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Amirol szo lesz:

Ordklédés vagy kérnyezeti hatasok?
Mekkora a human génkészlet?

Genom variabilitas, varaciok és mutacidk
Genetikai hasonlésag és drokletesség

Genetikai és kdrnyezeti tényez6k tanulmanyozasa

YV V. VYV V VY V

Miért gondoljuk, hogy a pszichiatriai zavarok hatterében genetikai

eltérések vannak?

A\

Variaciok a genomba, egyedi nukleotid polimorfizmusok szerepe

> Teljes genomot lefedd asszociacids vizsgalatok

Miert kell a genetika alapjait megismerni?

,»Nap mint nap hallunk DNS-rél, génekrél, genetikarol,
génmanipulaciordl. Korunk divatja ez vagy valoban egy uj
korszak eljévetele?”

Venetianer Pal

A legujabb gyogyszerek k6zott szamos olyan van ami klénozott gének
terméke (inzulin, névekedési hormonok, IL-2)

Genetikai eltéeréesek megismerése: diagnosztikaban, terapiaban stb.
Betegségek génjeinek felfedezése (génterapia, személyre szabott
gyogyszerek)

Viselkedési problemak genetikai hattere

Genetikai manipulacio: hasznos és karos kévetkezmények!!!
Genetika tudomanyanak alapveté kérdései
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Humangenetika fejlodésének egyik kiemelt
terulete:

az emberi viselkedés és gondolkodas genetikai alapjainak
az oroklodésének vizsgalata

Megvalaszolando kérdések:
milyen: genetikai tényez6k allnak a személyiség és az intelligencia
mogoOtt

genetikai folyamatok szabalyozzak a kérnyezeti hatasokra adott
valaszokat

egyéni képességeket, hajlamok kibontakozasat

Etikai kérdések: rendkiviil komplex

Oroklédés és/vagy kornyezet??

> Az Oroklétt tényezdk hozzgjarulnak a viselkedés
kialakulasahoz

> Mennyiben 6roklétt egy adott tulajdonsag...
> Mely gének Orokitik at az adott tulajdonsagot...

> Koérnyezeti tényez6k szerepe

> Gyakran a gének és a kdrnyezet egymasra
hatasa magyarazza az adott viselkedést ..




Barmely természetes populacio a legtobb merheto
tulajdonsagaban valtozatos '

VARIABILITASOK: Genetikai valtozatossag

KVANTITATIV POPULACIOGENETIKA

egyedek kozotti genetikai és nem
genetikai kiilonbségek mérheték

A genetikai hasonlésag mértéke a kozos gének aranya
a rokonsag fokaval fiigg 6ssze.

1 petéji ikrek: 100%
Orokbefogadas: 0 %

ey | E1tér6 tulajdonsagok: kornyezeti hatasok I

Populaciéban a valtozatossagok oroklédésének
meghatarozas modjai

genetikai rokonsagban Iévé személyek fenotipusos

jegyeinek vizsgalata

Hasonlosag: hasonlo gének,

Pl. egyiitt €10 ikrek

hasonlé gének Pl kiilon €16 testvérek

eltéré gének Pl. 6rokbefogadas

Orokolhetéség: heritabilitas, a vizsgalt populacioban az adott tulajdonsag (fenotipus)
/ variancidjanak a genetikai valtozatossag okozta hanyada

0: a genetikai valtozatossagnak nincs hatasa a fenotipus valtozatossagara
teljes egészében a genetikai valtozatossag felelos




Klasszikus humangenetikai kutatasoknak
alapformai

« csaladfavizsgalatok
 |kerkutatasok

» Orokbefogadason alapul6 vizsgalatok

intelligenciahanyadosok csaladi megoszlasai Az elsé foku rokonok kdzott
mért szoros korrelacié az

konzekvensen egy iranyba mutatnak 50%-0s genetikai
hasonl6sag

rokonok kdzotti genetikai egyttthaté csékkenésével
a mért intelligenciahanyadosok hasonlésaga is
csokken

A csalad tagjai k6zott mért korrelaciok elére jelzik és valészindsitik
a genetikai hatasok jelenlétét
a genetikai tényezoket levalasztani a kdrnyezeti hatasokrol

