan bika biztos heterozigéta (hiszen szarvalt egyedek is sziilettek (aa),

e A tehenek 8 tuti heterozigota (mivel 8 szarvalt (aa) jott vilagra), a tobbi lehet szintén Aa
vagy AA.

e aszarvalt borjak homozigdta recesszivek (aa), a szarvatlan borjak lehettek Aa vagy AA.

b) Ugyanezen tehenek milyen borjakat hoznanak vildgra homozigota szarvalt bikat6l?

e Haatehén AA, minden utdd szarvatlan lesz, (AA x aa)
e Haatehén Aa, az utodok 50 %-os eséllyel lehetnek szarvalt, ill. szarvatlanok. (Aa x aa)

Két tulajdonsagparban — dihibrid - kiilonb6z6 novények oroklésmenete

5. Fiiggetlen oroklodés, szabad kombinalodas szabalya (Mendel I11. tv.)

Amely kimondja, hogy egyes tulajdonsagok egymastol fiiggetleniil 6roklédnek. Ez azonban
csak akkor igaz, ha a vizsgalt tulajdonsidgokat meghatirozd gének nem ugyanazon a
kromoszéman, egymas kozelében vannak. Ellenkezd esetben ugyanis kapcsolt 6roklédésrol
besz¢liink, mert ilyenkor a kapcsolt tulajdonsagok jellemzden egyiitt 6roklédnek tovabb, ebben
az esetben nem érvényes ez a szabaly.
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A két tulajdonsagpar:

1. mag szine: és zold (a), P @ X @
2. mag alakja: sima (B) és rdncos (b). i /""“"’\
G (@b) (@b)
P: AABB x aabb
-sima zold-rdncos 7 @ @ - @
AaBb AaBb AaBb AaBb
G: AB ab G AB q%ah

Fi: AaBb » Q Q Q

-sima AABB

Ab
e Az Fi egyedei a homolog kromoszomaparok 2 AABb
tagjainak a véletlenszerli szétvaldsa miatt — / aB Q
St
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interkromoszémalis rekombinéci6 — 4 féle ivarsejtet
képeznek azonos valosziniiséggel (25 %). ab
e Tekintve, hogy az ivarsejtek talalkozasa
véletlenszerti, barmelyik himivarsejt barmelyik
petesejtet megtermékenyitheti, F2 nemzedék Flggeten orokiodés
egyedei 4x4 féle kombinacioban johetnek létre. SERL=RIERn)
e Minden lehetdséget figyelembe véve F2-ben 9:3:3:1
ANl a
BHLb
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fenotipus aranyt kapunk.

e A mag alak génje a magszin génjétdl tehat fiiggetleniil
oroklodik.

e F> nemzedékben a két tulajdonsag szabadon
kombinalodott, hiszen létrejottek mind a sziiloktol, S

mind az Fi nemzedéktdl kiilonbozo, uj tulajdonsagu
egyedek, mint pl. sdrga-rancos, ill. zéld-sima.
A a A a
Gyakorlo érettségi feladatok s | o b

“P> Genotlpus  25%AB  25%ab 25%Ab  25% aB

meiézis

Genotipus: AaBb

VI. Mendeli tulajdonsagok molekularis ¢értelmezése 12 pont

Mendel az altala vizsgalt tulajdonsdgok oroklédésmenetét korat meghaladd tudomanyos
pontossaggal tarta fel, am a tulajdonsagokért felelds allélok molekularis jellemzését és
a tulajdonsagok megjelenésének biokémiai magyarazatit csak nemrég sikeriilt megadni.
Az elso ilyen tulajdonsag a borsd magjanak sima vagy rancos alakja volt. Az azonositott She/
gén a keményitd elagazasat katalizalo enzimet (SBE1) kddolja, amely az elagazdsmentes
amilozmolekulan eldgazasokat (1,6 kotéseket) hoz létre és ezzel amilopektin molekulakat
képez. A domians allél (R) homozigdta vagy heterozigota allapotban elég SBE1 enzimet
termel ahhoz, hogy az amil6z nagy részét amilopektinné alakitsa.

A tancos fenotipust az Shel gén mutans allélja (r) hozza létre. A mutacio egy 800 bazispar
hosszii DNS-szakasz beépiilése a génbe. A génrdl atiroddé mRNS alapjan szintetizalodo
enzimfehérje mitkodésképtelen, nem képes a keményitd molekula elagazasait szintetizalni.
Mivel az amilozmolekularol konnyebben szakadnak le glikoz molekuldk, mint az
amilopektinrél, a magas amiloztartalom egyben magasabb cukorkoncentraciot is okoz, ami
nagyobb mennyiségii viz bearamlasat okozza a fejlodé magba. A mag kialakulasa €s szaradasa
soran ezért tobb vizet veszit. Ez okozza a mag Osszeesését €s rancosodasat.

B
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. Nevezze meg a képen lathatd borsomag nagybetiikkel jelolt részleteit! (3 pont)

A harom rész koziil melyik nem a kettos
megtermékenyités eredményeként 1étrejott
sejtekbdl fejlodik? Betilijelét irja a négyzetbe!

f

C

A mutaciok eredményeként a géneknek 1y alléljai johetnek létre. Az alabbi allitasok koziil
melyek fogalmazzék meg helyesen a mutaciok lehetséges hatasait? (2 pont)

A) Novelik a faj genetikai sokféleségét.

B) Megviltoztatjak a genetikai kodot.

C) Leallifjak a természetes szelekcid folyamatat.

D) Lehetdséget adnak a populacid valtozoé kérmyezethez valod
alkalmazkodasara.

E) Csokkentik az 1j fajok keletkezésének esélyét.

A kutatok bizonyitottan heterozigdta borsonovényeket kereszteziek. Az utddgenerécidoban
megszamoltdk a sima és a rancos magvakat. Az aldbbiak koziil melyik lehet legnagyobb
valoszintiséggel a kapott eredmény?

A) 84 sima : 19 rancos
B) 50 sima : 50 rancos
C) 89 sima: 32 rancos
D) 61 sima: 28 rancos

. A mendeli genetika szohasznalata szerint egy gén dominans allélje elnyomja a recessziv

allél megnyilvanulasat. A ,,domindns” €s ,recessziv” kifejezések biokémiai értelmezesét az
alabbiak koziil melyik irja le helyesen a Shel gén esetében? (2 pont)

A) A recessziv Shel allélrol nem irodik at mRNS, és igy enzimfehérje sem
szintetizalodik.

B) A dominans allél enzimfehérjéi inaktivaljak a recessziv Shel allélt.

C) Heterozigota allapotban a dominans allél alapjdn 1s termelddik elég
SBEI enzim ahhoz, hogy az amildzt amilopektinné alakitsa.

D) A recessziv allél indité (promoter) régidjahoz a mutacié miatt nem tudnak
a riboszomak kapcsolodni.

E) A recessziv allél alapjan a mutacié miatt nem termelddik mikodoképes SBE1 enzim,
ami homozigotakban rancos fenotipust okoz.
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6. Miként okozhatja a leirt mutacié a kérdéses enzim mikddésképtelenségét? Adjon egy,
az enzim szerkezetére vonatkozo lehetséges magyarazatot!

7. Nevezze meg azt a folyamatot, amely a sejtek magasabb cukortartalma miatt a viz
bearamlasat okozza a magba, és melynek feltétele az ép sejthértya!

8. Rendezze a rincos mag kialakulasahoz vezetdé biokémiai és élettani folyamatokat
a megfeleld okozati sorrendbe! Az események betiijeleit irja a folyamatabra négyzeteibe!
Az els6 folyamat betiijelét megadtuk.

A) A dominans fenotipushoz képest nagyobb mennyiségii viz aramlik a tapszovetbe.

B) Az amilozrol levald cukor koncentracioja megemelkedik.

C) Az mRNS alapjan miikodésképtelen enzimfehérje jon 1étre.

D) A képz6do keményitod az 1,6-kotések (elagazasok) nélkiil jon létre.

E) Eréskor a mag vizet veszit és rancossd valik.

F) A génrdl atirodo mRNS a sejtmagbdl a sejt citoplazmajaba jut.

G) Az RNS-t létrehozo polimeraz enzim az Shel gén kezd¢ szakaszahoz (promoteréhez)

kotodik.
G > —> —> —> —> —>
Megoldas
VI. Mendeli tulajdonsigok molekuliris értelmezése 12 pont

A feladat az 1ij részletes kovetelményrendszer 6.1.1., 6.2.1. pontjai alapjdn késziilt.
Forrds:Mark F. Sanders, John L. Bowman: Genetic Analysis; an integrated approach,.
Pearson Education, Inc. 2012

1. A:tapszovet / sziklevél. Elfogadhato a tartalék tdapanyag kifejezés is.
B: csira(névény) /embriod

C: maghé; 3 pont
2. G 1 pont
3. A,D 2 pont
4. C I pont
5. C.E 2 pont
6. Az aminosavsorrend megvaltozott / az aminosavlanc hossza megvaltozott /
az enzim térszerkezetének / aktiv centrumanak megvaltozasa miatt miikodésképtelen lett.
1 pont
7. Ozmézis 1 pont
8 @ FCID BAFE 1 pont

A teljes, helves sor megaddsa esetén.
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VIIL Mendel torvényei 8 pont

A fényképen a brno-i agoston-rendi kolostor kertje
lathato. Itt végezte kisérleteit a genetika egyik
alapitdja, Gregor Mendel.

Mendel tobbek kozt a borsdoszemek szinének
oroklodését vizsgalta. A borsdszem szinét egy gén
két allélja (,,A” és ,,a”) hatarozza meg. Az A"
allél hatarozza meg a dominans jelleget.

2. Mit jelolink — Mendel nyoméan — ebben az o6réklésmenetben az ,,AA” szimbolummal? A
helyes vdlasz betiijelét irja a négyzetbe!

A borsoszemek szinét.
Az egyed genotipusat az adott jellegre nézve.

Az egyed ivarsejtjeinek genotipusat az adott jellegre nézve.
A DNS hélix két szalat, mely az adott gént tartalmazza.

ZISEet-RS

Az adott tulajdonsagot megszabd gént hordozé (homolog) kromoszdémapart.

3 Mendel elsd torvénye — mai megfogalmazasban — az elsé utodnemzedékben az
egyedek genotipusainak azonossagat mondja ki. Milyen esetben igaz az elso torvény?

A. Csak akkor, ha a tulajdonsag dominans-recessziv oroklést.
B. Csak akkor, ha mindkét sziilé homozigdta az adott jellegre nézve.

C. Csak akkor, ha az egyik sziillé a domindns, a masik a recessziv tulajdonsagot
mutatja.

D. Csak akkor, ha az adott tulajdonsagot egy génnek csak két allélja hatarozza meg.

E. Csak akkor, ha az elsé utdédnemzedék tagjai mind homozigdtak.

4. A keresztezések soran Mendel kizarta a véletlenszeri rovarmegporzast. A masodik
utédnemzedék onbeporzassal jott lére, azaz ugyanazon viragban levé porzok virdgpora
termékenyitette meg a petesejteket. Milyen kévetkezménnyel jart ez a beporzasi mod?

A. Ilyen megporzas utan csak homozigota egyedek johetnek létre.

B. Ilyen megporzas utan biztos, hogy minden utdd heterozigota lesz.

C. Ilyen megporzas utan minden utdd a sziilokével azonos genotipusu lesz (ha a mutaciot
kizarjuk).

D. Ebben a keresztezésben a petesejtek €s a himivarsejtek azonos aranyban
tartalmaznak A" és ,,a” allélokat.
E. Ezen megporzasban részt vevo ivarsejtek diploidok lesznek.
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5. Tovabbi kisérleteiben Mendel két tulajdonsagot vizsgalt. Jelolje ,,A” és ,,a” a maghéj
szinét (a sarga a dominans, a zold a recessziv), ,,B” és | b” a magvak alakjat (a gémbolyi a
dominans, a rancos a recessziv jelleg)! Mit jeldl a ,,AaBb” rovidités?

. Sarga, gobmbalyli magvi egyedek genotipusat.
Z61d, gombolyli magva egyedek genotipusat.
Séarga, rancos magvu egyedek genotipusat.

. Z6ld, rancos magvu egyedek genotipusat.
Heterozigota egyedek ivarsejtjeinek genotipusat.

moaw»

o

Mit jelclhet a tenti keresztezésben az ,,ab” szimbolum?

. Sarga, gombolyli magvi homozigdta egyedek ivarsejtjeinek genotipusat.
706ld, gombolyli magva egyedek genotipusat.

Sarga, rancos magvu egyedek genotipusat.

. Z06ld, rancos magva homozigota egyedek genotipusat.

Heterozigdta egyedek ivarsejtjeinek genotipusat.

moawE

ys Sok tulajdonsdg részben vagy egészben o6roklédd, mégsem tapasztalhatunk
oroklésében a Mendel altal leirt, kis egész szamokkal kifejezhetd aranyokat. Mi lehet ennek
az oka?

A. Ez jellemz6 a kornyezet altal erésen befolyasolt hajlamok 6roklésére.
B. Ilyen a sok gén altal megszabott tulajdonsagok 6roklése.
C. Ez kovetkezik be, ha egy gén két kiilonbozo allélja kdlesonhatasba 1ép

egymassal.

N €MMindig arre vezet a qorozatogs heltenvdgeztde (rokon eovedek izt

7. 1v1111u15 Cliv YLZLL a dulviLdadiludn LJLILLLI]\.DL[\-) ivnuil LE_)/\.LI-\-I\ NULLL
szaporodas).

E. Ez kovetkezik be akkor, amikor az egyéni tapasztalatok célszeriien modositjak a gének
folépitését.

8. Mendel matematikai fogalmakként kezelte a géneket: nem vizsgélta sem anyagukat, sem
helyiiket. (Eredményeinek eléréséhez ez nem is volt sziikséges.) Ma mar tudjuk, hogy hol
talalhatok ¢és mibol vannak. Melyik allitas igaz az eukariota génekre mai tudasunk szerint?

A. A kromoszomak RNS-szakaszai.
B. A riboszomak DNS-szakaszai.
C. A kromoszomak fehérjéi.

D. A sejtmag enzimjei.

E. A kromoszomak DNS-szakaszai.

Megoldas
VIII. Mendel torvényei 8 pont

A feladat a kovetelményrendszer 6.2.1-2 pontjai alapjdn késziilt.
Foté: Bankuti-Both-Csorba: Sokasag és tirténelem - kézirat
Minden helyes vdlasz 1 pont.

1. Allél: génvaltozat. (Mds megfogalmazdsban is jo).
2. B

3. B

4. D

5. A

6. E

7. AB

B E
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VII. Mendel eredményei

10 pont

A genetika tudomanyanak egyik alapitoja, Gregor Mendel borsokkal kisérletezett. Egyik
kisérletsorozataban megfeleld eldkészités utan azonos szamu, de kétféle tulajdonsagu —
gombolyli és rdncos magvu — borsdtipust keresztezett (sziiléi nemzedék). Eredményiil csupa
gombolyli magvu borsét kapott (elsé utédnemzedék), majd ezeket egymas kozott keresztezve
mindkét sziiloi tulajdonsag megjelent a masodik utodnemzedékben. Dontse el, hogy az alabbi
allitasok melyilk nemzedék tagjaira érvényesek, és a helyes vialasz betljelét irja az tres
négyzetekbe! (A mutaciok lehetoségétdl tekintsiink el, és tételezzik 161, hogy a jelleget egy
gén két allélja hatarozza meg.)

A. A sziil61 nemzedék tagjaira jellemzo.
B. A masodik utédnemzedék tagjaira jellemzo.
C. Mindkettore 1gaz.
D. Egyikre sem érvényes.
1. | Az egyedek fele rancos magvu volt (rancos magbol kelt ki).
2. | Az egyedek egyharmada rancos magvu volt (rancos magbol kelt ki).
3. | A nemzedék barmely tagjanak fenotipusabdl egyértelmiien kovetkeztetni lehetett
a genotipusara (az adott tulajdonsagot megszabo génjeire).
4. | Csak haploid ivarsejteket hoztak Iétre.
5. | Az egyedek fele heterozigdta volt.
6. | Az egyedek testi sejtjeikben felerészt apai, felerészt anyai eredetli géneket
hordoztak.
7. | E nemzedékben barmely kivalasztott egyed ivarsejtjeinek fele a dominans, fele a
recessziv allélt tartalmazta.
8. | Leveleik sejtjei diploidok voltak.
9. | Minden egyed heterozigota volt.
10. | Barmely kivalasztott egyed 6sszes testi sejtje azonos genotipusu volt.
Megoldas

VII. Mendel eredményei

A feladat a kévetelmeényrendszer 6.2.1 pontja alapjan késziilt.
Minden helyes vdlasz I pont.

— O 00~ N b W=

agagawarsgdr

10 pont

Z/



VII. Nemzedékek és tulajdonsagok 9 pont

B A rajzon egy borsondveény lathato, egy szerzetes eredeti
vazlatrajza nyoman, aki az 6roklodés alaptorvényeit a XIX.
C | szazadban folismerte.
1. Ki volt ez a tudos? 1 pont
A

A tudos a borso egy-egy jellegzetes mindségi tulajdonsagat
x vizsgalta, amilyen példaul a magvak szine. A képen a ,,B” jeltick
sarga borsdszemek (dominans jelleg), a ,,C” jeltiek zoldek (recessziv jelleg). A keresztezési
kisérletekben homozigdta sarga magvu €s homozigoéta zold magvu borsokbol indult ki (sziilé1
nemzedék). A tudos sorozatos onbeporzasokkal gy6z6dstt meg arrdl, hogy a sarga magvu
borsék valoban homozigoték-e. (A borso kétivart virdgaiban ez kdnnyen megvalosithato).

2. Hogyan gy6zddhetett meg ezzel a mddszerrel arrdl, hogy sarga magva borsoi
csakugyan homozigotik-e? (1 pont)

3 Milyen szabalyt (torvényt) fogalmazott meg a kutatd az elsé utédnemzedékre (F))
vonatkozoan, miutan tapasztalatait minden éldlényre altalanositotta? (Egész
mondatban fogalmazza meg a szabalyt!) (1 pont)

4. Az F, nemzedék tagjait egymas kozt keresztezve kapta az F, nemzedéket. Melyik
nemzedékhez tartoznak a ,,B”-vel és ,,C”-vel jelolt magvak? Indokolja allitasat!

(2 pont)

3. Adja meg a ,,C” jelii magok genotipusat €s a ,,B” jelii magok lehetséges genotipusait a
LA” és a” alléljeloléseket alkalmazva! (2 pont)

6. Pusztan a rajz alapjan milyen fenotipus gyakorisagok olvashatok le? Miért térnek el
ezek a szamok a 3:1 hasadasi aranytol? (2 pont)

Megoldas

VII. Nemzedékek és tulajdonsagok 9 pont

A feladat a kbvetelményrendszer 6.2.1 fejezete alapjan késziilt.

