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Bevezetés. A genetika torténete.

A humén genom és véltozatai. A genetika szerepe a
pszichol6gidban.

Nukleinsavak. Az informdcié dramldsa, a centrdlis dogma.

A génkifejezddés (transzkripcid €s transzlacid). A sejtciklus és
szabdlyozasa.

A DNS megkett6zddése, a replikdcié eukariétdkban, alapvetd
hibajavitdsi mechanizmusok

Transzmisszios genetika alapjai.

Mendeli 6roklddés torvényszeriiségei.

Szamitasi feladatok (Mendel torvényei)

Kromoszéma rendellenességek és mutdciok, szerepiik betegségek
kialakuldsdban.

Pontmutdcidk, DNS polimorfizmusok. Pszichopatolégiai
allapotokat jellemz6 fontosabb muticiok polimorfizmusok.

A személyiség genetikai hdttere.

Epigenetikai eltérések és tipusaik.

Az epigenetikai eltérések szerepe pszicholdgiai kérképekben.

Javasolt tankényvek, k6zlemények:

Bereczkei Tamas, Hoffmann Gyula: Gének, gondolkodas, személyiség. Bevezetés a human
viselkedésgenetikaba. Akadémiai K., 2012

Venetianer, P. (2008). Molekulak, gének, sorsok. Vince Kiad6, Budapest.
A génektdl a tarsadalomig: a koragyermekkori fejlédés szinterei (Szerk: Danis lldiké, Farkas
Méria, Herczog Maria, Szilvasi Léna)

http:/mek.oszk.hu/14800/14803/14803.pdf
Il. BIOLOGIA ES FEJLODES: A GENEK ES AZ AGY (pp. 126-166)

Gervai Judit és mtsai: PARADIGMAVALTAS A KORAI KOTODES KUTATASABAN:
GENETIKAI TENYEZOK ES GEN-KRNYEZET KOLCSONHATASOK VIZSGALATA
http://www.matud.iif.hu/2011/07/06.htm

Lakatos Katalin és mtsai: Dopamine D4 receptor (DRD4) gene polymorphism is associated with
attachment disorganization in infants
http://www.nature.com/mp/journal/v5/n6/full/4000773a.html

BERECZKEI TAMAS: DARWIN OROKSEGE A PSZICHOLOGIABAN: AMI ,ATJON”, ES AMI
JNEM JON AT” http://www.akademiai.com/doi/pdf/10.1556/MPSzle.65.2010.1.2




A genetika tudomanyanak alapvetd kérdései
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Hogyan ad6dnak 4t a tulajdonsdgok nemzedékrdl nemzedékre (sziiloktol az

utdédokba)?

Hogyan hatdrozza meg a genetikai anyag (a gének) az egyedek tulajdonsdgait?

Az egyes tulajdonsdgok milyen mértékben 6rokolhetdk (gének és kornyezet)?

Hogyan véltozik a genetikai anyag? Hogyan alakulnak ki dj tulajdonsagok?

Milyen a molekuldris szerkezete a genetikai anyagnak (géneknek)?

Az élet alapja kémiai természetii, a szervezetiinkben sziinteleniil zajlo
biokémiai atalakulasok, reakciok nélkiil az élet minden formaja lehetetlen.

Ezen folyamatokhoz sziitkséges informacié a DNS-ben van kédolva.

A genetika és a genetikai modositasok mérfoldkovei

Ev Esemény

* 1859 Darwin a Fajok eredete c. konyvét kiadjak

* 1865 Mendel szerint a diszkrét informacios egységek (késébb gének)
hozzajarulnak bizonyos tulajdonsagokhoz, és ezek a kovetkezé generaciora
atvihetok

- 1941 Beadle és Tatum kifejleszti az egy-gén, egy-enzim elméletet

* 1944 Avery, MacLeod és McCarty meghatarozza, hogy a DNS részt vesz a
baktériumok atalakitasaban

* 1953 Watson és Crick javasolja a DNS kettosszala spiralis szerkezetét

= 1957 Crick és Gamow megmagyarazza, hogy miikodik a DNS a
fehérje eléallitasaban; centrdlis dogma.