Az dbra forrasa: Rédei P: Genetika Mezdgazdasdagi, 1987, médositva

1. (Gregor) Mendel 1 pont

A homozigdta sargak utodai mind sargak, ha pedig mindkét szilo heterozigota, az utédok
kozt megjelennek a (homozigéta) zoldek is. (Adott esetben az dnbeporzas miatt csak ez a

két lehetdség van.) 1 pont

3. Az elsé utédnemzedék (genotipusa ¢€s fenotipusa) az adott tulajdonsagra nézve egységes
(uniformitas). 1 pont

4. A magvak az F»-be tartoznak, 1 pont
mert a magok mar a beporzas utan keletkez6 ) nemzedék tagjai, s ezekben megjelentek a
homozigota recessziv zoldek — tehat az F»-t alkotjak. 1 pont
(Mds jo megfogalmazas is elfogadhatd.)

5. ,.C”jeli (zold) magvak: aa 1 pont
,,B” jell (sarga) magok : AA és Aa 1 pont

6. 10:12 (= 0,83) a sarga; és 2/12 (=0,16) a z6ld magvak gyakorisaga 1 pont
A vart 3:1 (0,75:0,25) arany csak nagyon nagy minta (sok keresztezés vizsgalata) utan
kozelithetéd meg. (A gyakorisagok szdzalékban megadva is elfogadhatok.) 1 pont
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Példak autoszomalis — testi kromoszomahoz kotott - dominans-recessziv oroklésmenetre

Monogénes autoszomalis recessziv oroklésmenetek jellemzoi (AR)

Csak homozigota formaban jelentkezik a hatas,
a jelleg megjelenése egy-egy generaciot atugorhat.

Az ilyen betegségek mindkét nemet azonos | 4
valosziniiséggel érintik. B g

A beteg gyermek sziiletésének a valdsziniisége

tiinetmentes hordozo sziiloktdl 25%.

A rokonhazassagok nagymértékben megnovelik az autoszomalis recessziv
betegségek veszélyét.

Monogénes autoszomalis recessziv jellegcek emberben

Rh-negativ vércsoport
0-as vércsoport
Stb.

Recessziven oroklodo autoszomalis génmutaciok

Fenilketonuria
Albinizmus
Sarlésejtes anémia
Cisztas fibrozis
Galaktdézémia

Monogénes autoszomalis dominans oroklésmenetek jellemzoi (AD)

Az oroklésmenetben minden nemzedékben megjelenik a jelleg.

Betegség esetén egyarant érintett lehet mindkét nem azonos valdsziniiséggel,
egészséges sziiloknek nem lehet beteg gyermeke, de beteg utédnak legalabb egyik
sziill6je mindig beteg.

A betegséget mutatd egyén tobbnyire heterozigota, mert a homozigotak sokszor
életképtelenek.

Az érintett sziilének 50% az esélye, hogy tovabborokitse betegségét.

Leginkabb a csontrendszerrel kapcsolatosak a rendellenességek ilyenek.

Dominansan oroklodo autoszomalis génmutaciok

Achondroplasia

Marfan szindréma
Polydactylia - sokujjusag
Huntington szindroma

Recessziven oroklodo autoszomalis génmutaciok részletesebben

A fenilketontria egy genetikai eredetli anyagcserezavar, amit a fenilalanin-hidroxilaz enzim
eloallitasaért felelés gén mutaciéja okoz. A betegség esetén az esszencialis fenilalanin
aminosav lebontdsa nem megfeleld a szervezetben, ami idegrendszeri karosodasokhoz és egyéb
sulyos tiinetekhez vezet. Iddben elkezdett fenilalanin szegény diéta a tiinetek kialakuldsat
megakadalyozza.
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Albinizmus Iényege, hogy a szervezetben a melanin termelédése

csokken vagy teljesen hianyzik. Az 1-es tipusu albinizmus esetén a - *
tirozindz enzim hidnya miatt a tirozin aminosav nem tud melaninna &
alakulni, emiatt a pigmentacid is hianyos a bdrben, szoOrzetben, %ﬁ' '
hajzatban, tovabba a szivarvanyhartyaban, aminek koszonhetden a Ve
szem szine a benne futd hajszalerekben keringd vértdl piros szind. w?f(%
gy TR

Sarlosejtes anémiaban a  vorosvértestek koéros hemoglobint % m &
tartalmaznak, melynek kovetkeztében egyes vorosvértestek sarlo
alakuva valnak. Mivel a kérosodott sejtek merevek, a kis vérereken valo 1
athaladaskor szétesnek, vérszegénységet, vérkeringési zavart és csokkent Wﬁmm
oxigén-ellatottsdgot okozva. A deformalt sejtek rogokké tapadnak Ossze, P
melyek a 1épet, a veséket, az agyat, a csontokat és a tobbi szervet is I
karositjak. '

a2 HbS fehérjék kapesolodnak

amikbd! kvazi-kristilyos rudak

A rendellenesség hatterében egy, a hemoglobin p-lanc génjében sk o
bekovetkezett pontmutacié all, aminek kovetkeztében a hemoglobin molekulak
osszecsapodnak, kikristalyosodnak, oxigénkoté képességiik jelentésen csokken.

A tlinetek homozigota egyéneknél sulyosak, hiszen benniik kizarolag
hibas hemoglobin talalhat6. A heterozigétak esetében a hemoglobin
molekuldk egy része normalis, igy az Osszecsapdédasi hajlam is kisebb.
Naluk csak oxigénhiany miatt jelentkezhetnek a tiinetek, pl. magas
hegyi tartozkodas, vagy erésebb fizikai terhelés esetén.

A sarldsejtes anémia rendkiviil stilyos betegség, homozigdta esetben korai
elhalalozast okoz (letalis mutécio).

A cisztas fibrézist a CFTR gén mutacioja okozza,
a gén egy fehérjét kodol, aminck a léguti és az
emésztorendszeri nyak megfeleld
viszkozitasanak Kkialakitasaban van szerepe.
Mutacidja esetén a nyak shrli lesz, ami tobbek
kozott  helyi  fertézésre valdé  hajlamot, a
hasnyalmirigy elégtelen mikodését, a
1égzorendszer kronikus gyulladasat okozza.

NORMALIS o CYSTAS FIBROSIS
LEGUT

Normalis nyak Dehidratalt nyak

Dominansan oroklodo autoszomalis génmutaciok

Az achondroplasia a torpenovés egyik leggyakoribb fajtija. A betegség
orokletes, egyetlen gén hibaja okozza. Az érintett személyek heterozigotak,
a homozigota 0jsziilottek tobbsége 1€gzési elégtelenség kovetkeztében koran
meghal. Ha két atlagos termetii sziilének sziiletik achondroplasias gyermeke,
ennek az az oka, hogy valamelyik sziild ivarsejtjében mutacié kovetkezett
be. A mutéicio oka ismeretlen.

A rendellenesség fobb jellemzoi. Szalsk
Térpe Normalis
e Megrovidiilt végtagok. Sp::mx/’m
e Nagy fej kiemelkedé homlokkal és lapos orrnyereggel. ®»® @
e Rendezetlen fogsor. Pe&) 2
e (Gorbe labszar.
e Normal intelligencia. @] roe | ommats
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A humangenetika vizsgalati modszerei az ikerkutatas és a csaladfaelemzés

Az emberi tulajdonsagok, ill. betegségek oroklddései torvényszerliségeinek megismerésénél
fontos eldonteni, hogy a

e az adott tulajdonsag kialakulasat milyen genetikai kornyezet, genotipus hatirozza
meg (dominancia viszonyok, autoszomas-gonoszomas),

e atulajdonsagok megjelenésében mennyire van szerepe génkolcsonhatasoknak, ill.

o jellegek kialakuldsdban mekkora szerepe van a kirnyezeti hatasoknak.

Az emberekkel nem végezhetok keresztezési kisérletek, helyette az egymassal rokonsagi,
leszarmazasi kapcsolatban allo személyek fenotipusos tulajdonsagait lehet vizsgalni,
melyet csaladfa készitésével lehet jol tanulmanyozni.

A csaladfa a rokoni kapcsolatokat grafikusan jeleniti meg.

e A ndket korrel, a férfiakat négyzettel jeloljiik.

e A hazastarsakat vizszintes vonallal kotjiik Ossze, a gyerekeiket fiiggdleges vonallal
kapcsoljuk a sziileik hazassagat jelolo vizszintes vonalhoz.

e A személyeket abrazoldé szimbolumokat balrol jobbra sziiletési éviik ndvekvo
sorrendjében tiintetjiik fel.

l:l Ferfi D Haromgyerekes csalad
abrazolasa: két idésebb fil
O NG és egy lany

<> Ismeretlen nem( 6/_\6 Egypetéji ikrek
. Terhelt d
@ rornettegye 6\5 Kétpetéja ikrek

A csaladfaelemzések gyakran azt mutatjak, hogy bizonyos jellemzok csaladon beliil
halmozodnak. Oroklédésiik meghatarozasaban gondot jelent, hogy a csaladtagok nemesak
genetikailag allnak kapcsolatban egymassal, hanem kornyezetiik is kozos.

A genetikai és a kornyezeti tényezok szétvalasztasahoz segitenek az ikervizsgalatok.

o A kétpetéjii ikrek kiilonbozo petesejtekbdl fejlodnek ki, genetikailag nem hasonlitanak
jobban egymasra, mint mas testvérek, tehat genetikai allomanyuk atlagosan 50%-ban
azonos.

o Az egypetéjii ikrek egyetlen megtermékenyitett petesejtbdl fejlddnek ki, és ennek
megfelelden azonos genetikai készlettel rendelkeznek, ¢s mindig azonos nemtiek.

Az ikerkutatasokban a vizsgalt tulajdonsag szempontjabol egypetéjii és kétpetéji
ikerparokat hasonlitanak ossze.

Ha egy betegséget vagy jelleget csak a genotipus hatiroz meg, tigy

e az egypetéju ikrek egymassal azonosak lesznek még eltéro kornyezetben is, mig
o akétpetéjliek kozott nagyobb szamban lesznek egymastol eltéro parok még azonos
kornyezetben is.

Ha a jelleget vagy a koros allapotot a sziiletés utan dontéen kiilsé tényezo idézi eld, akkor a
hasonldésag aranya mindkét tipusu ikerpar esetén kozel azonos lesz.
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Az egyedek kozotti kiilonbségeket (pl. testmagassag, testsuly, vér koleszterinszint stb.), ill. az
egyes betegségekre valo hajlamot kornyezeti és genetikai kiillonbségek osszessége okozza.
Az elmult néhany évtizedben tobb ezer betegség génjét fedezték fel. Eddig szinte kizardlag a
ritka betegségek genetikdjdban tortént eldrehaladds, mint példaul a Hutchinson-Gilford
szindroma (korai o6regedés, 1:4 milli6). Ezzel szemben a gyakori betegségek (pl. cukorbetegség,
sziv és érrendszeri betegségek, rakos megbetegedések) genetikai hattere kevésbé ismert, ennek
oka, hogy a ritka betegségeket altalaban egyetlen gén hibaja okozza, igy oroklodését
mendeli mintazat jellemzi, ami viszonylag egyszerii analizissel vizsgalhato, ugyanakkor a
gyakori betegségek poligénes oOroklédést mutatnak, aminek vizsgéalata sokkal
komplikaltabb. A gyakori betegségeket altalaban tehat nem egyetlen gén hibaja, hanem tobb
gén variansainak egyiittes jelenléte és ezek 0sszegzddé hatasai okozzak. Ezért ebben a
vonatkozadsban nem betegséget okoz6 génekrdl, hanem arra hajlamosité genetikai
tényezokrol beszéliink.

A gyakori betegségek genetikai vizsgalatanak legfontosabb jelenlegi modszere a genom-asszociacios analizis. Az
asszociacio alatt azt értjiik, amikor egy kromoszéma szakasz egyik variansa nagyobb gyakorisaggal fordul elé
betegekben, mint az egészségesek kozott, aminek az lehet az oka, hogy az asszocialt régio olyan gént vagy

génmiikodést szabalyozo DNS-t hordoz, amely hatassal van a betegség kialakulasara.

Az elmult 5 évben csaknem 200 gyakori betegségben tobb mint 1000 betegségért felelés kromoszomalis régiot
azonositottak. Példaképpen az elhizést, agydaganatot és a szivinfarktust emlithetjiik. Igy példaul fény deriilt a vér
koleszterinszintjének és a testmagassag genetikai hatterére is.

A mendeli szamaranyok fenotipus szintjén valé megnyilvanuldsa szigort feltételekhez kotott.
Mendel a rola elnevezett statisztikus szamaranyok (3:1, 9:3:3:1) és szabalyok felfedezését a
kovetkez6 tényezdknek koszonhette:

e Minden mendeli allélpar dominans-recessziv viszonyt mutatott (teljes dominancia).

e Mindegyik allélpar testi kromoszoéman volt.

e Mindegyik vizsgalt allél életképes volt homozigdta formédban.

e Minden vizsgalt gén csak egyetlen fenotipust befolyasolt.

e Egyetlen tulajdonsagot egyetlen allélpar hatarozott meg.

e Minden mendeli fenotipus génje kiilonbézoé kromoszoman volt talalhato.

e Mindegyik vizsgalt fenotipusa jol azonosithaté volt, mert nem fiiggott a kornyezeti
hatasoktol és a genetikai hattértol.

Mendel a kisérleteiben valéjaban egyetlen fenotipus kovetésével egyetlen kromoszoma
atorokitését ,,modellezte”. A mendeli torvények ezért a kromoszomak meidzisbeli
viselkedését irjak le, ami altalanosan érvényes barmely gén 6roklddési mintazatara.

Szamos oroklésmenetet ismeriink, ahol az eldbb felsorolt feltételek nem érvényesek, ekkor
gyakran — de nem mindig - fenotipus szinten eltérést tapasztalunk a statisztikus mendeli 3:1
€s 9:3:3:1 (teszteld keresztezés esetén 1:1, 1ll. 1:1:1:1) szamaranyoktol.
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I. A dominancia viszonyok lehetséges valtozatai
1. A nem teljes dominancia esete
a) Intermedier 6roklésmenet (inkomplett dominancia)
b) Kodominancia (MN, ABO vércsoport A és B alléljeinek viszonya)
2. Tobbszoros allélek
a) ABO vércsoport
b) Allélsorok
I1. Letalis allélek (életképtelen homozigéta genotipusok)
I1I1. Egyetlen gén tobbféle fenotipusos jellegre hat (pleiotropia)
IV. Tobb gén befolyasa ugyanarra a jellegre (génkolcsonhatasok)
V. Nemhez kotott oroklodés
VI. Extranuklearis oroklédés, anyai oroklodés

VII. Kapcsolt 6roklodés, amikor a jellegeket meghatarozo allélek azonos kromoszoman
vannak.

Az utolsé hadrom esetben — V-VII — nem érvényesiilnek maradéktalanul a mendeli szabalyok.

1. A dominancia viszonyok lehetséges valtozatai

1. A nem teljes dominancia esete

Nem teljes dominanciarol, akkor besz¢éliink, ha az egyik allél nem nyomja el teljesen a masik
allél hatasat, azaz a heterozigota nem azonos az egyik homozigotaval sem.

Ennek két esetét emlitjiilk meg:
e intermedier oroklésmenetet,
e kodominans oroklésmenetet.

a) Intermedier oroklésmenet e i) x e
;o
A tiszta vonali — homozigoéta - piros €s fehér virdga csodatolcsér ? ;
novények keresztezésébdl szdrmazd Fi; nemzedék virdgai
rézsaszintliek. Egyik sziil6 fenotipusa sem dominéns. Ha az F1 X N
nemzedék fenotipusa nem azonos egyik sziild fenotipusaval /
1

sem, azok kozott atmeneti (koztes) jellegeket mutat, a
dominancia nem teljes (intermedier jelleg). Az 06roklodés
hatterében a géntermék — festékanyagot el6allitd enzim - dupla,
szimpla vagy nulla dézisa all, ennek megfeleléen alakul ki a piros, /
rézsaszin, vagy fehér virdgszin (inkomplett dominancia).

Fy A A,
(r6zsaszin)

Az F1 beltenyésztésével — egymas kozotti keresztezésével - Pt
létrehozott F» ndvények piros, rézsaszin és fehér virdguak 1:2:1 :
aranyban. Ebben az esetben az egyedek fenotipusabdl

egyértelmiien kovetkeztetni lehet a genotipusra.

1
A,
2%

Him ivarssjtek

i
1 AR
(lehér)
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b) Kodominancia

Akkor beszéliink kodominancidrdl, ha a heterozigétaban mindkét dominans allél egyforman
megnyilvanul. Kodominancia esetén is a fenotipusok pontosan tiikrozik a genotipusokat.

Ilyen példéul Sziilék u'\tﬂé'\: f:;\;tipus?\ll:\‘

e az MN vércsoport oroklodése, ill. U

e az ABO vércsoport esetén az A és MM 2 ‘1/2

a B allél viszonya. Ny . o MN x MN %o % %
MN x NN - VI

A dominanciaviszonyok magyarazata NN x NN - -1
Egy gén két alléljanak dominanciaviszonyaira a heterozigotak fenotipusabdl
kovetkeztethetiink.

1. Ha a heterozigdta egyed fenotipusa megegyezik az egyik allélra homozigdta egyed

fenotipusaval, akkor az az all¢l teljes dominanciat mutat a masik felett. Ez esetben az
a dominans géntermék egy dozisa elég a dupla géndozisnak megfeleld fenotipus
kialakitasahoz. A masik allél ez esetben recesszivként viselkedik.

Az inkomplett dominancianal (intermedier 6roklésmenet) az allélek dupla, szimpla és
nulla dézisa méas-mas fenotipust okoz.
Kodominancianal az allélok egymassal
megnyilvanul.

egyenértékiiek, hatasuk egyszerre

A dominancia viszonyok megallapitasa attdl is fiigg, hogy a fenotipust mely szinteken
vizsgaljuk. A sarlosejtes vérszegénység hatterében a normal hemoglobin génjének mutacidja
all. A normalis valtozatot a HbA allél, a mutans valtozatot a HbS allél hatdrozza meg.