* 1958 Felfedezik a DNS polimerazt, az elsé enzimet, amellyel kémcsében
DNS-t allitanak el6

* 1966 A genetikai kod megfejtése., harom nukleotid bazis szekvenciaja
meghataroz 20 Kiilonb6z6 aminosavat

1972 Berg restrikcios enzimet és egy ligazt alkalmaz az elsé

rekombinans DNS-molekula eléallitasara

== 1977 A Genentech cég bejelenti human fehérje eléallitasat,
amelyet rekombindns baktériummal készitett
* 1980 Mullis és tarsai a Cetus Corp.-nal feltalaljak a DNS- szekvenciak
sokszorositasat in vitro, amit polimeraz lancreakcionak neveznek
+ 1981 Eléallitjak az elsé transzgénikus allatokat uigy, hogy mas
allatokbdél géneket visznek be egérbe
* 1984 Jeffreys bevezeti a DNS-technikat mint ujjlenyomatot
* 1985 Elészor vizsgalnak szabad terepen genetikailag
modositott baktérium-, virus- és rovarallé novényeket
* 1990 Gyapotnovények els6 eredményes terepi vizsgalata, olyan novényeken,
amelyeket fertézésekkel szemben ellenallova modositottak
* 1996 A pékéleszto teljes genomjanak szekvenalasa
[- 199 Az elsé Klonozott sllat eléallitasa felnétt sejtbél: Dolly a barény |
* 1998 Az elsé teljes allati genom, egy fonalféreg
szekvenciajanak meghatarozasa
I * 2003 a HUMAN GENOM szekvencigja elkésziil |

» az ember kb. 20000 fehérjekodolo génnel rendelkezik.
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Genetika, DNS torténete

* A nagy maganyos ,,genetikusok”

matematika

Gregor Mendel —. s
= a__on:lemee

novénytan

1854 és 1868 kozott
Az 6roklédés szigort szabalyszer(iségeinek megismerése
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ezzel megalapozta a modern genetikat

Dolly elétt 128 évvel

Mi az orokité anyag?

Friedrich Miescher 1868-ban sejtmagbdl
izolalt egy foszfor tartalmu vegyiiletet

— ,,nuklein”(savas és bazikus részbdl allt).

1940-ben ismert volt, hogy a kromoszémat
DNS és fehérje alkotja.

A fehérjét gyanitottdk, hogy az 6roklodés
makromolekuldi.

. TR Dolly elétt 68 évvel
M

i az orokito anyag?

A transzformacio felfedezése Frederick Griffith hires kisérlete, 1928

Streptococcus (Pneumococus) torzsekkel végzett kisérleteket, mikroszképos megjelenés
alapjan 2 varidns, fert6z6képességben eltérd
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mouse lives mouse dies | mouse lives mouse dies

Az elolt baktériumok anyagabél valami a nem virulens
R baktériumokat S-é transzformalta

: - Dolly elétt 52 évvel

Mi az orokito anyag?
1944: Oswald Avery, amerikai mikrobiolégus

Kérdés: Mi a hatoanyag ebben a kivonatban?
Kisérletei bizonyitottak eldszor, hogy ez a DNS az oroklés anyaga

@ Héinaktivalt baktérium

Extrakcio
Kandidansok a genetikai informéacié hordozasara

poliszacharidok Lipidek RNS  fehérjék DNS

E16 R baktérium torzs

¥

®

A DNS a transzformal6 anyag.

. . . N TUL EGYSZERUNEK

Az S sejtekbdl kivont anyagokbdl egyediil a ey ¥AL AGLTSAK AI]J)NS
DNS az, amivel a nem virulens R sejtek az S SZERKEZETET
formdva alakithatok.




Dolly elétt 43 évvel

A DNS KETTOS SPIRAL SZERKEZETENEK FELFEDEZESE

1953 rontgenkrisztallografias felvétel a DNS
szerkezetérol
adatok azt jelezték, hogy
- a molekula fonalszerii,
- a fonal két parhuzamos szerkezetbdl all,
- egyenletes atmérojii,
- spiral alaki.

|

Rosalind M&}ul:ice
Franklin Wilkins

Watson és Crick a foté alapjan:
a tavolsag a két szal kozott édllando,
pontosan 2 nm
hélix 3,4 nanométer/10 bazispar
,strtiség”

Franklin munkdja igazolt egy
kettds hélixet, és betekintést
nydjtott a szimmetridjdba, arra a
két spirdlis szl ellenkezd
irdnyba fut.

—— Franklin két 1épésre volt a
megoldastol. Nem jott rd a
bézisparok létezésére és

aldbecsiilte a szimmetria 1étét.

ORVOSI-ELETTANI NOBEL DIiJ (1962)
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—" 5 Dolly barany
Az

elso klonozott allat eloallitasa

A klénozas valamilyen DNS darab, sejt
vagy egyed azonos véltozatainak tobb
példanyban valé elddllitdsat jelenti. (A
"klénozas" alapjelentése valamit
végtelen szamban eldallitani.)

klon:

(1) Genetikailag azonos sejtek vagy egyedek
osszessége, amelyek aszexudlis osztodassal
keletkeznek egy kozos Ostol.