A kovetkezd harom szinten vizsgaljuk a fenotipust:

1. Szervezetszinten vérszegénységet okoz (csokkent vorosvértestszam).

2. Sejtszinten megvaltozik a vorosvértestek alakja.

3. Molekularis szinten pedig megvaltozik a fehérje aminosavsorrendje, ill. az alakja.

A lehetséges haromféle genotipushoz — a vizsgélati szinttdl fliggden — az alabbi fenotipusok,
illetve heterozigétaban az alabbi dominanciaviszonyok rendelhetdk:

HbA/HbA normal
HbA/HbS 1. nem vérszegény > HbA domindns
2. normal/enyhén  sarlos/sarlos >  inkomplett
dominancia
3. kéttéle hemoglobin fehérje > kodominancia
HbS/HbS 1. wvérszegény, mert a sarlosejtes virdsvértestek

konnyebben degradalodnak

2. a kizarolagos abnormalis hemoglobin miatt a
vorosvertestek sarld alakiak

3. egyféle (koros) hemoglobin fehérje

Forrds: Dedk Veronika Altalanos Genetika
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2. Tobbszoros allélek aa AR AR

=
Egy diploid szervezet egy génbél csak két allélt hordozhat, hiszen r ‘ ‘ ‘ ‘
a nem osztodo testi sejtekben két egykromatidds homolog 8 98 |
kromoszéma van, ugyanakkor a populacioban egy gén Kiilonb6zo
alléljeinek szama nagyon nagy lehet, ezt nevezziik tobbszoros . v 4
allélizmusnak. Egy gén alléljainak osszességei all¢lsort képeznek. anen o
Az allélok lehetnek egyenértékiiek, de mutathatnak valtozatos dominanciaviszonyokat is.

a) Az ember ABO vércsoportjanak négy vércsoportjat egyetlen gén haromtagu allélsora
hatarozza meg.

o Az I*és 1P allél két kiilonboz6 antigén meghatarozasaért felelds,

e aziallél nem kodolja sem az A, sem a B antigént, azaz jelenléte az A és a B antigén

hidnyat okozza (0-s vércsoport). ) Vércsoport genotipus
e Teljes dominancia I* ill. IB és i kozott, fenotipus
e kodominancia I* és IB kozott all fenn. 0 m
. P A I'IA vagy IM
b) A szorszint meghatarozo allélsorok B IBIB vagy IBi
A nyulak szdrszinét kialakité allélsor: AB IAIB
cch csincsilla, ch himaljja, ¢ albino.

ST
NNy
\ ¥ ;

Lherault

Egymashoz képest domindnsak C, > cch >, ch >, ¢ sorban.

Sz0drszin fenotipus genotipus
sOtét, egyszinii CC  vagy Ccch vagy Cch vagy Cc
csincsilla (sziirkés)  cch cch vagy cchch vagy cche
himalgja chch  vagy che
albino cc

A himaldja fenotipust kialakitd ch allél fehérjeterméke hdomérséklet-érzékeny, a hidegebb testrészeken
mikddoéképes (a C allél termékével egyenértékil), a melegebb részeken inaktiv. A ch allél altal kodolt fehérje egy
aminosavban kiilonbozik a C allél altal kodolt fehérjétdl. Az aminosav sorrendben bekovetkezd valtozas alacsony
homérsékleten nem okoz jelentds eltérést a fehérje térszerkezetében ¢és miikodésében, mig magasabb
homérsékleten a fehérje térszerkezet megvaltozik, ami a miikodését lehetetlenné teszi.

Hasonl6o szabalyokat kovet az A vércsoportot meghatiarozo allél Ai, Az, A3, A4, As
alcsoportokra bonthaté alléljeinek viszonya.

Az alacsonyabb indexszamu allél dominal a magasabb folott.

o A1: A0, Ai1A1, A1A2, A1A3, A1A4, A1As
o As: A0, AxAz, A2Az, AxAas, AxAs
e Stb.
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11. Letalis allélek

Olyan allélok, melyek homozigota formaban a hordozojuk halalat
okozzak. Ilyen pl. az egér bundaszin allélje

Az egereknek bundasziniiket tekintve kétféle valtozata ismert, az in.
aguti (a szOrszal végén sarga gyliri huzodik) és a

A egerekbol nem sikeriilt tiszta vonalat eloallitani

(azaz, melynek soran egymas kozti keresztezésiik mindig azonos P /A X AA
— - fenotipust eredményez), mivel egymas kozott

keresztezve 1/3 aranyban mindig megjelent az aguti fenotipus. Fl 2/ A, lA/ A
Ebbdol arra kovetkeztethetiink, hogy a egerek

heterozigotak, amit megerdsit az is, hogy ha egy egeret

agutival kereszteziink, 1:1 aranyban és aguti utédokat | P /A x A/A
kapunk (test cross). A szin a dominans ().

, - . . F1 /A,  A/A
Tehat a egerek egymas kozott keresztezve ¢€s aguti - 1
szinli utédokat adnak 2 :1 aranyban. A vart mendeli arany 3 : 1,
aminek az a magyardzata, hogy a homozigotak ( )
méhen beliil elpusztulnak, mert a szint okoz6 allél (A°) letalis.

Haromféle egér Emelt szintii érettségi feladat

Az egerek szlOrzete lehet egyszinii, vagy lehet ,aguti”, ha a szdrszal vége alatt sarga sav
huzodik. A tenyésztok gyakorlatbol régen tudtak, hogy két egyszinii egér keresztezésébol
sosem sziiletik aguti, két aguti keresztezésébdl aguti €s egyszinii egerek is sziilethetnek.

Az egyszinli és az aguti tulajdonsagot egy gén két all¢lja hatdrozza meg.

Egy aguti és egy egyszinli fekete egér keresztezésébdl aguti és fekete egerek sziilettek, 1:1
aranyban. (Az eredményt tekintsiik statisztikailag értékelhetonek.)

1. [rja a tablazatba az ebben a keresztezésben szerepld sziilék és utddjaik genotipusait a vizsgalt
tulajdonsag szempontjabol! Haszndalja az ,,A” és ,,a” jeloléseket!

Aguti Egyszinii

Sziilok genotipusa

Utodok genotipusai

Ritkan eldfordulnak sarga szinli egerek is. A sarga szint
ugyanannak a génnek egy harmadik allélja kodolja. Egy
tenyészetben hosszu ideje csak sarga és aguti egerek vannak. A
sargakat homozig6ta agutival keresztezve sarga és aguti utdodok
szliletnek, 1:1 ardnyban. Sarga egerek egymas kozotti
keresztezésébol mindig sarga és aguti utédok sziiletnek, 2:1
aranyban.

2. Irja fel a fenti keresztezésekben szereplé sarga egérsziilok genotipusat! A sarga bundat
kialakito allélt jelolje As-sel!
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3. Fogalmazza meg, mi lehet a szokatlan hasadasi arany oka! Valaszédban hasznalja a genotipus
kifejezést!

4. {rja fel a két sarga egér keresztezésébdl megfogant egerek geno- és fenotipusait! (3 pont)

5. Magyarazza, hogy a tenyésztok altalaban sarga sziil6t nem sargdval, hanem agutival
kereszteznek, ha sarga egereket szeretnének kapni!

Megoldas
1.
Aguti Egyszinii
Sziilok genotipusa Aa aa
[Utodok genotipusai Aa aa

2. Mindkét sziilé A® A
3. A homozigodta sarga / A% AS genotipusu egér letalis/életképtelen.
4. ASA® ASA: AA
letalis/nem sziiletik meg sarga aguti
5. Két sarga keresztezésekor az utodok egy része (kb. negyede) elpusztul / nem sziiletik meg.

111. Pleiotropia

Azt a jelenséget, amikor egy gén egyszerre tobb tulajdonsagot is
befolyasol, pleiotropianak nevezziik. A gének tilnyomd része
pleiotrop. Erre példa a sarlésejtes vérszegénység, a
fenilketonuria, cisztas fibroézis vagy az egerekben a bundaszint
meghataroz6 gén hatasa, mivel a letalitast, a bundaszin
kialakuldsat, tovabba elhizast, inzulinrezisztenciat, rakbetegségre
val6 hajlamot egyarant befolyasolja.

Az aguti gén terméke egy jelatvivo peptid, mely szerepet jatszik a pigmentacio, szteroidszintézis, energiahdztartas,
gyulladas stb. feladatainak kivitelezésében, azonban normalisan csak bizonyos szovetekben termelddik. A gén
nem megfeleld szovetekben torténd kifejezddése, ill. epigenetikai hatasok az emlitett feladatok megvaltozasat
vonjak maguk utén.

Allélizmus megallapitasa

Egy fenotipusos jelleg meghatarozasat okozhatjak:

1. egy adott gén allélvaltozatai, ekkor allélikus kolesonhatasokrol beszéliink, ill.
2. kiilonbozo géneknek kolcsonhatasai, ekkor génkolcsonhatasokrol szolunk.

Az allélizmus ugy éallapithatd meg, hogy a kiilonbdzd jellegekre tiszta vonalakat (homozigéta)

kereszteziink. Ha kovetik a mendeli egyfaktoros éroklésmenetet, (F2 = 3:1) akkor allélikus
kolesonhatasrol van szo.
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IV. Tobb gén befolyasa ugyanarra a jellegre (génkolcsonhatasok)

A gének sokszor nem magukban, hanem mas génekkel egyiittmiikodve, kolesonhatasban
alakitjak ki a fenotipust.

Ha egy keresztezést olyan génekkel végezziik, amelyek mindegyike ugyanarra a fenotipusra
hat, az megvaltozott mendeli szamaranyokat eredményez.

Ha a gének fiiggetlentil 6roklddnek, a szamarany utalhat a génkolcsonhatas jellegére.

1. Dominans gének kolcsonhatasa, kettos dominancia

A baromfi taréjalakjanak a meghatarozasat két génpar alléljai alakitjak ki R, r és B, b.
2 gén alléljainak kombindciodja 4 féle fenotipust eredményez:

e Dié: ha mindkét génbdl legalabb 1 dominans allél jelen van:
— RRBB
— RrBB

~ ReBb ﬁ )
— RRBb J 4

D borsétaraj D diotaraj . egyszer( taraj

- I'e . rézsataraj
e Rozsa, borsé: amennyiben csak az []

egyik gén alléljai dominansak: Bu  RRED 50 wEE ke By in BED
rozsataraj borsotaraj didtaraj didtaraj
5 o o
— RRbb, Rrbb akkor roézsa, 3 3
— BB, rrBb, akkor borsé. ' R JRR TR TR
SHECHIERIE0 RR[RR [Rr [Rr
74 . J r r Bb |bb {Bb |bb
e Egyszerii: ha mindkét gén recessziv Re e Sl
. . . BB |Bb {BB |Bb
alléljai vannak csak jelen. B80Tt e e e
— 1rbb

Kiilon-kiilon dominéns formaban az R ¢és B gén kialakitja a ra jellemz6 fenotipust. Ugyanakkor,
amennyiben mindkét gén dominans allélja egyszerre jelen van uj fenotipus, a di6 forma jon
létre, ez a kettés dominancia.

Dio6 Roézsa Borsé Egyszeru

Homozigéta di6 (RRBB) és homozigdta egyszerli formak keresztezésekor F2-ben 9:3:3:1
aranyban kapunk kiilonféle fenotipusos egyedeket.

A kapott szamarany mendelinek tiinik, de mégsem az, tekintve, hogy jelen esetben egyetlen
tulajdonsag (a taréjforma) fenotipusainak hasadasi aranyait latjuk, mig mendeli oroklés
esetében a szamarany két tulajdonsag (pl. bors6é szine ¢és alakja) kombinalédasainak
eredményeképpen alakul ki.
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2. Dominans episztazis

Episztazisnak nevezziik azt a jelenséget, amikor egyik gén bizonyos allélje elfedi, ill.
megakadalyozza egy masik gén megnyilvanulasat.

Dominans episztazis esetén az A gén dominans allélja elnyomja a masik B gén alléljeinek a
hatasat. igy 6roklédik pl. a lovak szérszine.

o A allél a sziirke,

e B allél a fekete szin meghatarozasaért felelos.

e A sziirke szin akkor alakul ki, ha A dominans allél jelen van (AA BB, AA Bb, AAbb,
Aa BB, Aa Bb, Aabb) (12).

e A fekete szin csak akkor jelenhet meg, ha a homozigota recessziv formaban van
jelen (BB aa, Bb aa) (3), mivel a B csak ekkor fejtheti ki a hatasat.

e A fehér szin az aabb kombinacio esetén alakulhat ki (1).

Ilyenkor F>-ben a bidominans egyedek AB Ab aB ab
szamahoz — 9 - hozzdadodik az egyik AB | AABB | AABb AaBB AaBb
monodominans (AA bb Aa bb) egyedek srirke | sdirke | sdirke | sairke
szama 9+3=12 Ab AABb AAbb AaBb Aabb

sziirke sziirke sziirke sziirke
Az eredmény F2-ben 12:3:1 aB AaBB JABD 2aBB 2aBb
Ilyen még a bokorbab maghéjszinének, irke | srirke R fekete
?g.}‘llils”d’ kutydk  szdrzetszinének  az ab ‘;*i‘i‘:]‘:e :;‘ﬁ‘;ze ;}:‘l:’je
oroklodése.

3. Recessziv episztazis

Az egyik gén recessziv allélja homozigota formaban (aa) elnyomja a
masik gén dominans alléljainak hatasat. fgy oroklodik pl. egyes
ragesalok szorszine.

o Az A allél a fekete szint alakitja ki (3),

e aBa ,
=45 ) ‘ . AB Ab aB ab
e ha A és B egyiitt van jelen sziirke lesz,
. e ‘o . AB AABB AABb AaBB AaBb
mivel a fekete szO6rok végén sarga | = . . " "
] sziirke sziirke sziirke sziirke
gytirtik jonnek 1étre (9).
Ab AABb AAbb AaBb Aabb
= _.__..,,__-:./ sziirke fekete sziirke fekete
e aB AaBB aABb 2aBB aaBb
sziirke sziirke fehér fehér
e De ha az aa jelen van, a sarga nem | ,, AaBb aAbb aabB aabb
jelenik meg, mivel elnyomja a B hatdsat sziirke fekete fehér fehér

¢s fehér alakul ki (fekete nem mert
nincs A, sarga nem, ezért olyan, mintha csak aabb lenne ez meg fehér) (4).

B allél Sdrga pigment
A allél / | |
pigment , | fekete
eléanyag 1 % pigment
a allé] h‘ ‘ Fekete pigment ‘

Az eredmény F2-ben 9:3:4

39



4. Alternalo gének

Ebben az esetben az egyes gének kiilon-kiilon ugyanazt a fenotipust alakitjak ki, mintegy
alternativ modon. Ugyanakkor dominans allé¢ljaik egyiittes el6fordulasakor 6nallo, 0j fenotipus
jon létre. Igy oroklédik pl. a tok termésalakja.

e A ¢és B kiilon-kiilon gombélyt (AAbb, Aabb, aaBB, aaBb) (3 + 3 = 6).
e A ¢s B egyiitt kiilon fenotipust alakit ki, korong alakot (9).
e aabb hosszikas (1).

aa BB AA bb
P “gdmbolyld” X “gombaolyi”

W

Aa Bb
: F1 korong
Spherical Disk (A-B-)
% (A-BB or aaB-)
Long (aa bb)
Fig. 38.1. Shape of summer squash. FZ 9A- B- 9 korong 9
" 3A-bb 3 “gbmbdlyd”
Az eredmény F2-ben 9:6:1 ,,g.. g yu}
3aaB- 3 “gémbdlyd
5. Komplementer gének 1o0abb 1 hosszikés

A két kiilonboz6 gén alléljainak hatdsa kiegésziti egymast, egy adott fenotipus csak akkor
jelenik meg, ha mindkét génbdl jelen van a dominans allél, kiilon-kiilon egyik sem képes a
jelleg kialakitasara.

Igy 6roklddik pl. a kukorica szemszine.

e A bibor szin akkor jelenik meg, ha
mindkét génbol legalabb  egy
dominans allél jelen van (9).

e Ha az egyik allélparban csak
recessziv allélek vannak, akkor csak
fehér szin jelenik meg fiiggetlen attol,
hogyha masik allélparban  hany
dominans allél van (3+3).

e Az aabb is természetesen fehér lesz.

Az eredmény F2-ben 9:7

szintelen Asallal szintelen B allél
pigment pigment
A jelenség oka, hogy a szinanyag el6anyag 1 :jél el6anyag 2 :f”él

termeléséhez mindkét enzimre sziikség , ] )

, , , . 3 aa fenotipus = bb fenotipus = szintelen
van, €8 azok cgymas utan fe_]tlk ki oka az enzim mikodésképtelensége, funkciovesztése
hatasukat.

Egvéb génkolcsonhatasok (kiegészito)

6. Konkuralo gének
e 10:3:3
e Az A és a B kiilon-kiilon 6nallo fenotipust hoznak létre.
e Kacs kanyarodasa.

o A felfelé, B lefelé gorbiild kacs. A és B egyiitt viszont ugyanazt, mint az aabb mivel kioltjadk egymas
hatésat.
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Genotipus-kategéria

Génkoélcsonhatas tipusa Fenotlpu’s-
A A 8 = megoszlas
B | pp 23B aa

KeF dominéns gen egylittes hatdsa (nem 9 | 3 3 1 9:3:3:1

médosul az arany)

Dominéans episztazis (A episztatikus B-re és 12 3 1 12:3:1

bb-re)

Recessziv episztazis (aa episztatikus B-re és 9 |3 4 9:3:4

bb-re)

Alternativ dominancia (A és B hatdsa azonos) 9 |6 1 9:6:1

Kiegészit6 faktorhatds (A és B kiegésziti

" . % 9 |7 9:7
egymas hatésat)
Dominéns génhatés (A és B azonos fenotipust 15 1 15:1

alakit ki)

Emelt szintii érettségi feladat 2014

A roka egyik ritka szinvaltozata, a platinaszorii rendkiviil keresett a szGrmepiacon. A tenyésztok
banatara azonban a platinaszoriiek keresztezésekor mindig sziiletik sokkal kevésbé értékes
vords bundaju is. Két platinaszoért allat utddai kozott példaul 41 platina és 19 vords bundédja
volt. Ez az ardny nagyszamu egyed keresztezése esetén is fennall.

Szabadon vélasztott jeloléssel adja meg, mely genotipusok eredményeznek platina és
melyek vords bundaszint! A szint egy gén két allélja hatdrozza meg. Van letalis (nem
¢letképes) genotipus is.

e Heterozigdta genotipus esetén platina,
e homozigdta genotipus esetén vords szin alakul ki.

Milyen utédmegoszlas varhato egy platina x voros keresztezésbol?
e 50% platina, 50% voros

Egy masik prémes allat, a nyére tenyésztdi is ismerik a platina bundaszint, &m ennél

az allatndl az oroklédés oOsszetettebb: 2 gén 2-2 recessziv alléljanak kolcsonhatasaval
magyarazhato.

Platina bundaszinii nyércek keresztezése tobbféle eredményt is hozhat. A tenyésztok
egymastol fliggetlen keresztezések soran a kovetkezdt tapasztaltak:

1. keresztezés: platina x platina — 49 platina utod

2. keresztezés: platina x platina — 52 vad (természetes bundaszinii) utéd
3. keresztezés: platina x platina — 24 platina, 25 vad utod

4. keresztezés: vad x vad — vad és platina utdd 9:7 aranyban

Adja meg, mely genotipusok eredményeznek platina bundaszint a nyérc esetében! Két
lehetséges genotipust megadtunk. Hasznalja az 4, a és B, b jeloléseket!

o AAbb, Aabb, aaBB, aaBb, aabb
Adja meg a 2. keresztezésben szereplo sziildparok genotipusat!

e aaBB x AAbb
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A recessziv allélok hatasa csak homozigéta forméaban nyilvanul meg, heterozigdtakban
nem, vagy alig. Adjon magyarazatot a jelenségre!

o A recessziv allel miikddése csokkent / karosodott / hibas, de heterozigotakban egyetlen
dominans allél miikodése (részben vagy egészen) potolja ezt.

VII. Labradorgenetika 8 pont

A tenyésztdk haromféle szinti labrador retriever fajtaju
kutyat tenyésztenek: feketét, sargat, barnat.

Négy keresztezés soran a kovetkezoket jegyezték fel
a szin 6roklédéséral:

I. Fekete és fekete keresztezésbol fekete, sarga, barna és
szinhibas kiskutydk is sziilettek, bar a szinhibas
kutyusok csak ritkan jonnek vilagra.

[I. Barna és barna keresztezésbol barna és szinhibas kiskutyak sziilettek 3:1 aranyban.

[II. Sarga és sarga keresztezésbdl sarga és szinhibas kiskutyak sziilettek 3:1 aranyban.

[V. Beltenyésztett sarga és beltenyésztett barna keresztezésébdl csupa fekete kiskutya jott
a vilagra. A szinek megoszlasa fliggetlen a kutyak nemétol.

A megoldas soran tételezzik fel, hogy az ,,A” gén domindns valtozata a barna, a ,,B” gén
dominans valtozata a sarga szin megjelenéséért felelds, ha pedig mindkét génbél jelen van
legalabb egy dominans allél, a kutya fekete lesz.

1. A szinhibas kutyakat értéktelennek tartjak, nem tenyésztik tovabb. Ha mégis ezt tennék,
csupa szinhibas kutya jonne vilagra. Irja fel e keresztezésben a genotipusokat (a megadott
jelolést hasznalva)!

2. Fekete kutya genotipusa a leirtak alapjan négyféle is lehet. Egészitse ki a sort a két
hianyzo lehetoséggel! (2 pont)
AABB, vagy AABb, vagy .................... SVAZY

3. 1Irjafel a IV. pontban leirt keresztezés sziiloinek és utddainak genotipusat! (2 pont)

Sziilok: sarga X barna

4. Milyen aranyban sziiletnek a kiilonb6z6 szint utdédok, a IV. keresztezésbdl sziiletett fekete
kutyak egymas kozti keresztezésekor?

Utodok fenotipusa fekete sarga barna szinhibas
Fenotipus-aranyok
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Megoldas

VIL Labradorgenetika 8 pont
A fénykép forrasa: http.//dogtime.com/dog-breeds/labrador-retriever#/slide/1
A feladat a részletes kovetelményrendszer 6.2.1. fejezetén alapul

L aabb  x aabb 1 pont
2. AaBB és AaBb I+1= 2 pont
3 Szuilok: aaBB x AAbb 1 pont

Utodok: AaBb 1 pont
4.

Utédok fenotipusa fekete sarga barna szinhibas
Fenotipus-aranyok 9 3 3 1
Az aranyok sora helyesen: 1 pont

3.

Elony: egységes / nyomon kovethetd tulajdonsagok kialakitasa. 1 pont
Kockazat: A recessziven 6roklodo rendellenességek megjelenésének nagyobb a
valoszintisége. 1 pont

Masként is megfogalmazhato.

VI. Milyen szinii a cica bundaja? 7 pont

A macskak szérzetszinének kialakitasaban szamos gén vesz részt. Az egyik gén domindns
valtozata (,,A” allél) fekete szint eredményez, a recessziv allélpar esetén vilagosabb, ,.fahé)”
szin alakul ki. Egy masik kromoszoman 1évé gén dominans valtozata (,,B” allél) egy olyan
voros festékanyag termelését inditja be, amelynek hatasara a macska vords szinil lesz,
fiiggetleniil attol, milyen A-allélokkal rendelkezik. A ,)b” allél jelenléte nem befolyasolja a
»A-a” allélpar megnyilvanulasat. (A kovetkezo feladatok megoldasakor, egyszeriiség kedvéért,
feltételezzilk, hogy csak ez a 2 gén alakitja a szdrzet szinét!)

1. Milyen lehet egy fekete macska genotipusa az alabbiak kozal?
A) AABB
B) aabb
C) AaBb
D) Aabb
E) AaBB

2. Milyen lehet egy fahéjszinli macska genotipusa az alabbiak koziil?
A) AABB
B) aabb
C) aaBB
D) AAbb
E) Aabb
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4. Mi jellemzoé a szoérzetszin 6roklodésére?

A) Kodominans médon 6roklodik.

B) A szorzetszin 2 gén kolesonhatasa révén alakul ki.

C) A szorzetszint meghatarozo 2 gén kapcsoltan 6roklodik.
D) Az egyik gén dominans alléljanak hatasa elnyomja a masik gén alléljainak hatasat.
E) Az egyik gén dominans allélja kiegésziti a masik gén dominans alléljanak hatasat.

5. Egy gazdanak van 2 vords macskaja, egy kandur és egy ndstény. Mindkettd heterozigota

genotipust mindkét génre nézve. Milyen kiscicak sziilethetnek a keresztezésiikbol?

A) csak vorosek

B) vorosek és feketék 3:1 aranyban

C) vorosek, feketék €s fahéjszinliek egyarant

D) vorosek és fahéjszintiek 3:1 aranyban

E) csak feketék

Megoldas

VI. Milyen szini a cica bundaja? 7 pont
A feladat az érettségi kovetelmények 6.3.2. pontja alapjan késziilt
L 1 pont
2. B 1 pont
3. AdsC 1+1 = 2 pont
4. BésD 1+1 = 2 pont
3 C 1 pont

V. Az ivarmeghatarozas genetikaja, nemhez kotott oroklodés

Az ivarmeghatdrozasnak az ¢élovilagban igen sokféle formdja ismert. Ezek kozil a
legfontosabbak:
1. A legtobb esetben az ivarmeghatarozasért kiilonféle gének felelések, melyek rendszerint

1.

specialis, un. ivari kromoszoman helyezkednek el.

Mas esetekben az allatok neme a kiilsé kornyezet (pl. a hdmérséklet a hiilléknél, alacsonyabb hdmérsékleten
a tojasokbdl himek, magasabb homérsékleten pedig néstény utdodok kelnek ki. A koztes hdmérsékleteken
vegyesek az almok),

vagy szocialis viszonyok altal meghatarozott (pl. egy ormanyos féreglarva akkor lesz him, ha fizikai
kontaktusba keriil egy ndsténnyel, egyébként ndstény marad).

Az ivart meghatarozo gének és az ivari kromoszomak

A legtobb eukariota ¢€l6lény sejtjeiben a kromoszomakat funkcid szerint két csoportba
oszthatjuk:

Ebben a rendszerben

o cgyrészt megkiilonboztetjiik a testi kromoszémakat — autoszoémak -,
e masrészt az ivarmeghatarozasért felelds un. ivari kromoszomakat - gonoszomak.

1. XX/XY rendszer “ ﬂ )) n ”
i€ 1§
e anostények két egyforma (XX; homogaméta), K.I K.x ‘.5 ‘..l H :u‘ ‘.4‘
e a himek pedig két kiilonb6zé (X, Y heterogaméta) ivari !.9 15 A N
kromoszomaval rendelkeznek. :

2 P2l
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Ez a rendszer jellemz6 az emlésokre ¢s néhany rovarra (pl. kétszarnytiak, mint a muslica ¢és
a hazi légy). Emberben a testi sejtekben 22 par autoszoma mellet a 23. par az ivari
kromoszémapar.

e Noékben két egyforma XX,
o férfiakban az egyik kisebb, az Y, a masik ugyanolyan, mint a nok X kromoszomaja.

A him ivar meghatdrozaséaért, tehat az Y kromoszéma felelds, amely joval kisebb, mint az X
ivari kromoszdémaparja, emberben hozzavetdleg 100 gént tartalmaz, amelyek fOleg az
ivarmeghatarozasban jatszanak szerepet. Legnagyobb része nem hordoz informaciot, igy
minddssze néhany rendellenesség — pl. a férfi medddség egyes formai - tarsulnak specifikusan
ehhez a kromoszoméahoz.

Az X kromoszéman ugyanakkor a ndi ivarmeghatarozasaért felelds géneken kiviil szdmos testi
tulajdonsagot kodold gén taldlhatd, ezek mutacioi un. X Kkromoszémahoz kapcsolt
rendellenességeket (vOrds-zold szintévesztés), ill. betegségeket (hemofilia) eredményeznek.

7 a4

Az X, ill. az Y kromoszomak eltéré méretiik, alakjuk, ill. eltéroé génallomanyuk miatt nem
tekinthetok tipikus homolog kromoszéomaparnak, bar vannak homoldg szakaszaik néhany
mindkét kromoszoman eléforduld gén miatt. Ennek megfeleléen a crossing over, ill. az
intrakromoszomalis rekombinacio teljesen ki nem zarhato, de kevéssé jellemzo.

A férfiak egyedfejlédése a ndi programot kdveti egészen addig, amig az Y kromoszéma egyetlen génje el nem
tériti ettél. Ez a gén az SRY (sex determining region Y), mely a TDF (testis determining factor;) transzkripcios
faktort — szabalyoz6 fehérjét - kédolja (az RNS-szintézist befolyasold szabalyozo fehérjéket altalanosan
transzkripcios faktoroknak (TF) nevezziik). A TDF donti el, hogy az embri6 sejtei a herében el6fordulo
Sertolli sejtekké, vagy a petefészekben el6fordulé tiiszosejtekké differencialodnak.

A TDF bekapcsolasa egy lancreakciot indit el, melynek egyik legfontosabb 1épése a tesztoszteron termelédés
aktivaciéja. A tesztoszteron két hullamban fejti ki a hatasat, a fogantatds utani 8. héten — amikor a
biszexpotencialti gonadtelep here irdnyaban kezd differencialodni - és a serdiildkorban. A tesztoszteron hatas
eredménye a férfiak elsédleges és masodlagos nemi jellegeinek kialakulasa.

Az SRY gén mutéacidja ndi fenotipust eredményez, azonban a nemi jellegek azonban nem tokéletesek, s az érintett
egyén terméketlen (Swyer szindroma). Ez a betegség arra utal, hogy a nemi jellegek tokéletes kialakulasdhoz
egyéb faktorok is sziikségesek. Az Gn. XX férfi szindroma esetén az SRY gén athelyezddik egy testi
kromoszdmara, s annak ellenére, hogy az érintett személy XX genotipust, a fenotipusa férfi lesz (de terméketlen).

Forras: Boldogkdi Zsolt
2. XX/X0 rendszer

Ebben a rendszerben a néstények ketté (XX), mig a himek csupan egy (X0)
ivari kromoszémaval rendelkeznek. Ez a nem-meghatarozas jellemzd pl. az
egyenesszarnyu rovarokra.

=

3.7Z7Z/ZW rendszer

a
A ZW rendszer az XY rendszernek a forditottja: itt a ndstények ﬁ\ e m

rendelkeznek eltérd szex kromoszémakkal (ZW), mig a himeké egyforma (Z7).
Ez a rendszer a madarakra és a lepkékre jellemzd.

4. Ivart meghatarozo haploid-diploid rendszer

Ez a rendszer a hangyakra és a méhekre jellemz6. A néstények rendszerint
diploidok, mig a himek haploidok. A himek megtermékenyitetlen
petesejtekbdl fejlédnek ki. A kiralyno szabalyozni tudja, hogy a petevezetéken B
athaladé petesejtek koziil melyik termékenyiil meg és melyik nem. A diploid ﬂ (= m
egyedek tilnyomorészt dolgozdk lesznek, hogy melyik egyedbdl lesz

szaporodni képes kiralynd és melyikbdl terméketlen dolgozo, azt a dolgozok @ e napio-dipioia system n bees

dontik el az utédok taplalasa révén, ugyanis a leendd kiralynét jobb mindségii taplalékkal — méhpempdvel - etetik.
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Az ember nem-meghatarozasa

Female Male
Az utéodokban 50 %-os az egyes nemek kialakulasanak a ||

L, XX XY
valoszintisége.
. . , X
e Minden petesejt X tartalmu, azonban Q )Sperm
e a spermiumok fele X, masik fele Y kromoszémat hordoz. 9 Fags i

Az X-Kkromoszoma inaktivacioja

A diploid szervezetekben altaldban egy bizonyos tulajdonsagért

felelds autoszomalis gén mindkét allélja miikodhet. Ezzel

szemben a nemi kromoszoémak csak nokben alkotnak homolog I l
parokat (XX), a férfiakban az Y-kromoszoma nem funkcionalis ™ **
homologja az X-kromoszémanak.

0 ]
XY XY

Mig az Y-kromoszoma kevés, foként a him nem meghatarozasaért felelds gént (pl. SRY)
tartalmaz, addig az X-kromoszoma nagyszamu testi tulajdonsagot meghatirozo gént is
hordoz. Ezért sziikségessé valik a két nem eltéré X-kromoszomalis géndozisait
kiegyenliteni. Ezt a doéziskompenzacio, ami a néi szervezetben az X-kromoszoma

inaktivacidja révén valosul meg.

Minden egyes sejtben a fejlédés soran az egyik [ (g | . L

X-kromoszéma inaktivalédik, ¢és ezt az Paciaion . @) a)
dllapotdt  aztdan ~ minden  utddsejtben Zwe, /* C)
tovabbordkiti. Bz~ az  imaktivaledas > Gk
véletlenszerii, vagyis akar az anyai, akar az apai o B By Haman ks

eredeti X inaktivdlodhat. A random X-

inaktivacionak koszonhetéen egy ndi szervezetben lesznek olyan sejtek, amelyekben az anyai,
¢s lesznek olyanok, amelyekben az apai eredetli X-kromoszoma lesz inaktiv. Vagyis emiatt a
nodi szervezet egyfajta mozaikossagot mutat.

Az inaktivalodott X-kromoszéma egy kicsi, tomor kromatinszemcsét alkot, amely kitapad a
sejtmaghartydjahoz és mikroszkoppal jol azonosithaté. Ez a kromatinréog a Barr-test.
Régebben szajnyalkahartya kaparékbol vett mintdbol a Barr-test kimutatidsat a sportolok
kromoszoémalis nemének meghatarozasara hasznaltak, mivel a kromatinrdg csak ndk testi
sejtjeiben talalhatdo meg (petesejtben nem, mert az haploid).

Az X-kromoszoman el6fordulhat egy verejtékmirigy-hidnyt okozdé muténs allél.
Heterozigdta ndkben megfigyelheté a mozaikossag, azaz ahol a hibas allélt hordozo
X-kromoszoma inaktivalddik, azokon a teriileteken kialakulnak verejtékmirigyek,
azonban azokon a bdrfeliileteken, ahol a sejtekben a normél, nem mutans allélt
hordozé X-kromoszoma inaktivalodik, ott kialakul a verejtékmirigy-hiany.
X

Az X ¢és Y kromoszomak mikroszkopban jol Y 10002000 ares
megkiilonboztethetok: az Y kromoszoma joval kisebb az 7 reeneansenss gy meetonrieessen
X-nél. Mindkét kromoszéma tartalmaz homoldg és nem- | ©semacsncss i
homolég részeket. Rfsi\y:zf_';;ifﬁ
- * rPSaX
L)ill'e::g}:;l I vz \| I

of the X f‘

| & —XIAP
W | Differential
[“ region of the Y

Homelogous
region y y

Homo sapiens

Human X és Y kromoszéma
e |
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Az X és Y kromoszoma a homolég szakaszaik mentén képesek parosodni X ¥
a meiozis 1. fészakaszaban, ¢s ennek koszonhetden az adott gének esetleg
rekombinalodhatnak.

region

A nem-homolég szakaszok olyan géneket hordoznak, amelyeknek nincs
megfeleléje a masik nemi kromoszomén, ezért férfiak esetén az ivari
kromoszoémakon taldlhatd gének tobbségére — melyek pl. csak az X-
kromoszéman talalhatok meg - a genotipus feltiintetéséhez nem
hasznalhatjuk a homo-, ill. a heterozigéta fogalmakat, ebben az esetben az Gn. hemizigéta
kifejezést hasznaljuk.

Nemhez kotott kromoszomamutacio

Ha az ivari kromoszomapdr az ivarsejtek képzddésekor zajlo meidzis alatt nem valik szét —
nondiszjunkcio -, akkor lehetséges, hogy

e gy ivarsejtbe jut mind a két ivari kromoszoma, és igy
e a masik ivarsejt ivari kromoszéma nélkiili lesz.

A hibas esemény megtorténhet a meiodzis elsd, ill. a masodik foszakaszaban egyarant. A
rendellenesség mindkét sziiloben eléfordulhat.

i)

c

r r r1r.r 7 (VRN 1
Példa a X-kromoszdma rossz osztdédasara nokben: b \\‘“
: No_ncﬁs;un:_non
e Sziilok . :
Y S B

° EgéSZSégeS né (XX) Nondi's.j.l;lnciion i
e Egészséges férfi (XY) ”" I ' | o

e Ivarsejtek: @@ @@ T Y S T~ =

Paremt

e Lehetséges utédok:

e XXX-> Tripla X szindroma it S
e XXY-> Klinefelter szindroma (x> _ & C/
e X0-> Turner szindroma o —

e Y0~ Eletképtelen

X0-Turner szindroma jellemzdi

e A sejtekben 45 kromoszoéma van,

e nincs a sejtekben szex-kromatin,

e az egyén alacsony novést, killsejében nd, masodlagos nemi
jellegek nem kifejezettek, ovulacidja nincs,

o szellemi fejlédésben esetleg visszamaradhat, szivfejlédési
rendellenességek alakulhatnak ki,

e gyakori a trapéz alaka nyaki borredd és a tarkon mélyen lehuzo6do
haj.

XXY-Klinefelter szindroma jellemz6i
e 47 kromoszdma van sejtenként,
e asejtekben szex kromatin talalhato,
e azegyén magas, tilsulyos, kiilsédlegesen férfi,
e szellemileg rendszerint visszamaradott,
e heréi fejletlenek, szérzete gyér, zsireloszlasa ndies.
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XXX-tripla X X XX

e 47 kromoszdma van sejtenként,

e 2 szex-kormatin figyelhetd meg, X XX XXX
e sokan szellemileg visszamaradottak, nemi fejlédésben elmaradtak,

e de akar tobb gyerekes anyukak is lehetnek.

Az ivarral kapcsolatos oOroklddésnek tobb formajat lehet
megkiilonboztetni.

1. Nem altal befolyasolt jelleg, ahol egyes autoszomalis gének az egyik nemben jobban
kifejezédnek (pl. kopaszsag).

2. Nembhez kotott jelleg, amikor a kérdéses tulajdonsag génje a nemi kromoszoéman talalhato
meg.

1. A nem altal befolyasolt jellegek

Olyan autoszomalis jellegek, ahol a heterozigota fenotipusit neme befolyasolja, vagyis a
tulajdonsag az egyik nemben erésebben kifejezddik.
A kopaszsagot befolyasold gén 2 allélja eltérden viselkedik heterozigota férfiakban, ill. ndkben.

e A kopaszodasért felelés m allél homozigdta forméban mindkét nemben kopaszodast
eredményez.

e A +allél homozigdta formaban mindkét nem esetén normal hajzatot alakit ki.

e Heterozigota férfiakban az m allél dominans, ami kopaszsagot eredményez,

e ugyanakkor heterozigota ndkben a + allél
dominal, ami miatt a n0k normal hajzatiak

lesznek. férfi né
Tehat kopaszsagot kialakito m allél a | M/m kopasz kopasz
heterozigotakban domindns az egyik nemben és | M/* kopasz nem kopasz
recessziv a masikban (tesztoszteron befolyasolo | */+ ~nemkopasz nem kopasz

hatasa).