(2) Aszexudlis tton létrejott egyed, amely
azonos "sziilgjével".

Dolly, 1996. julius 5., Edinburgh

« EE—— TN _11_. 22 7 2_____1

Dolly utan 7 évvel
XXI. szazad biotechnologiai fejlodése

Human genom projekt 1990-2003

ember genetikai allomanyanak, bazissorrendjének feltarasa

* ugrasszeri valtozas a * molekularis szinten értelmezni
biomedicinaban lehessen az ember minden

* bioldgiai,

* testi,

* szellemi tulajdonsagat,

* az emberi populicio
tagjainak egyediségét,

* a populacion beliili
variabilitast,

* a betegséghez/id6 el6tti
halalhoz vezet6 hajlamot




Géntérképezés - csaladfakutatas

DNS nyomozasok

* 2020-ig vilagszerte mar
30 millidan

e 70-100 eur6

(23andme, AncesrtyDNA,

FamilyTreeDNA,

MyHeritage)

,,doglott tigyek” sikeres megolddsa

helyszinen taldlt DNS mintdk betdpldldsa a
DNS-gyiijté adatbazisokba

felhasznalok kozott lehetséges rokonokat
talaltak l

Tobb mint négy évtizede iildozott,
Golden State Killerként ismert
kaliforniai sorozatgyilkos, Joseph
DeAngelo elfogdsa. Az exzsaru 1974 és
1986 kozott kovetett el 13 gyilkossagot
és otvennél tobb nemi erdszakot, am
mindig nyomtalanul eltint.

egyéb azonositok (példaul a nem, a koriilbeliili
életkor és lakohely) alapjan eljutottak
a biinelkovetokig

2018-ban 28 esetben jartak sikerrel, és még FELHASZNALOI
legaldbb hdromszor ennyi iigyben inditottak NYILATKOZATOK
nyomozast UJRAGONDOLASA

i 2011.2012 by GE
ins the property of e

Personal Genom A human genom, felépitése, szerkezete, nukleinsavak szerkezete

Humén Genom y ETHAN HAWKE UMATHURMAN . JUDELAW. 2
(nyilvanos adatbazisokban elérhet6) G B e NN — GENOM DEFINICIO:
Functional annotation Sequencing ! S e ] . e . 7z . Az e PR P
Clinical studies ! Popuiations S a sejten beliili DNS 0sszessége, a bioldgiai informécio tirol6 helye, mely
i tartalmazza azt informaciét ami sziikséges ahhoz, hogy az eloszervezet
T T | ﬂ kialakuljon és az fenntarthat6 legyen.

Centridlum

5 X i Ribuszf)
Annotalt 4 Genomika: genom szekvencidjira Endoplazmatius 23
gének o pazatid ETIK AI vonatkozé adatdllomdny, 1j gének
(Klinikai vizsgala felfedezése, a géntérképezés
tudomdnya; kiilonbdzd fajokbdl,
- o fajtakbol szarmazo genomok
i Osszehasonlitdsa; az uj, gén alapi
ammacological | S c % 2 Sejtmagvacska
conssquence eljarasok kifejlesztése
Genetikai Kromoszdmél
varidnsok

Vakudlum

Humén genom

/ \ Lizoszoma

mitokondridlis nukledris (sejtmag) [ Galgh-apparatis

Sejthartya Mitokorndrium




DNS: ¢ tarolja, atorokiti a genetikai informaciot
¢ szabalyozza a tulajdonsagok kifejezodését

Sejtmag Kromoszéma

Gén: olyan nukleinsav-szakaszok, melyek a
szervezet miikodését és novekedését befolydsold
fehérjék  szabdlyozdsdhoz és  elddllitdsahoz
sziikséges informdacidkat tartalmazzdk. A géneket az
utédok sziileiktdl oroklik a szaporoddsi folyamat
sordn.

DNS szerkezete (dezoxiribonukleinsav)
base pairs Chargaff szabaly

[_Aj 5, base pairs Véz:
-d ® N tartalmu szerves bazis:
- g 3 - s 1 7

-------------- « dezoxirib6z (cukor)
- foszfat (PO %) csoport
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sugar-phosphate
backbone
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purin pitimidin

Cukor-foszfat lanc: foszfodiészter kotés

Dupla hélix: « helikalis szerkezet

@ 2007 Encyclopandia Britannics, Inc.

Nukleotid = N bazis + cukor + foszfat csoport

A DNS szerkezete: a két szal kapcsolédasa

Er6s hidrogénhid kotések a bazisok kozott
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A két szal kapcsolédésa

A modellben a hidrofob bazisok beliil, a hidrofil
cukor és foszfat csoportok kiviil helyezkednek el.