2. Nemhez kotott oroklodés

Az X ivari kromoszoéman az ivart meghatirozd géneken kiviil szamos tulajdonsadg génje
lokalizalhat6. Ezek a tulajdonsagok nemhez — X kromoszémahoz - kapcsoltan 6roklédnek.

A megtermékenyitést kovetden

e a ndi jellegli XX genotipust zigbtdban az egyik X kromoszéma a petesejtbdl (anyai
kromoszéma), a masik X kromoszoma a himivarsejtbdl (apai kromoszoma) szdrmazik,

e a him jellegli zigdtdban az X kromoszoma a petesejtbdl, az Y kromoszéma pedig a
himivarsejtbol eredeztetheto.

Az elobbieknek megfelelden az apa a lanyéanak, az anya a fianak 6rokiti az X kromoszéman
1év6 tulajdonsagait. Ez a criss-cross szabaly. Ezért recessziv jellegii betegségek esetén

e Dbeteg anyanak nem lehet egészséges fia,
e Dbeteg lanynak nem lehet egészséges apja.
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1. X-kromoszomahoz kotott recessziv oroklodés (XR)

A) Sziilok:
e Hordozo, de egészséges nd (XX)
o Egészséges férfi (XY)
Ivarsejtek: beteg X, X,/ X, Y
Lehetséges utddok:
e 25% hordozo né (XX)
e 25% beteg férfi (beteg XY)
o  25% egészséges nd (XX)
o 25% egészséges férfi(XY)

B) Sziilok:
o Egészséges nd (XX)
e Beteg férfi (XY)
Ivarsejtek: X, X,/ X, Y
Lehetséges utodok:

e 50% hordozo n6 (XX)
o 50% egészséges férfi (XY)

Az X-kromoszomahoz kotott recessziv oroklésmenet jellemzoi (XR)

e Jéval tobb érintett férfi, mint né (a férfiaknak csak egy X kromoszémajuk van).

e Erintett n6k homozigota recesszivek (XX), az érintett férfiak hemizigotak (XY).

e Heterozigota — hordozd - ndknél enyhébb betegségtiinetek jelentkezhetnek, az X
kromoszéma véletlen inaktivacioja révén.

e Hordoz6 nék 50%-os eséllyel adjak tovabb a recessziv allélt.

e FErintett férfiak anyja és lanyai tiinetmentes hordozok
lehetnek, fiai mind egészségesek.

e A fenotipus tehat egy-egy generaciot “atugorhat”.

Il XA7Y

LI}

e Erintett nék (ritka!) apja és valamennyi fia is érintett, 1 2 3 4
Xa/Y XA/Y XA/Xa XA/XA

lanyai tiinetmentes hordozok.

X-kromoszomahoz kotodo recessziv rendellenességek

Hemofilia az angol kirdlyi csaladban

e  Voros-zold szintévesztés
e Hemofilia

e Fogzomanc elszinez8dés
o Oroklott latdidegsorvadas
e Oroklott farkasvaksag

e Izomsorvadas
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X-kromoszomahoz kotodo dominans rendellenességek (XD)

Az ember nemhez kététt domindns

e A csaladfa az autoszomalis dominanshoz tulajdonsagok araklédése

hasonlo lefutasu, azonban a két nem

érintettsége nem egyforma. xarxe Ol x4/¥ xa/xe @—— ] Xerv
o Kdétszer annyi nd érintett, mint férfi (2 X , ’ . _
4 | 1 — "
kromoszoma). ‘ ‘ g ° m " e =
o Jellemzo az X-hez kotott him letalitas. Mivel — X¥Xe XWxe Xeivo Xent Xa/xs XAxs Xei X
r s s r . 4 A férfiakba ielend X-h A terhelt nék dltaldban
a férfiak hemizigotdk, ezért nincs normal Vi3 dorsimies enctipusts. heterazgttd o
allél, igy a himnem{i embriok mar a méhen 7% lanyaik felére orckitik.
beliil elhalnak.

e Az ¢rintett nok tiinetei sokszor enyhébbek és valtozékonyabbak, mint a beteg férfiaké.

e Egy érintett n6 utddainak 50%-a — tekintet nélkiil nemiikre — beteg.

e Egy érintett férfi minden lednya beteg, minden fia egészséges (az apa lednyainak mindig
az X-kromoszomadjat adja, fiainak mindig az Y-t!)

e Ilyen betegség a hipofoszfatémia (régebbi nevén D-vitamin-rezisztens angolkor),
amelyet novekedési visszamaradottsag, angolkor €s alacsony vérfoszfatszint jellemez.

Y-kromoszomahoz kotott rendellenességek

o A fiil tulzott szorossége az egyetlen férfirdl férfira atadodo testi jelleg, a sz6ros fiil nem
Y-hoz kotott, de génje és annak helye még nem ismert (Toth Sara Genetika és
Genomika).

Az Y-hoz kotott 6roklodés jellemzoi:

e csak férfiak érintettek,
e az ¢rintett férfiak apja is érintett,
e az ¢érintett férfiaknak minden fia is érintett.

Az Y-Kkromoszomahoz kotott oroklodés jellemzoi

o Kizardlag férfiak érintettek.

o Frintett férfiak apja is érintett.

e Erintett férfiak valamennyi fia is érintett.

e A fenotipus minden generacidoban megjelenik.
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Gyakorlé feladatok

Mutatoujj, gyurisujj Emelt szintli érettsé¢gi mintafeladat

Az ember esetében a mutato- és gyliriisujj hossza Un. ivartol fliggd dominanciat mutat. Ez azt jelenti,
hogy az egyébként testi kromoszoman 6roklodo jelleg masként nyilvanul meg a két nem esetében.
Konkrétabban: a mutatéujjnal hosszabb gytirisujjat kialakito allél (ul) férfiakban dominans,
nokben recessziv. A masik (u2) allél forditva viselkedik.

Az alabbi tablazatban egy rovid és egy hosszu gytirtisujju apa, illetve anya gyermekeinek lehetséges
gyurtsujjhosszat foglaltuk 6ssze. A szamok hianyz6 informaciokat jeldlnek.

APA
rovid gytirtisujju hosszu gytirtisujja
el B fiuk: mind rovid fiuk: 5
Sl lanyok: 2 lanyok: 6
ANYA =
- fiak: 7
PP 1| o } ,
hosszu gytirtisujju Lanvok: 4 lanyok: 50% hosszu
A 50% rovid

1. Adja meg a bevezetett jeldléssel a kovetkezd sziilék genotipusat:

a) a tablazatban szerepl6 rovid gylriisujji anya: ...................
b) a tdblazatban szerepld hosszu gytrlisujju apa: ...................

Adja meg a szamokkal jelolt utodok gytirtisujj—fenotipusat, illetve azok megoszlasat:

1. a) u2u2
b) ulu2
. mind révid
. mind hossza
. mind révid
. 50% hosszt, 50% rovid
. mind révid
7. mind hosszt

AN D AW

51



Magyarazat

ul: a hosszabb gytiriisujjat kialakito allél

u2: a rovidebb gytirtisujjat kialakito allél

ul: férfiakban dominans, n6kben recessziv.
u2: nékben dominans, a férfiakban recessziv.

& hosszujja: ul,ul

ul,u2

3 rovidujjia: u2,u2

Q hosszuujja: ul,ul
Q rovidujja: u2,u2

ul,u2

anya nem lehetett ul,u2, mert akkor lehetnének hosszt ujju fiak (ul,u2).

« Rovid gylirisujja anya x rovid gytiriisujju apa fiu gyerekei mind révid ujjaak, tehat az

«» Hosszu gytliriisujji anya x hosszu gyiliriisujju apa lanygyerekei akkor lehetnek fel-fele

hosszu-, ill. rovid ujjuak, ha az apa heterozigota, egyébként csak hosszuujji lanygyerekek
szliletnének.

APA

rovid gytirtisujja
u2,u2

hosszu gytrisujju  ul,u2

ANYA

rovid gyurtisujju
u2,u2

fitk: mind rovid: u2,u2

lanyok: mind révid: u2,u2

fiuk:
50% hossza: ul,u2
50% rovid: u2,u

lanyok:
mind rovid:

u2,u2 ul,u2

hosszu gytirtsujja
ul,ul

fitk: mind hosszu: ul,u2

lanyok: mind révid: ul,u2

fiuk: mind hosszu:
ul,u2 ul,ul

lanyok:
50% hossza: ul,ul
50% roévid:  ul,u2
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Vérzékenység a csaladban

Az alabbi abra azt mutatja be, hogyan 6roklédik a vérzékenység egy csaladban 4 nemzedéken
keresztiil. A négyzetek férfiakat, a korok ndket jelolnek, a sotét szinliek a betegek. Valaszoljon a
kérdésekre! Jelolje az egészséges kromoszomat X-szel, a beteget Xv - vel!

1. Milyen genotipusu a II/3 férfi?

IL.

III.

V.

6. Honnan 6rokdlhette 1V/2 férfi a beteg allélt? ...........................

7. Miért szokatlan a IV/2. jelli férfi esetében a betegség megjelenése?

XvY

. I/2 n6tol

Xv X

. Apai agon orokolte a beteg allélt.

Xv X

. A 1/4 —11/6 — 111/4 néktol

. Az anyai felmendknél a férfiakban sehol nem fordult el6 a betegség (pedig nagy esély lett
volna ra).

8. Szintévesztés (z6ld-piros).

9. Xv Xv

10. Iziiletek torzulasa bevérzés miatt/belsé vérzés/menstruacids zavar.
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Az ecetmuslica - Drosophila - szemszinének oroklodése

Az ecetmuslica a genetikai kisérletek kedvelt modellallata, mivel

e Nagyszamil, mutacioval kialakitott valtozata van, aminek
statisztikusan jol elemezheto,

e a kromoszomalis ivarmeghatarozasa hasonlo az emberhez,

e konnyen tenyésztheto,

e rovid az életciklusa, 5 i

(piros szemu)

e sok utodot hoz létre.

A muslicak szemének szine lehet
e piros (dominéns), ill.

o fehér (recessziv). Nestény
X"

(piros szem()

1. Keresztezés

piros szemii ¢ X fehér szemii &

e F1 nemzedék egyedei mind piros szemiiek
(Mendel L. tv).

kdszOnhetGen
Him
% XY

(fehér szemti)

Fa N6i gamétak
e Az F2 nemzedékben a piros szemii és a lx+ I xv
fehérszemii egyedek 3 1 hasadasi aranyt {one e,
mutatnak, ami latszolag Mendel II. tv-ének It Gioemmant ol
megfeleltethet. Azonban a fenotipusok nemek - i N
szerinti  megoszlasiban  mar  eltérés RS ey o
tapasztalhato: 2Y (:xl":?; | (ensrszema
e a fehér szemi egyedek mind himek, s 2
e a piros szemii egyedek kozott 2 : 1 a  4:15: dbra. Piros szeml néstény és fehér szemi him

nostények és a himek ardnya.

2. Keresztezés

P Néstény

W W

(fehér szemi)

A reciprok keresztezés eredménye szintén eltér a
Mendel-szabalyok altal meghatarozott
varakozastol.

fehér szemii @ X piros szemii Nasiéoy
F, b Gp X
(piros szem(i)

e Az Finemzedékben a fehér szemii himek és piros
szemii néstények 1:1 ardnyban jonnek 1étre.

keresztezésébd| szairmazé F, nemzedék ivartdl fliggd fenotipusos
hasadasi aranya. Minden fehér szemii utéd him

Him
Xty
(piros szemti)

Him

X" v
(fehér szem)

e Az F2 nemzedékben a piros és a fehér szemi
egyedek 1:1 aranyban jonnek Iétre, és a
’ .. , . , Fz N&i gamétak
fenotipusok nemek szerinti megoszlasa szintén T i
K 2 2
megegyezik.
: 1 xexw 1 yom
X" (piros szem(i (fehér szemd
néstény) néstény)
Him
gamétak
; Xy 1xwy
zY (piros szem(i (fehér szemii
him) him)

4.16. abra.

Fehér szemii n8stény és piros szemii him

keresztezésébd| szirmazé F, nemzedék. A hasadasi arany elcér

a 4.15. abran lathaté reciprok keresztezésétd|
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VI. Extranuklearis oroklodés —— %{h -

A kifejezés a sejtmagon kiviili, a szintest, ill. a mitokondrialis
DNS-el kapcsolatos jellegek 6roklodését jelenti.

A citoplazmaban talalhato sejtszervecskék altaldban csak az anya
(petesejt) utjan adodnak at az utédokba, ezért az utdédok a — I
citoplazmaban kodolt tulajdonsidgokra anyai genotipustak ¢és R TR
fenotipusuak lesznek (anyai 6roklédés).

(w\w&(d oo oo dekiat)

A ma ¢l6 soksejtiick mitokondridlis DNS-ének mérete és az altala hordozott
gének szama erésen kiilonb6z0o; a legnagyobb a ndvények, a legkisebb az emldsdk (és igy az ember) mitokondrialis
DNS-e. Ez a DNS minddssze 16569 nukleotidpar hossztsagl korkords molekula, amely csak 37 gént tartalmaz,
rendkiviil kompakt elrendezésben, egymashoz szinte hézagmentesen illeszkedve. A 37 gén kozil 13 kodol
fehérjéket. Ezek valamennyien a mitokondriumban helyet foglalo, az
oxidacioban és az energiatermelésben szerepet jatszo nagy fehérjekomplexek
alkotorészei, de a komplexeket alkoto fehérjék tobbségét a magi DNS kddolja .
¢s ezek a citoplazmaban szintetizalodnak.

A mitokondriumok 6roklédés menetében ugyanis a magi Orokléstol eltérd ., '
torvényszeriiségek érvényesiilnek. A legfontosabb kiilonbségek:

1. A petesejtben tobb szdzezer mitokondrium van, a spermiumban azonban csak alig néhany szaz. A
megtermékenyités utdn valamilyen részleteiben még ismeretlen mechanizmus ezeket is elpusztitja, igy a
zigotaban egyediil az anyatol, a petesejtb6l szarmazé mitokondriumok maradnak meg. A mitokondrialis
géneket tehat kizarolag az anyatél kapja az utéd, az ezek altal meghatarozott tulajdonsdgok csak anyai tton
oroklédnek.

2. A mitokondrialis DNS-ben a rekombinacio ismeretlen fogalom. A két kiilonbz6 DNS-molekuldban
megjelend mutacidé nem keriilhet atkeresztezodés révén egyetlen molekulaba.

3. A mitokondrialis DNS mutacios rataja (gyakorisaga) koriilbeliil egy nagysagrenddel nagyobb, mint a

kromoszomalis DNS-€é. Ennek a jelenségnek a feltevések szerint tobb oka lehet, a DNS-t karositd oxidacios
termékek, szabad gyokok kozvetlen kozelsége, a véddfehérjék (hisztonok) hidnya, a helyreallito (repair)
mechanizmusok hidnya, illetve tokéletlensége.
A kromoszomalis DNS (genom) az ivarsejtekben egy, a testi sejtekben két példanyban talalhatd. Ezzel szemben
egy atlagos sejtben tobb szaz mitokondrium van, mindegyikben 5-10 DNS-molekulaval, tehat a sejtenkénti
példanyszam ezres nagysagrendii. Ennek az a kovetkezménye, hogy ha a mitokondrialis DNS replikacioja,
megkett6zodése soran mutacioé 1ép fel, ez nem jar semmiféle kozvetlen kovetkezménnyel, hiszen a sejtben
1évé tobb ezer normalis DNS-molekula mellett csak egy lesz mutans. Hosszabb tavon azonban mar van esélye
a mutans felhalmozodasanak, hiszen a sejtosztodasok soran a véletlen eloszlas jelentésen megvaltoztathatja a
mutdns és normal DNS-molekuldk aranyat. Forras: Venetianer Pal
Osszefoglalva:

¢ A mitokondrialis DNS gytirti alaku, hozza szerkezeti fehérjék nem kapcsolodnak.

e A mitokondriilis géneket kizardlag az anyatél kapja az utéd, az ezek Aaltal
meghatarozott tulajdonsagok csak anyai iton 6roklédnek, mivel a zigotaban egyediil az
anyatol, a petesejtbdl szarmazo mitokondriumok maradnak meg. A megtermékenyités
soran a spermium kozépdarabja nem jut be a petesejtbe, ezért a zigota, csak anyai
eredetli mitokondriumokat tartalmaz.

e A mitokondriumban nem jatszodik le rekombinacio, azonban mutacio
eléfordulhat.

¢ A mitokondridlis DNS mutécios gyakorisdga nagyobb, mint a kromoszomalis DNS-é.

e A mitokondriumok mutaciéjat elsésorban a sok ATP-t igényl6 (izom-, ideg-) sejtek
sinylik meg, igy az anyai 0roklodést mutatatd tulajdonsagok elsdsorban az izom-,
valamint az idegsejtek miikodését érintik.
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Anvai oroklodés

Anyai 6roklédésrdl beszéliink, amikor az adott tulajdonsagokat kizarélag az anyai sziil6
hatarozza meg. Ebben az esetben olyan tulajdonsadgok 6roklodésérdl van sz6, amelyeket nem
a sejtmag kromoszomainak DNS-e, hanem a petesejt citoplazméban levé mitokondriumok,
kloroplasztok, és - ha vannak - az endoszimbionta baktériumok DNS-e hatiroznak meg.
Olyan DNS-ek, amelyek csak az anyaktol szarmaznak az utédokba.

Az anyai hatas, ill. a citoplazmatikus oroklédés az a jelenség, amikor az utéd valamely
tulajdonsagat a petesejt citoplazmajaban levo, elsosorban RNS- és fehérjemolekulak
hatarozzak meg. Az anyai hatds molekulai a petesejtek érése soran képzddnek €s valnak a
petesejtek citoplazmajanak alkotdjava, azért, hogy a megtermékenytilést kovetden irdnyitsak az
embriok ¢€letét. A jeleség felfoghato egyfajta epigenetikai hatasként is.

Az anyai hatast bizonyitjak azok a békazigotak is, amelyek sejtmagjat, ha eltavolitjak, egy ideig mégis ugy
fejlédnek, mint azok a testvéreik, amelyeknek megvannak sajat génjeik. Bar a sejtmag nélkiili békaembriok
fejlodése egy 1d6 utan lelassul, miel6tt elpusztulnak, mar néhany szaz ,,sejtbdl” allnak. Tehat a pete citoplazmaja
eleve tartalmazza mindazokat az anyai eredetli anyagokat, amelyekre az embriofejlédés kezdetén sziikség van.

A Mendel-szabalyok 1900-ban tortént ujrafelfedezése utdn arra figyeltek fel a genetikusok, hogy néhany
tulajdonsag 6roklodése kiilonleges. Egyebek kozott a Limnaea peregra nevii mocsari csigafaj hazéanak tekeredési
iranya is.

Abban a keresztezésben, amelyben jobbra tekereddé haz(i néstény sziiloket (D/DQ) balra tekeredé hazl

himekkel (d/dé\) kereszteztek, az F1 utédok (D/d) haza jobbra tekeredett, ahogyan az Mendel els6 szabalya
szerint varhat6. Nyilvanvalo, hogy D dominans, d recessziv.

Meglep6 modon azonban az Fi utodok keresztezésébdl (D/d x D/d) szarmazé minden F2 utéd haza mind
jobbra tekeredett.

Partner hianyaban a Limnaea peregra onmegtermékenyitéssel szaporodik. Az 6nmegtermékenyitéssel szaporodo
F» csigak 3/4-ének csupa jobbra tekered6 hazu utdda lett Fz-ban, 1/4-énél viszont minden utodnak balra tekeredett
a haza. Nyilvanval¢ tehat, hogy az F, csigak kozott voltak d/d-k, de valamiért mégis jobbra tekeredett a hazuk. Az
is vilagos, hogy a csigahaz 6roklédése kdveti a Mendel-szabalyokat, csak egy generacioval megkésve.

A reciprok keresztezésben, amelyben recessziv balra tekered6 haza néstény sziiloket (d/dQ) jobbra tekeredé
hazu himekkel (D/Dé\) kereszteztek, az F1 utodok (D/d) haza recessziven balra tekeredett (abra).

A kiilonés jelenség magyarazata egyszerii: bar minden F; csiga D/d, hazuk tekeredési iranyat nem a sajat,

hanem anyjuk genetikai allomanya & Dex S ekl g b) Sinistral @ X dextral &

hatirozza meg. Dextral  Sinistral Sinistral Dextral
. . B R coiling coiling coiling coiling
A csigahaz tekeredése attol fiigg, hogy tesz- P=Y N PN “)d
e vagy sem az anya a petesejtjének poeneration Q&) X /5.3 X4 x ' AT
citoplazmajaba olyan fehérjét, amely . o - -
, , . DiD l id i l DD
meghatarozza a magorsérendszer iranyat a = 2
o 5 7 . 7 7 . r £ a
znygot'a elso sejtosztodasai rsoran. Hdr tesz,(a F, generation A e
noéstény hordozza a D allélt), az utdod haza YW )
jobbra tekeredik. Ha nem tesz (a ndstény d/d), Did Did
az utdd haza balra tekeredik. Minthogy annak Seifing / ,/ \ \ / / \\
a fehérjének a szintézisét, amely a =) 55& “-"Q *’-)ﬂ £ ‘{}_‘ L”’;\ ‘:"“
magorsorendszer irdnyat meghatirozza, az ~F29ererstion { ENL ENE I\ A A A
anya génjei kodoljak, érthetd, hogy a csigahaz DID DI DM did DD DIk DI ald
tekeredési iranyat anyai eredetli, a pete Selfing b } } | |
citoplazmajaban levé fehérje hatirozza meg. 2\ "—5!? },\ ff’k Jﬁm ""1,’.-« ﬂj’\ ;’-‘a.
Fjgeneration . - | o~ o kY F L Y Y
&4 o o w o\ L b 0
Forras: Szabad Janos
34 dextral 1/a sinistral 3/s dextral 1/4 sinistral

56



VII. A kapcsolt oroklodés és a rekombinacio

Mendel III. torvénye, a fiiggetlen kombinalodas
torvénye, csak olyan tulajdonsagokra vonatkozik,
amelyek  génjei  kiillonb6zo, nem  homolog
kromoszoman lokalizalodnak.

Ebben az esetben, amennyiben eltérd fenotipusu,
homozigota sziilokbdl indulunk ki, F2 nemzedékben a két
tulajdonsag szabadon kombinalédik ¢és a sziil6i
fenotipusoktol eltéréen 1j tulajdonsagkombinaciok
jonnek létre (9:3:3:1).

Ennek oka, hogy Fi nemzedék egyedei 4 féle ivarsejtet
hozhatnak 1étre azonos valoszintiséggel (25 %) a homolog
kromoszomak véletlenszerii szétvalasa miatt.

a) AABBxaabb Mendel III. tv-e alapjan.
G: AB ab
F1 AaBb

G: AB, Ab, aB, ab
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Fliggetlen 6roklédés

Szoveti sejt (2n)
ANl a
meiézis
BHLb

F2: Genotipus: AaBb
gamétak AB Ab aB ab arseft ()
AB AABB AABb AaBB AaBb
Ab AABb AAbb AaBb Aabb A a a
aB AaBB AaBb 8 b b 8
Genotipus  25%AB  25%ab 25%Ab  25%aB
ab AaBb Aabb aabb
9:3:3:1 —revew A 8 ” b
“T b ‘ a b
Tovabba Mendel III. tv-e értelmében ha az Fi BTN (Fesher)
heterozigétait tesztelé keresztezéssel vizsgaljuk az : L | ertal ype
alabbi eredményt kapjuk. : -
b
; w,gw = | Parontal typo
Tesicross progeny a b
AaBb x aabb , [EARSEhY
4 Recombinant
¥ a b
G: AB, Ab,aB,ab ab a 8
: e—— === Recombinant
a b
AB Ab aB ab
ab AaBb Aabb aaBb aabb
1:1:1:1
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Az emberi gének szama kb. 21 000, a genomban kromoszoémak szama 23. Ebbdl kovetkezik,
hogy kromoszomanként legalabb 1000 génnek kell elhelyezkednie. Az egy kromoszéman
elhelyezkedé gének igymond kapcsoltan 6roklédnek, Gn. kapcsoltsagi csoportot alkotnak,
¢s mivel egyiitt Oroklédnek (tobbé-kevésbé) nem vonatkozik rajuk a fiiggetlen
kombinalodas torvénye.

Kapcsolt oroklodeas

Amennyiben kapcsolt a két gén:

¢) AABBxaabb Wcsolt. A .
G: AB  ab P \ q °
Al A a 1
Fl AdBb } ‘ Genotipus: %
G: AB ab
F2: J
AB ab A A
E] &
AB AABB AaBb
ab AaBb aabb SoNAB  EORSE
3:1

Kapcsoltsag esetén a tesztelo keresztezés eltéro eredményre vezet a fiiggetlen 6roklodéstol.

F1 AaBb x aabb
G: AB ab
F2:
ab ab
AB AaBb AaBb
ab aabb aabb

1:1
Thomas Hunt Morgan Drosophilaval kisérletezett. 2 autoszomadlis gént tanulmdnyozott,
munkadja soran eltéréseket mutatott ki Mendel III. torvényétol.

Szemszin: pr (purple — lila) és
pr+ piros (dominans)
Szarnyhossz: vg (vestigial csokevényes)) ¢és
vg+ normalis (domindns)
P pr prnéstény x  pr+ pr+ him

vgvg vg+ vg+
Az F heterozigdta nemzedéket tesztkeresztezéssel ellendrizte.
F1 pr pr+ndstény x pr pr him

vg vgt Vg vg
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Fiiggetlen oroklodés esetén az elvaras 1:1:1:1 lett volna (lasd fent), azonban ettdl jelentdsen
eltéré eredményt kapott. Morgan szerint a tapasztalat csak ugy magyarazhato, hogy a szem
¢és szarny fenotipusat befolyasol6 gének a homolég kromoszomaknak egyazon parjan
helyezkednek el. A kapcsoltsag miatt a vart F2 eredmény a kovetkezo lett volna (l1asd fent):

pr pr+ pr pr

vg vg+ 50% vg vg 50%
Azonban a varttol is eltérd tapasztalati eredmény sziiletett:

pr pr+ 1339

vg vg+ ) ) 3

pr pr 1195 o

vg vg {( K

pr pr+ ‘ H

vg vg 151 Al

pr pr o M

vg vg+ 154 fﬁ_)ﬁf—\
p624

0sszesen: 2839

A vartnal gyakoribb fenotipusok azonosak a sziilok fenotipusaival. Ugyanakkof ‘megj elentek
kisebb %-ban a sziil6ktol eltéro ij kombinaciok.

A mendeli aranyoktol tapasztalt eltérés a gének fizikai kapcsoltsagaval, tovabba a gének
kozotti rekombinalodassal magyarazhato.

A rekombinacio hatterében az atkeresztezodés (crossing over) all, amely folyamat a
homologok kozott 1) allél kombinéacidt eredményez.

Rekombinacio

A rekombindci6 sordn a meglévéd tulajdonsdgokat kialakitd orokité tényezék
ujrarendezddnek, és ezzel Gj génkombinaciékat hoznak létre. A rekombinacio folyamata
a meiozis soran zajlik le, a meiozis eseményeihez kothetd. Altaldban barmely folyamat, amely
olyan 1j gén- vagy kromoszémakombinacidkat eredményez, amelyek nem voltak jelen a
kiindulasi sejtben vagy annak elddeiben.

2 féle rekombinaciot kiilonboztetiink : — x |= = i [ —

8 a b A 8 a b
meg. : :
Al LIS e A S X LB S
Az interkoromoszémalis (fliggetlen) . ™= . & T ™\ = PR
rekombinacié mindig 50 %-os \MH’”; e o -
. ., . ; loiotic diploid (F,) (Tester) Meiotic diploid (F,) (Tester)
rekombindacids gyakorisagot o s , (B
1 arental type > Parental type
eredményez (vagy-vagy). St TS
1 || ——g i L
3 Parontal typ . ; =" Parental type
Intrakromoszomalis rekombinacid b e
esetén a rekombinansok aranya e > o e
. y , a 8 a
kevesebb, mint 50 szazalék. et : == ecombinant
a a b
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A folyamat soran olyan haploid génkombinaci6 jon l1étre a meiozis alatt, amely kiilonbozik
a haploid sziiloi génkombinaciotol.

Ha a rekombinacios gyakorisag két gén esetén kisebb, mint 50%, akkor a két gén
ugyanazon kromoszoman, kapcsoltan talalhato.

Amennyiben a rekombinacios gyakorisag 50%, a két gén nem kapcsolt, és nagy valosziniiséggel
kiilonb6z6é kromoszomékon helyezkedik el.

A rekombinacios gyakorisag szamitasa

Morgan kisérletében a geno- és fenotipusos megoszlasa:

Sziil6i kategoriak: pr pr+ 1339
vg vgt
pr pr 1195
Vg vg
Rekombinans kategoriak:
pr pr+
vg vg 151
pr pr
vg vg+ 154  Osszesen: 2839

e Rekombinansok szama: 151+154 =305
o Osszes utod szama: 2839
e Rekombinacios gyakorisdg: (305/2839) x 100 = 10.7%

A rekombindacios gyakorisagok ismeretében készithetiink géntérképet. A géntérképezés soran
a gének egymastol valé tavolsagat, a genomban val6 viszonylagos elhelyezkedésiiket
hatarozzuk meg.

Minél tavolabb van két gén a kromoszoman, annal nagyobb valésziniiséggel jatszodik le
atkeresztezodés kozottiilk a meiozisok soran. Ehhez fel kell azonban tételezziik, hogy az
atkeresztez0dés esélye a kromoszéma mentén mindenhol azonos.

A rekombinacid eseményének valdszinlisége nd a gének kozotti tavolsaggal, ezért a
rekombinacid gyakorisagat mérve a gének kozotti tavolsagra kovetkeztethetiink.

A géntérkép egysége (map unit, roviditve m.u.) az a génparok kozotti tavolsag, amikor 100
meiozisbdl egy termék rekombindns.

Masképp, 0,01 (vagy 1%) rekombinécios gyakorisag egyenld 1 térképegységgel, melyet T.H.
Morgan tiszteletére centimorgannak (cM) is neveznek.

o Két gén kozott 50% a rekombindcids gyakorisag, ha azok nem kapcsoltak.

e Ha a kapcsolt gének a kromoszoma ellentétes végein helyezkednek el, kozottik a
rekombindacid gyakorisdga az 50%-hoz kozeli érték, latszolag tigy viselkednek, mint a nem
kapcsolt gének.
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Emelt szintii érettségi feladat

Genetikusok vizsgaltdk a kukoricaszemek szinének és alakjanak oroklédését. A szin (a
tapanyag raktarozo szovet szine) lehet sarga vagy szintelen. Az alak gombdlyli, vagy rancos
(zsugorodott). Mindkét jelleget 1-1 gén két-két allélja hatarozza meg. A kutatok eldszor
homozigdta sarga rancos és homozigdta szintelen gdmbolylti magvu kukoricakat kereszteztek.

Eredményiil csupa sarga gombolyli magvi egyedet kaptak.

A kisérlet folytatdsaként a kutatok teszteld keresztezést végeztek: az F1 nemzedék tagjait a
homozigdta recessziv egyedek pollenjével poroztdk be. Abban az esetben, ha Mendel

mindharom torvénye érvényes a kdvetkezd eredményt vartak.

A valdsagos tapasztalatot az 1. dbra mutatja. (A sarga magvak a fényképen sotétsziirkék, a

Fenotipus sarga gombolyt sdrga rancos szintelen szintelen rancos
g6émbolyt
Genotipus AaBb Aabb aaBb aabb
Vart % 25 25 25 25

rancosak keskeny, kdozépen horpadt szemek).

A tapasztalat szerint tilnyomd tobbségben kétféle fenotipus jelent meg,

nagyrészt sarga rancos ¢€s szintelen gdmbolyli magvak lathatok

Egy masik kisérletben mashonnan szarmazo kukoricaval azonos modon
ismételték meg a kisérletet. Az F1 nemzedékig a tapasztalatok azonosak
voltak a bevezetésben leirtakkal. A teszteld keresztezés eredménye azonban

Ez csak gy lehetséges, ha az A és B gén azonos kromoszoman (és
egymashoz kozel) helyezkednek el, szorosan kapcsoltak, aminek
kovetkeztében az F1 nemzedék (szinte) csak kétféle ivarsejtet hozott
létre: Ab és aB.

mas volt: a fényképet a 2. dbran latjuk.

Ebben az esetben tobbségében sarga gombolyli €s szintelen rancos magvak lathatok. Ez
hogy az F1 nemzedék ivarsejtjeinek képzodésekor
rekombinaci6 tortént és ezért az F1 nemzedék ivarsejtjei (nagyrészt): AB és ab

csak ugy magyardzhato,

genotipusuak voltak.




Emelt szintii érettségi feladat

Egy kutat6 3 recessziv-dominans oroklésmenetet mutatd tulajdonsag (A, B, C) kapcsoltsagi
viszonyait vizsgalta.

1. Az A ¢és B tulajdonsagpar vizsgalata sorain AABB (bidomindns, azaz kétszeresen
homozigéta dominans) €s aabb birecessziv (mindkét génre nézve homozigdta recessziv)
genotipusu egyedeket keresztezett egymadssal. A masodik utédnemzedékben 630
bidominans, illetve 200 birecessziv fenotipusu egyed mellett 30 egyed volt, amely csak az
egyik tulajdonsagra mutatott dominans, a masikra pedig recessziv fenotipust.

P AABB x aabb
G AB ab
F1 AaBb x AaBb
YT
G AB ab(Ab) (aB)rekombinans gamétak
e F> sziiloi = 630 + 200, 30 rekombinans utdd

e A fenti adatok alapjan a rekombinans egyedek gyakorisaga: 30/860 = 0,035 = 3.5 %

2. Az A ¢és C tulajdonsag par vizsgalata soran AACC ¢és aacc genotipusu egyedeket
keresztezett egymassal. A masodik utdédnemzedékben 590 bidominans, illetve 190
birecessziv fenotipusu egyed mellett 20 egyed volt, amely csak az egyik tulajdonsagra
mutatott dominans, a masikra pedig recessziv fenotipust.

e A fenti adatok alapjan a rekombinans egyedek gyakorisaga: 20/800= 0,025 = 2.5 %

3. A B ¢és C tulajdonpar vizsgalata soran BBCC ¢s bbcee genotipusu egyedeket keresztezett
egymdssal. A masodik utoédnemzedékben 894 bidominans, illetve 294 birecessziv
fenotipustt egyed mellett 12 egyed volt, amely csak az egyik tulajdonsagra mutatott
dominans, a mésikra pedig recessziv fenotipust.

e A fenti adatok alapjan a rekombinans egyedek gyakorisaga: 12/1200= 0,01 2> 1 %

Mivel minél nagyobb a rekombinansok gyakorisaga, annal nagyobb (az adott DNS molekuldn
beliil) a két gén kozotti tavolsag, ezért a gének sorrendje a kovetkezo:

Emelt szintii érettségi feladat

A méheket pusztitd betegségek egyike a larvarothadds. A fert6zés konnyen atterjed a
szomszédos larvakra vagy babokra, igy akar az egész méhcsalad tonkremehet. Bizonyos méhek
képesek folismerni a fertézést. Ezek folnyitjdk az adott viaszsejt (méhsejt) feddjét és
eltavolitjak beldle a beteg larvat, ezzel megakadélyozva a fert6zés tovabbterjedését. Ezeket a
méheket ,,higiénikusoknak™ nevezték el. Viselkedésiik 6roklott.
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Kutatok higiénikus viselkedésti méhkiralyn6t nem higiénikus genotipust herével (himmel)
parositottak. A diploid ivadékok koziil egy sem volt higiénikus viselkedésti. A méheknél a
ndivart egyedek (a kirdlynd és a dolgozok) diploidok, a himek (herék) viszont haploidok, és
nem vesznek részt az ivadékgondozasban. Mire kovetkeztethetiink a kisérlet alapjan a
viselkedést meghatarozo allélok viszonyarol: melyik a dominans jelleg?

e A nem higiénikus jelleg dominans a higiénikussal szemben.

Elvégezték a keresztezési kisérlet forditottjat is: ekkor nem higiénikus méhkiradlynét higiénikus
genotipusu himmel parositottak. Kaphattak-e mas eredményt, mint az els6 esetben? Indokolja
allitasat!
e Kaphattak eltéré eredményt, ha a méhkiralynd hordozta a recessziv tulajdonsagot azaz
heterozigota volt.

Finomabb elemzés kimutatta, hogy a higiénikus viselkedés két elembdl all 6ssze. Ezek:
a) a viaszsejt folnyitasa és
b) ,,takaritas”, a beteg larva eltavolitasa.