Minden bazispar egy purint (A vagy G) és egy
pirimidint (T vagy C) tartalmaz.

Az A-T part 2, a G-C part 3 hidrogénhid
stabilizalja.

Az antiparallel iranyultsagot a cukor 5’-3’ iranya
adja meg.




DNS csomagolasa

oktamerek (H2A, H2B, H3 és H4)

30 nm = 30 nm kromatin szalak; ,,szolenoid” struktura:
(H1 altal két nukleoszoma 6sszefogasa)

% 300 nm = laza kromosz6émalis struktira (nukleofilamentek)

L2

r<,\

\g\&@u s \700 nm == kondenzalt kromoszémalis struktura

2 kromatidas metafazisos kromoszéma

! — (legkondenzebb allapot, csak sejtosztédaskor!)

1,400 NN ey

Linker

_ (b) Nucleosome structure _

H1 protein attached
to linker DNA and
nucleosome

Group of
8 histone

proteins 30-nm f|ber

Protein scaffold

Chr in its cond i form
(the form it’s in during cell division)

©2011 Pearson Education, nc.

Sejtmag (DINS) funkcioi

* genetikai informaci6 stabil tarolasa (tripletek; 6roklés alapja)

« mRNS atir6das )

» génexpresszio szabalyozas (dinamikus
struktuira, szabalyozo fehérjék )

Szabalyozza a
* tiboszéma gyartas (fehérje szintézis) tulajdonsagok
kifejez6dését.

e transzport (magi fehérje, mRNS,
riboszéma) )

e genetikai variabilitas fenntartasa: mutacié, SNP és szerkezeti
flexibilitas

1. A nuklearis genom

® t6bb, mint 3 millidrd (3,2x10% DNS
nukleotid)

® 23 kromoszoma par

22 autoszomabol és két nemi
kromoszémabdl (X és Y) all.

Osszesen koriilbeliil 18.000 gén a
humadn nukledris genomban

¢ szomatikus sejtek (diploid): 46
kromoszéma Repriied by permissionfom 101
. . Reeves, R Nature 405, 283-284 (’
e IVaI'SC_]tCkI haplOIdOk: 23 Copyright (2000) Macillan Publishel
kromoszéma: minden egyes
autoszomabol egyet, illetve egy nemi

kromoszomat.




2. A mitokondrialis genom Anatomy of a Cell

Chromasome

16,569 nukleotidabdl felépiil6 o
korkordos DNS molekula, mely a
mitokondriumokban helyezkedik el.

A humdn mitokondridlis genom Riosomas
mindossze 37 gént tartalmaz. 5ok Miocionion

Golgl Apparals Endeplastic Reticulum

mitokondridlis DNS csak anyai d4gon
oroklédik (7?7?)

A mitokontrium f6 funkcidja a sejt szamadra nélkiilozhetetlen
energia elodllitdsa és az energia raktdrozdsa

Miért nem transzferalédott az mitokondrium DNS-e teljes egészében a sejtmagba,
hiszen eléggé energiaigényes két DNS-, RNS- és fehérjeszintetizalo egységet
fenntartani parhuzamosan.

1. Hipotézis

ez az evolicios folyamat még nem fejezddott be, mert nem volt rd elég id6.

Ezt az érvet céfolja az a tény,hogy a peroxiszoma nem tartalmaz DNS-t, ott ez a
folyamat madr teljesen lejatszédott.

2. Hipotézis

Taldn jobban elfogadhaté elmélet szerint, a 1égzési lanc bizonyos fehérjéinek ott és
akkor kell szintetizadlédniuk, amikor sziikség van rdjuk, kiilonben elektronok
szabadulhatnak el, oxigén radikdlokat hozva létre,amelyek a mitokondrium lipid
molekuldit, fehérjéit ill. nukleinsavait sulyosan karosithatjak.

Ezért ezeknek a fehérjéknek a szintézise még mindig a mitokondriumban jatszodik le.

_/ﬂMitqkondriéliS csaladfa

EXPANSION TIMES (years ago)

Africa 120,000 - 150,000

Out of Africa 55,000 - 75,000

Asia 40,000 - 70,000

Australia/PNG 40,000 - 60,000 "

Europe 35,000 - 50,000 FamilyTree DINA
Americas 15,000 - 35,000 . .
Na-Dene/EskiAleuts 8,000- 10,000 o ety bk mtDNA Migrations Map

Minden él6 ember egy afrikai no leszarmazottja aki kb 200,000 éve élt:
Mitkondrialis Eva

.com/2010/01/08/mitochondrial-dna/

Ko0szonom a figyelmet!