A valddi higiénikus méhekben mindkét elem megjelenik, de vannak olyan tipusok is, melyek
csak nyitnak, anélkiil, hogy takaritandnak. Vannak olyanok is, melyek nem nyitnak, de
takaritanak, ha a kutato el6z0leg megnyitotta nekik a beteg méhsejtet. Higiénikus méhkiralyndt
olyan csaladbol szarmazd himmel pérositottak, melyben csak folnyitottdk a beteg sejteket, de
nem takaritottdk ki azokat. Az utdod dolgozok orokoltek apjuk (csalddjanak) kiilonos
viselkedését. Mi ezen dolgozok genotipusa? A felnyitdst meghatarozo allélokat jeldljik ,,a”
illetve ,,A” betiikkel, mig a takaritasra vonatkozokat ,,b” és ,,B”-vel!

e aaBb

Higiénikus méhkirdlynét olyan csaladbol szarmazé himmel parositottak, melyben nem
nyitottak fol a beteg sejteket, de kitakaritottak azokat. Ezek a dolgozok is 6rokolték a him
csaladjara jellemzd viselkedést. Mi ezen dolgozok genotipusa?

e Aabb

A kutatok kivancsiak voltak arra is, hogy a higiénikus viselkedést megszabo két gén azonos
kromoszoman van-e. Ennek eldontésére az 1. kérdésben szerepld elsé utddnemzedék nem
higiénikus méhkiralyndéjét higiénikus (csalddbdl szarmazo) himmel parositottdk. Milyen
viselkedésii utodokat milyen aranyban varunk, ha foltételezziik, hogy a két gén két kiilonb6z6
kromoszoman talalhato?

A kovetkezo geno- €s fenotipusok az alabbi aranyban varhatok:

e Aa Bb - nem higiénikus 0,25
e Aabb - takarit, de nem nyit 0,25
e aa Bb - nyit, de nem takarit 0,25
e aabb - higiénikus 0,25

Hanyféle fenotipust utédot milyen ardnyban varunk az el6z6 kérdésben leirt keresztezéstol, ha
foltételezziik, hogy a két gén azonos kromoszéman (€s egymas kozvetlen szomszédsagaban)
helyezkedik el?

e Szoros kapcsoltsag esetén (néhany rekombinanstol eltekintve) csak kétféle eltérd
tulajdonsagu utodd varhato kb. fele-fele aranyban. AaBb és aabb
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Emelt szintii érettségi feladat

Kutatok két tulajdonsag oroklodését vizsgaltak. Tételezziik fel elséként, hogy az ezeket
meghataroz6 gének fiiggetleniil kombinaldédnak, és mindkét tulajdonsidgot egy-egy gén
dominans és recessziv allélja kodolja. Homozigéta domindns, ill. recessziv sziilokbdl kiindulva,
a fenotipusok milyen hasadési aranyat varjuk a masodik nemzedékben (F2)?

A megfeleld aranyt megado szamokat irja a tdblazat lires négyzeteibe!

Mindkét tulajdonsagra dominans 9
egyik tulajdonsagra dominans 3
masik tulajdonsagra dominans 3
mindkét tulajdonsagra recessziv 1

A kisérletben a kukoricaszem szinének ¢és rancossaganak Oroklodését vizsgaltadk. Azt
tapasztaltdk, hogy mindkét tulajdonsdgra homozigoéta szines és sima szemill és mindkét
tulajdonsagra homozigdta fako és rancos szemii kukoricakat keresztezve az F1 nemzedékben
csak szines és sima szemu kukoricékat kaptak. A heterozigota egyedeket visszakeresztezték
homozigoéta recessziv egyedekkel (tesztelo keresztezést végeztek). A kovetkezo eredményeket
kaptak:

1159 szines és sima: 1161 fakd és rancos: 49 szines és rancos: 46 fakod és sima szemu.

frja fel a teszteld keresztezés sémajat (genotipusvazlatat) és az igy létrejott egyedek
genotipusait! A szemszin génjét A-val, a formdjat meghatarozo gént B-vel jeldlje!
AaBDb x aabb
AaBb Aabb aaBb aabb

A fliggetlen 6roklodéstdl eltérd aranyokat kapcsoltsaggal magyarazhatjuk.

Adja meg, hogy hany szdzalékban jottek létre rekombinans egyedek (egy tizedesjegy
pontossagig szamoljon)!

3,9% (100 °95/2415)

A rekombinans egyedek gyakorisagat Thomas H. Morgan amerikai genetikus hasznalta
elsOként a két gén tavolsagat jelzé szamként (Morgan-egység). Abban az esetben mutatja ez a
szdm a két gén valosagos tavolsagat, ha a kromoszémak barmely pontjukon azonos eséllyel
torhetnek el, ill. javitd enzimek a kromoszoémak teljes hosszdban azonos eséllyel kapcsoljak
Ossze a sériilt DNS-szalakat.

64



Eddig minéségi jellegeket vizsgaltunk:

e leggyakrabban egyetlen allélpar (major gének) altal meghatarozott tulajdonsagok,

e melyek diszkontinuus jellegiick, nincsenek fokozati soraik (megjelenésiik
vagylagos),

e mértékegységgel nem jellemezhetoek,

o Kkifejezodésiiket a kornyezet kevésbé befolyasolja.

A mennyiségi tulajdonsagok ezzel szemben

e poligénesek (minor (kis hatast) gének),

e folytonosan valtozoé mértékii sorozatot alkotnak, kontinuus jellegiiek,

o mértékegységgel altalaban jellemezhetdek,

e eloszlasuk a populaciéban haranggorbéhez kozelit,

e a fenotipusos megjelenést a kornyezeti tényezok erésen befolyasoljak.

A mennyiségi és a mindségi jellegeket nem minden esetben lehet élesen elkiiloniteni.
Azokat a tulajdonsagokat, amelyek fenotipusai egy folytonos skalan mérhetéek (pl. magassag,
testsuly), mennyiségi vagy kvantitativ jellegeknek nevezziik. Kvantitativ jellegek fenotipusa
sohasem kothetd egy adott genotipushoz, azok mindig tobb gén altal befolyasoltak,
poligénesek.

A mennyiségi jellegeket additiv génkolesonhatasok okozzak, azaz a gének kifejezddésekor
hatasuk 6sszegzddik.
Mennyiségi jellegek pl.:

e testtomeg,
e testmagassag,
e borszin,

e intelligencia.

Az egyik elséként vizsgalt mennyiségi jelleg a bizamaghéj szine volt. Ezt a tulajdonsagot két
egymastol fiiggetlen 6roklodd gén hatarozza meg, A és B, mindkét génnek kétféle allélja ismert:

e Ai, B1asotétvoros,
e A, B> a fehér magh¢j kialakitasat eredményezi.

A kiilonféle maghéjszinek aszerint alakulnak ki, hogy a fenti génekbdl milyen aranyban vannak
jelen az egyes alléltipusok. Eszerint egy fokozati sort képeznek a kiilonb6z6 fenotipusok:

o 4 sotétvoros allél: sotétvoros szin,

) ) , P
ECHICIaA T CL1 CII Gl 8

A szinintenzitds attol fiigg, hogy hany vords szint meghatarozd allél talalhaté az adott
genotipusban, az allélok hatasa 6sszegzédik, azonban fiiggetlen az egyes allélok mindségétol,
azaz, hogy A1 vagy B allél okozza-e a szint (az A1A1B2B: ill. A1A2B1B; egyarant rozsaszin).
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Homozigota voros €s fehér sziiléi nemzedékbol
kiindulva F2-ben az egyes fenotipusok 1:4:6:4:1
aranyban alakulnak ki.

Amennyiben a kiilonféle fenotipusok megoszlasat
koordinata rendszerben abrazoljuk,
haranggorbét kapunk.

(b) 2 gén AA, B,B,

AiA, B,B,
AA, BB,

AA, BB, AA; B,B,

AA, BB, AA, B,B,
A2A2 BZBZ

1 4 6 4 1

Gyakorisag
o o o
nN w S
[ T 1

o
T

AA, B,B,

B

3 gén altal meghatdrozott mennyiségi jelleg pl.

borszin.

Egy mennyiségi jelleg fenotipusai szdmanak ismeretében, az
alabbi képlet alapjan kiszamithatd, hogy hany gén (n) vesz részt a .,

jelleg meghatarozasaban.

R = (1/4)"

Ahol az R a homozigéta recessziv fenotipusu egyedek aranya a

Szulék

F'

Him ivarsejtek

az emberi

heterozigotak keresztezesébol 1étrejott utddnemzedékben.

e 2génesetén R=1/16=(1/4> n=2
e 3génesetén R=1/64=(1/4 n=3

AA, BB,
(voros)

&

AZAZ B2 B?
X (fehér)

v

AA, BB,
(rézsaszin)

iA, B, 1A.B, %A, 8, 14,8,

A/A,B,B,

(halvany

rézsaszin)

A,A,B,B,

(halvany

rozsaszin)

A,A,B,B,

| (halvany (fehér)
rozsaszin) | rézsaszin)

x

Y

Fraction of population

Y|

1 61520156 1

A mennyiségi jellegek fenotipus eloszlasat a kornyezet jelentésen befolyasolhatja.

Modifikacionak nevezzik a kornyezet hatasara
bekovetkezd, nem oroklédoé fenotipus valtozast, azaz
a valtozo kiilsé feltételek
fliggvényében sokféle fenotipusban jelenhet meg. Ilyen
pl. az ember bdrszinének a mélyiilése a nap UV

az adott genotipus

sugarzasanak a hatasara.
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Erettségi feladat

Egy paradicsomfajta bogydtermésének tomegét harom kiilonbdz6, nem kapcsolt gén
befolyasolja. A DDEEFF genotipusu vonal termésének tomege 150 g, a ddeeff genotipus 30
g-os bogyoval jellemezhetd. A gének hatasa 0sszegzddik. Minden nagybetiivel jelzett allél
azonos mértékben ndveli a termés tomegét.

1. Hatarozzuk meg a fent leirt egyedek keresztezésébdl szarmazd Fi ndvények bogyodinak
tomeget!

e DDEEFF=150g ddeeff=30g
e 50g-30g=120g ennyi a 6 domindns allél hatasa
e Egy dominans allél 120/6=20g-nyi
P DDEEFF X ddeeff
G DEF def
F1 DdEeFf=30g+3x20g=90¢g
2. Az F; egyedeket a kis bogydju sziildvel keresztezziik. Milyen bogyotomegii formak és

milyen aranyban varhatok?
DdEeFf X ddeeff

G D_ A def

/E& £ /E\ PN
F f F fF ff F f

DEF DEf  DeF  Def dEF Ef deF  def
def DdEeFf DdEeff DdeeFf Ddeeff ddEeFf ddEeff ddeeFf ddeeff
90 70 70 50 70 50 50 30

3. Egy 30 g-os és egy 90 g-os bogyo6ju novényt kereszteztek egymassal. Az utddaik 1:1
aranyban 70 és 50 g-os bogyoju terméseket hoztak. Milyen volt a 90 g-os termésti novény
genotipusa?

A 90 g-os egyed 3 dominans allélt tartalmaz, de nem lehet DdEeFf, mivel a fenti keresztezésben
szerepelt, az eredmény eltérd az itt szereplotol.

igy DDEeff, DDeeFf, DAEEfT, stb.

G: DEfvagy Def x  def
DEf Def
def DdEeff Ddeeff
70g 50¢g
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VII. Mennyiségi oroklodés 9 pont
[Tasonlitsa Gssze az ember mennyisegi és a minoségi jellegeinek droklodését!

A) Mennyiségi tulajdonsagok oroklédése

B) Mindségi tulajdonsagok oroklédése

) Mindketto
D) Egyik sem

1. | A fenotipus kialakitasaban tobb fehérje, géntermeék is szerepet kap vagy kaphat.

A tulajdonsagokat uracil tartalnmi nukleinsavak i1s atorokithetik a kovetkezo

. C i

genericlora,
3 A [lenotipusok megnyilvinulasinak mértéke a komyezet tényez6k hatasira
~" | modosulhat.

4. | Az ilyen tulajdonsagok éroklodése mindig egymastol fiiggetlen modon torténik.

A kovetkezo feladatokban egy novényfaj vizsgalt mennyiségi tulajdonsagat két gén (A és B)
allélparjai hatarozzak meg. A fenotipus kialakitasaban a gének azonos mértékben vesznek részt.
A két gén eltérdé kromoszémakon talalhato.

Tisztavonali, azaz homozigéta dominans €s homozigdta recessziv torzsek keresztezésével
létrehozott F1 generacid tagjait egymas kdzott szaporitva létrehozzuk az F2 generaciot. A kiilsé
koriilmények mindenben azonosak.

5. rja fel azokat a genotipusokat, amelyeknek megfelels fenotipus az atlag és a maximalis
méret kizé esik! (2 pont)

Egy kisérletben teszteld keresztezéssel szeretnénk eldonteni, hogy az atlagos mennyiségi
jellegti fenotipusok kéziil, melyik egyed kétszeresen heterozigota.

6. Toltse ki a tablazatot! (3 pont) Az elsO oszlopban adja meg a kétszeresen heterozigota
egyedekkel elvégzett tesztelo keresztezés utddainak genotipusait!

A masodik oszlopban adja meg a teszteld keresztezés utan az egyes fenotipust egyedek
aranyat szazalékos megoszlasban!

A harmadik oszlopban egy betijellel hasonlitsa dssze a fenotipusok egymashoz viszonyitott
nagysagat a kivetkezo kod alapjan:

A. Maximalis méret(; B. Atlagnél nagyobb, de nem maximalis méretii;
C. Atlagos mérett; D. Atlagnal kisebb, de nem minimalis méretii;

E. Minimalis méreti

A teszteld keresztezés eredménye
Genotipusok A fenotipusok aranya (%) A fenotipusok nagysagat
kifejezo betiikod
s
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Megoldas

VIIL. Mennyiségi oroklodés 9 pont
A feladat a kovetelményrendszer: 6.2.1. és 6.2.2. ponijai alapjan késziilt.

Az dbra forrasa:
http://epa.oszk.hu/03100/03120/00038/pdf/EPA03120 anthropologiai kozelemenyek 21 093
-100.pdf

1. € I pont
2. D 1 pont
3. A A, C"vdlasz is elfogadhato. 1 pont
4. D 1 pont
5. AaBB:és AABDb 1+1 =2 pont
6. Oszloponként egy pont, dsszesen. 3 pont
A tesztel6 keresztezés eredménye
Genotipusok A fenotipusok aranya (%) A fenotipusok nagysagat
kifejezo betiikod
AaBb 25 C
aaBb
50 D
Aabb
aabb 25 B

A ,,D” sorban a genotipusok sorrendje felcserélheto.

Gélelektroforézis

A gélelektroforézist leggyakrabban nukleinsavak ¢s fehérjék molekuldinak méret szerinti
elvalasztasara hasznaljak. A gélelektroforézis segitségével a makromolekuldlat harom
fizikai tulajdonsaguk, a méretiik, alakjuk és a toltésiik alapjan tudjuk elvalasztani.

A gélelektroforézis alapelve, hogy a toltéssel rendelkezé molekulak elektromos térben,
Ossztoltésiiknek megfelelden, az ellentétes toltésii elektréda felé vandorolnak. A vandorlas
sebessége (v) tobbek kozott fiigg a molekula toltésétol (z), tomegétol és alakjatol.

=
p— l b
= - - = 8
- E
z
= 1.‘
- o= mm D
-
a N F
molekularis
marker

A gél egy térhalés szerkezetli anyag, mely a molekulak méretétdl, alakjatol fliggden lassitja
azok mozgasat. Ha a molekula mérete kicsi a porusokhoz képest, gyorsan mozog, ha nagy, a
molekula szinte mozdulatlan marad a gélben.

Meéret szerinti elvalasztds esetén az ismeretlen mintdink mellett mindig kell futtatnunk egy
ismert tomegii/hosszusagl fehérjéket/nukleinsevakat tartalmazé in. molekulamarkert.
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A megfeleld ideig tortént futtatas utan a gélt megfestjiik, pl. a
nukleinsavak esetében valamilyen, a nuleinsavakhoz kotédni
képes fluoreszcens festék oldatdval, majd az elvalasztott
molekuldkat a fluoreszcens festéket gerjeszteni képes fénnyel
(pl. UV-fénnyel) lathatova tehetjiik.

Emelt szintii gyvakorlo feladatok

Genetikai sokféleség

Napjaink természetvédelmi torekvéseinek elsddleges célja a bioldgiai sokféleség megdrzése.
Ennek egyik 0sszetevdje a genetikai diverzitas.

1. Fogalmazza meg, mi az elénye a populacié szempontjabol a magas genetikai diverzitasnak!

A genetikai sokféleség jellemzésére alkalmas modszerek kiilonbozé molekulak eléfordulési
gyakorisagait vizsgaljak a populacié egyedeiben. Egyik lehetdség erre az tin. enzim-sokféleség
vizsgalat. A kovetkezd szoveg egy ilyen vizsgalat Iényegét irja le.

Azonos funkciot kiilonb6z6 aminosavsorrendii fehérjék is ellathatnak. Az azonos funkcidju, de
eltéré aminosav-sorrendii enzimeket izoenzimeknek nevezziik. Egyes enzimek funkcidja akkor
is megmarad, ha benniik néhany aminosav kicserélodik.

Két kiilonboz6 izoenzim génje lehet a kromoszoma ugyanazon helyén (tehat ugyanazon enzim
két valtozatarol van szo), ekkor alloenzimekrdl beszéliink. Ezek gyakran csak egy vagy néhany
aminosavban térnek el egymastol.

Az aminosavcserékkel jard toltés- €s méretbeli valtozasok miatt megfeleld eljarasokkal (un.
gélelektroforézissel) az izoenzimek (koztiik az alloenzimek is) elkiilonithet6k egymastol. Ha
egy populacié tagjainak sejtjeibdl elkiilonitjiik az adott feladatot ellatd izoenzimeket, ill.
alloenzimeket és azokat elvalasztjuk egymastol, abbol kdvetkeztethetiink a populacio genetikai
sokféleségére.

2. Mely allitasok helytalloak a szoveg alapjan? (2 pont)
A) Az izoenzimek teljesen azonos térszerkezetli enzimek.
B) Az alloenzimek fehérjéket kodolo DNS-szakaszok.
C) Az izoenzimek hasonl6 funkcioju katalizatorok.
D) Az alloenzimeket egy gén kiilonb6z6 alléljei kodoljak.
E) Egy adott populéciéo minden egyede ugyanazon felépitésli izoenzimeket tartalmazza.

3. Mely esetben okozza az aminosavak kicserélddése a fehérje toltésének megvaltozasat?

A) Akkor, ha a fehérje térszerkezete tartosan megvaltozik.

B) Akkor, ha megvaltozik a fehérjében a peptidkotések szama.

C) Akkor, ha az 0j aminosav oldallancanak toltése eltér az eredeti aminosav
oldalldncéanak toltésétol.

D) Akkor, ha az aminosav cseréje miatt j, nem fehérje természetli csoport €piil be a
fehérjébe.

E) Minden aminosav cseréje a fehérje toltésének megvaltozasat okozza.
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A kovetkez6 dbra a szovegben leirt elvalasztas eredményét (a gélképet) mutatja be. A vizsgalat
sordn egy populécio hét diploid tagjanak enzim-mintazatat vizsgaltdk. Az egyes oszlopokban a
populdcio egy-egy egyedébdl szarmazo | s eaved B —_—
fehérjekeverék szétvalasztott ki - -l

alkotorészei lathatok. Minden sav egy- }
egy fehérjetipusnak felel meg. A munka }

A-fehérje

soran harom enzim (A, B és C fehérje)

véltozatait vizsgaltdk (minden esetben

ismert, hogy legfeljebb két valtozat e } -
. . C-fehérje

fordulhat elé a sejtekben). Mindhdrom |

fehérje azonos 6roklddést mutat.

(A vonalak a valosagban nem azonos vastagsaguak, ettol a feladatban eltekintettiink.)

B-fehérje

4. A gélkép alapjan allapitsa meg €s indokolja, hogy lehet-e dominans-recessziv 6roklésmeneti
a ,,B” enzim ordklése (teljes dominanciat feltételezve)! A kiilonb6z6 enzimmintdzatokat
kiilonb6zo fenotipusoknak tekinthetjiik.

5. Mely allitasok kovetkeznek a bemutatott vizsgalat eredménye alapjan? (2 pont)
A) Az ,,A”- és ,,C”-fehérjék nem alkalmasak a genetikai sokféleség becslésére.
B) Egyik fehérje génjére nézve sincs heterozigota egyed a mintadban.
C) A ,,C”-fehérjére nézve csak homozigota egyedek szerepelnek a mintaban.
D) A 4. egyed a vizsgalt fehérjék génjének tobbféle alléljat tartalmazza, mint a 3. egyed.
E) Barmely egyed csak az egyik génre nézve lehet heterozigota.

6. Hogyan lehet a vizsgalt mddszerrel pontosabb képet kapni az adott populacié genetikai
sokféleségérdl? Javasoljon egy megoldast!

Megoldas

1. Magas genetikai diverzitas mellett jobb a populacié alkalmazkodoképessége. /
Noveli a populacidé megvaltozasanak képességét.
Barmilyen hasonlo, az alkalmazkodasra utalo valasz elfogadhato.

2.C,D

3.C

4. Nem dominéns-recessziv, mert a heterozigotakban (a 4. és 5. egyedben) mindkét allél
hatdsa megnyilvanult.

5.C,D

6. Tobb egyedben kellene megvizsgalni az enzimmintazatot. / Tobbféle enzim mintdzatat
kellene megvizsgalni. / Fehérjék helyett a DNS-szakaszokat kellene 6sszehasonlitani.
Barmely jo javaslat, mely akar a mintavétel nagysagara, akar a pontossagara utal.

71



Egy betegség oroklodése

Az alabbi csaladfaban a sotétitett jelli személyek fiatalkori sziirkehalyogban szenvednek. (E
betegek szemlencséje fiatal korban elhomalyosodik. A teljes vaksag kialakuldsa miitéttel
elkeriilhetd, am az ezt kdvetden alkalmazott szemiiveggel is igen gyengén latnak.) A korok
ndket, a négyzetek férfiakat jelolnek. A szlildparok nem abrazolt tagjainak fenotipusa nem
ismert.

A csaladfarészlet alapjan melyik genetikai mechanizmus képzelhetd el a fiatalkori
szlirkehalyog 6roklodésének hatterében? Amennyiben az adott droklésmenet magyarazhatja a
fiatalkori sziirkehdlyog oroklodését, 1 (igaz), ha nem, H (hamis) jelet irjon! (A betegséget
egyetlen gén hibdja okozza. A mutacio6 lehetdségétdl tekintsiink el.)

1. Testi kromoszomas recessziv 6roklodés. ' , w e ﬁb
2. Testi kromoszoémas dominans 6roklédés. . OmoO e S e 0 "Na
3. X kromoszémahoz kotott dominans oroklodés. .
4. X kromoszomahoz kotott recessziv oroklodés. IV.

5. Adja meg, hogy a csaladfa II. soraban hany személy heterozigota a fiatalkori szlirkehalyog
génjére! (1 pont)
................... személy

6. Melyik jelolés irhatja le helyesen a III. sorban szerepld né (nem &abrazolt) férjének
genotipusat a betegség génjére nézve? (2 pont)

A) AA

B) Aa

C)aa

D) XaY

E) XaY

7. Milyen rokoni kapcsolatban vannak a II. sorban szerepld elsé férfi. és a III. sorban abrazolt
utolso férfi? (1 pont)

A) Sziilé-gyermek.

B) Nagysziil6-unoka.

C) Dédsziil6-dédunoka.

D) Nagybacsi-unokadcs.

E) Unokatestvérek.

Megoldas

(mindegyik beteg)
,C

S
OwomIT — o
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A rokonhazassag veszélye

Egy 6roklodo betegség egygénes, €s a betegséget a recessziv allél okozza. A betegség tiinetei
heterozigota hordozokban nem jelennek meg, és a beteg személyek szaporodoképességét sem
csokkentik. Oroklésmenetét az dbran lathato csaladfa mutatjia. A beteg személyeket sotét
szinnel jeloltiik. A mutacio lehetdségét kizarjuk.

1. Mi bizonyitja, hogy a betegséget okozd allél
recessziv?

............................................................ 1.

2. Lehetséges-e, hogy a betegséget okozo allél X O me. s, R)m "
kromoszémahoz kotott? Erveljen allitisa mellett a S !
csaladfa alapjan!

3. Lehetséges-e, hogy a betegséget okozo allél Y kromoszémahoz kotott? Erveljen allitasa
mellett a csaladfa alapjan!

5. Mekkora a valoszinlisége annak, hogy ebben a csaladban a III/4. jeli egészséges testvér
hordozza a recessziv allélt? A megoldas gondolatmenetét is irja le!

A beteg testvér fejében megfordult a gondolat, hogy unokatestvérét vegye el feleségiil. Az ilyen
hazassagkotés veszélye, hogy megndveli a betegség megjelenésének kockazatat az utddok
kozott. A kockazat megbecsiilése céljabdl tanulmanyozza a csaladfat! A hazassagkotés elott
allo beteg férfi a I11/3. szdmmal jel6lt személy. A 1I/1. jelzésti személy homozigdta dominans
erre a jellegre nézve.

6. Mekkora a valdszinlisége annak, hogy a II/2. jelii n6 a recessziv allél hordozoja?

8. Mekkora valdszinliséggel sziiletne e jellegre nézve beteg gyermek a I11/2. és I1I/3. jela
személyek tervezett hazassagabol?
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Megoldas

1. Egészséges sziiloknek (a 11/3. és 11/4.-nek) is sziilethet beteg gyermeke.

2. Nem, mert ebben az esetben a II/4. jelii fiu biztosan beteg lenne.

3. Nem, mert ebben az esetben né nem lehetne beteg (itt pedig az I/3 jelli n6 az).

4. Aa. (Mas jeloles is elfogadhato, ha a kis- és nagybetii egyértelmiien kiilonbozik.
Elfogadhat6 a ,,hordoz¢” vagy a ,,heterozigdta” megnevezés is.) Indoklas: Hordoznia kellett
a hibas all¢élt, mert beteg gyermeke sziiletett. Vagy: mert apja homozigbta recessziv volt.

5. 2/3 (66,6%). Indoklas: Mivel mindkét sziild hordozo, az egészséges utdodok 2/3 eséllyel
oroklik a recessziv allélt. / vagy levezetés Punnett-tabla segitségével.

6. A valoszintiség 1. (100%, biztosan hordozza).

7. 0,5 (50%).

8. 0,25 (25%). (Mivel a n6 0,5 eséllyel heterozigéta, és ebben az esetben a hibas allélt 0,5

eséllyel adja tovabb, a férfi viszont csak hibas allélt adhat).

Vércsoportok

Az ABO vércsoportrendszert ismerte fol Karl Landsteiner a vércsoport tipusok koziil legel6szor.

1. Hol taldlhatok az ABO vércsoportrendszer antigénjei? 1 pont
A) A vorosvérsejtek felszinén
B) A vorosvérsejtek plazmajaban
C) A vérplazméban
D) A plazmasejtekben
E) A hemoglobinhoz kétve.

2. Hol talalhatd A-ellenes (anti-A) antitest egy AB vércsoporti ember vérében? 1 pont
A) A vorosvérsejtek felszinén
B) A vorosvérsejtek plazmajaban
C) A vérplazmaban
D) A plazmasejtekben
E) Egyik helyen sem.

Finomabb vizsgalatokkal kimutattak, hogy az emberi,,A” vércsoport nem egységes, hanem A1,
A2 és A3 alcsoportokra oszthatd. Korabban nem ismerték fel az alcsoportok kiilonbozoségét,
mert immunolédgiai szempontbol nem térnek el, igy pl. egy Al vércsoporti egyén
immunrendszere nem tekinti idegennek az A2 és A3 vércsoportu vérét.

Az alcsoportok 6roklodését a kdvetkezo csaladfan figyelheti meg:

3. Allapitsa meg a vércsoportot kialakité allélek 1 X
(IA1, IA2, IA3, IB, i) viszonyat! ' '

B @

1.
j@ @
1 2 3. 4, 6.

5.

kozotti négyzetbe: _
e teljes dominancia (a dominans allél felé iA1 i
3

: 4. 5 6.

-®

A kovetkezd jelek valamelyikét irja az allélek

nyitott szarral): > b2
e kodominancia: =
e intermedier viszony: ~ Al A2 [A3 1B i
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A tovabbiakban a csaladfa adott személyére a nemzedék (I — IIl.) és a sorszam (1,2,3,...)
megfeleld kombindciojaval valaszoljon. (Pl. az elsd generacio6 3. szamu személyének jele: 1/3.)

4. Magyarazza meg, melyik személy genotipusa és fenotipusa alapjan allapithaté meg az I*! és
A2 allélek viszonya! A genotipus megaddsahoz az I, 2, I3, IP i jeloléseket haszndlja!

A jelii személy alapjan, hiszen a genotipusa biztosan .................... ,
mig a fenotipusa: ......................ll

5. Vezesse le, milyen vércsoporti gyermekek sziilethetnének és milyen valosziniiséggel a I11/1.
személy és egy A1B vércsoportlil személy hazassagabol! A levezetés soran adja meg a sziilok s
az utédok genotipusat is.

6. Ha nem all rendelkezésre csoportazonos (A vércsoporti) vér, milyen vércsoportlii személytdl
kaphat vért a I1I/1 személy?

7. A TI/1 személy vérébdl vérsavot készitiink. Az alabbiak koziil melyik lesz megtaldlhato
benne? 1 pont

A. A ellenes (anti-A) antitest.

B. B ellenes (anti-B) antitest.

C. Al ¢és A2 ellenes (anti-A1 és anti A2) antitest.

D. A3 ellenes (anti-A3) antitest.

E. A fentiek koziil egyik sem.

Megoldas

I.A

2.E

3R>I =8> 1A3 i

4. 11/5, Genotipus: IA'TA?, Fenotipus: Al P i

5. A TII/1 sziilé genotipusa: 1%, az A1B vércsoportt sziildé: I B . o
Az utddok fenotipus megoszlasa: 50% Al, 25% A3B, 25% B B | pm B

6. csak 0 vércsoportitol
7.E

Oroklédések

Irja a szamjegyeket a halmazdabra megfeleld helyére! A megallapitisok a vizsgalt tulajdonsdgii
személyekre vonatkoznak.

X ivari
kromoszémahoz kotott
oroklodésu

Homozigdta
genotipusi

Heterozigdta
genotipust

1. Fenilketonurias nd.

2. Vérzékeny férfi.

3. Olyan egészséges nd, akinek az apja
szintévesztd volt.

4. Olyan n6, akinek a terhessége soran
Rh-0sszeférhetetlenség 1éphet fel.

5. Egy AB és egy 0 vércsoportu sziilopar gyermekei.

6. Olyan férfi, akinek albiné n6tdl albind és nem albind gyermekei is sziilethetnek.

7. Olyan nd, akinek nem sziilethet vérzékeny fia (ha a mutacio lehetdségétdl eltekintiink).

8. Annak a személynek a vércsoport-genotipusa, aki az ABO vércsoportrendszerben sziikség
esetén barkitdl kaphat vért.

Homozigdta recessziv
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Megoldas

X ivari kromoszoma- Homozigota
Heterozigota hoz kotott b
genotipusi oroklodesi

genotipusi

Homozigota recessziv

o

V. A sejtek élete 12 pont

Az abra a sejtek osztddasi ciklusat mutatja. A D betti a feladat
els6 részében (az 1-4. feladatokban) a szamtartd sejtosztddast
(mitozist) jeloli.

A megfeleld betiijelzés(ek) megadasaval jellemezze az egyes
szakaszokat! Az egyik esetben nincsen az allitasnak megteleld
szakasz. Ehhez irjon E bettit!

A feladatban a DNS-fehérje kapcsolatot kromoszémaként
értelmezziik az egész sejteiklus soran.

Ertelmezzitk az egy-és kétkromatidas kromoszoma fogalmat is.

1. | E szakaszban megvaltozik a sejt ploidiaszintje (kromoszémaszama).

2. | Ebben a szakaszban szétvalnak egymastdl a kromatidak.

3. | E szakaszban torténik a replikacio (DNS-megkett6zodés).

Intenziv génmiikodéssel (azaz atirassal, transzkripcidval) jellemezhetd

4 szakaszok.

Bizonyos sejtek hormonalis hatasra szamfelez6 osztodasba (meidzis) kezdenek. A kovetkezd
grafikonok a ciklus 4, B és C szakaszaiban és a meiozis két szakaszaban (D;, D) az id6
fuggvényében mutatjdk a sejt orokitd anyaganak jellemzé mennyiségi valtozasait. A
megfeleld betli négyzetbe irasaval azonositsa, hogy melyik gorbe melyik genetikai jellemz6
valtozasat mutatja be! (Az egyik esetben két helyes valasz is van!)

e

A) A sejt ploidiaszintje. 0

B) A kromoszémak kromatidainak szama. I

C) A sejt teljes DNS-tartalma.

D) A sejt kromoszémainak a szama.

E) Egyik sem a felsoroltak koziil.

A B C D, D,

6.

A) A sejt ploidiaszintje.
B) A kromoszomak kromatidainak szama.
C) A sejt teljes DNS-tartalma. r
D) A sejt kromoszémainak a szama.
E) Egyik sem a felsoroltak koziil.
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A) A sejt ploidiaszintje.
B) A kromoszomak kromatidainak szama.
C) A sejt teljes DNS-tartalma.

D) A sejt kromoszémainak a szama.
E) Egyik sem a felsoroltak koziil.

A) A sejt ploidiaszintje.

B) A kromoszomak kromatidainak szama.
C) A sejt teljes DNS-tartalma.

D) A sejt kromoszomainak a szama.

E) A sejthartya felszine. T

A B C D, D,

Milyen sejttipus kialakulasat mutathatjak a grafikonok (azaz milyen sejt alakulhat ki a D,-
szakasz végére)?

A) Az éllati ivarsejtekét.
B) A novényi ivarsejtekét.
C) A novényi sporakét.
D) A generativ sejtét.

E) A zigotaét.

Megoldas

XN R WD
> > O mw > g m

-

@

Ao
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VI. A kromoszomak 10 pont
Egy él6lény kromoszomait vizsgaljuk.

1. Altalaban a sejtciklus melyik fazisaban érdemes kromoszémékat keresniink a fény-
mikroszkopos képen? 4 helves vdlasz betijjelét irja a négyzetbe!

A) A mitdzis utani nyugalmi szakaszban.

B) A szintézis fazisaban.

C) A mitézist megel6z6 nyugalmi szakaszban.
D) A mitézis kozépszakaszaban.

Az alabbi abra egy élolény egyik testi sejtjének egy homolog
( kromoszémaparjarol késziilt vazlatrajz.
j

/ I.'
1o
LYY
— k__.,,"‘_i,

£ ¥

2. Mit éllithatunk E és F eredetérdl? 4 helves vdlasz betijjelét irja a négvzetbe!

A) Az élélény azonos sziil6jétdél szarmaznak.

B) Az egyik az élélény egyik sziil6jétdl szarmazik, a masik annak pontos masolata.
C) Az élolény azonos nagysziil6jétdl szarmaznak.

D) Az egyik apai, a masik anyai eredetii.

E) Eredetiik ennek alapjan nem allapithaté meg.

3. A sejt mitozissal osztédik. Irjon fel egy olyan lehetséges bettipart, amely
teljesen azonos informdacidtartalmi  részleteket jelsl a  fenti
kromoszémaparban!

4. Nevezze meg azt a folyamatot, amely az el6z6é pontban jelolt, megegyezé informacioj
részek kialakulasat eredményezi!

5. Irjon fel olyan betiipart, amely olyan részleteket jelsl, amelyek a mitézis soran elvalnak
egymastol a fenti kromoszémaparban!

6. Mit allithatunk E és F informacidtartalmarol?

A) Informaciojuk teljesen megegyezik.

B) Informacidjuk teljesen mas tulajdonsagokra vonatkozik.
C) Informacidjuk azonos tulajdonsagokra vonatkozik, de ezen beliil lehet kiilonb6z6.
D) Informacidjuk kizarolag arra vonatkozik, hogy az egyed ndstény legyen.
E) A fentiek alapjan informacidjukrél nem tudhatunk semmit.
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7. Mik valnak el egymastol a meidzis 1. szakasza soran? A helyes valasz betijelét irja a
négyzetbe!

A) A DNS egyes szalai.

B) A DNS és az RNS molekulak.

C) A homolog kromoszémapéarok tagjai.

D) Az azonos informéacidtartalmn kromatidak.
E) A kromoszéma DNS- és fehérjetartalma.

8. Nevezze meg a meidzisnak azt a torténését, amely az el6zén kivill noveli a genetikai
valtozatossagot!

A vizsgalt él6lény hamsejtjeiben sejtenként 4 par kromoszomat figyelhettiink meg.
9. Mennyi ennek az €l6lénynek a diploid kromoszémaszama?

10. Nevezze meg az él6lénynek azon (egészséges) sejtjeit, amelyekben a fentitdl eltéré szamn
kromoszémat talalhatunk!

Megoldas

VI. A kromoszomak 10 pont
A feladat a részletes kovetelmenyek 2.3., 2.3.4. és 6.1.1. fejezetén alapul.

1.D 1 pont
2.D 1 pont
3.AésB vagy CésD 1 pont

(Barmelyik elfogadhatd, csak egy helyes betlipdarra adhato 1 pont)

4. DNS szintézis / DNS masolodas / (DNS) replikaci6 / szemikonzervativ replikacio

Barmelyik elfogadhato 1 pont
5. AésB wvagy CésD 1 pont
(Barmelyik elfogadhato, csak egy helyes betlipdarra adhato 1 pont)

6. C 1 pont

7. C 1 pont

8. A homolog kromoszomak dsszetapadnak, és megtelel6 részeik kicserélédnek/ allélkicse-
rélédés (crossing over) / rekombinacid 1 pont
(Barmelyvik elfogadhato)

9. 8 (4 par) 1 pont

10. Tvarsejtek / him és n61 1varsejtek / spermiumok és petesejtek 1 pont
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