Genetikai és kornyezeti téenyezok szétvalasztasa:
Ikervizsgalatok

dréokbefogadason alapuld vizsgalatok

az egypetéjl és keétpetéjl ikerparok tagjai kdzott
mért korrelaciokat hasonlitjak dssze

10 000 ikerpar

4672 egypetéjl, 5546 kétpetéjl
egypetéjlekre 0,86, a kétpetéjliekre pedig 0,60
értékid korrelacio




Az IQ korrelacios egyiitthatéval mért hasonloésaga
a kiilonb6z6 foka rokonokban

Ikervizsgalat

- MZ (monozigéta, egypetéji) egyiitt €16 (G+KK)
DZ (dizigéta, kétpetéji) egyiitt €16 (G+KK)

Csaladvizsgalat:
| [ suziilé-gyerek egyiitt 616 (G+Kk) 0,42

Testvérek egyiitt él6 (G+KKk) 0,47

Adoptiv vizsgalat:

Testvérek kiilon (G) 0,24

Bioldgiai sziil6-orokbeadott gyerek (G) 0,22

Adoptal6 sziil6-gyerek (Kk) 0,19

Adoptalt testvérek (KK) 0,32

Zardojelben a hasonlésagot okozo genetikai (G) és/vagy kozos kornyezeti (Kk) tényezdék
- a legtébb személyiségvonas népességen bellli valtozatossaga legalabb részben genetikai eredetl
- a kbrnyezeti hatdson belll jéval nagyobb az egyedi kdérnyezeti hatas, mint a k6z6s kdrnyezeti hatas

Korrelaciok rokon és nem rokon, egyiitt él6 és nem egyutt élé6 személyek I1Q-
értékei k6zott
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a kézos kérnyezet nem sokat | EQyUtt nevelkedd testverek:
tesz hozza ahhoz a részben a kozos gének, részben a

hasonlésaghoz, amit a kozés kozos csaladi kornyezet hatasai
gének okoznak miatt hasonlitanak egymasra.




Genetikai és kornyezeti tényezdk hozzajarulasa az
altalanos intelligencia kialakulasahoz

Gyermekkor Felnéttkor
. Gének
Nem kozos
kérnyezet

- Kozos
kérnyezet

az altalanos kognitiv képességhez valé genetikai és kiillonb6z6
kornyezeti hozzajarulasok eltéréek lesznek az egyes életkorokban

httos.//mersz.hu/hivatkozas/genek 153#genek 153 DeFries és mtsai 1987

Mit jelent ez a genetika szintjén?

A kozeli biologiai rokonok szoros korrelacidkat mutatnak a mért intelligenciahanyadosokra

Tobb mint szaz olyan specifikus génhatas ismeretes, amelyek mentalis rendellenességet,
ezen beliil alacsonyabb intelligenciahanyadost okoznak.

Major gének: a mendeli torvényszeriiségek szerint 6roklédnek

Példak:

1.

mentalis retardacioét is okozo betegség a fenilketonuria, melyet a 12. kromoszoma egyik recesssziv
génje okoz.

19. kromoszéman talaltdk meg azt a gént, amely olyan fehérjét kodol (apolipoptrotein E), amely a
koleszterin sejtek k6zotti szallitasdaban vesz részt, tobbek k6zo6tt az agyban. Ennek a génnek egyik
valtozata megvaltoztatja ezt a mechanizmust, és ahhoz vezet, hogy az atlagpopulaciéhoz képest
hatszorosara emeli az Alzheimer-kor kialakuldsanak valdszintiségét.

Normal populacié esetén a kép médosul:

Az intelligencia populacion beliili normal eloszlasat nagyon sok gén 6sszjatéka hozza létre.

Az intelligencia poligénes 6roklést mutat: nagyon sok — tobb szaz, vagy esetleg tobb ezer — gén vesz

részt a kialakulasaban. -

Ezek az Un. minor gének egymadssal és a kérnyezeti tényez6kkel kélcsénhatasban fejtik ki a hatasukat.
Egyetlen gén sem gyakorol Iényegi és meghatarozd hatdst az altaldanos kognitiv képességre




9 pszichiatriai betegség jellegzetességei

Miért gondoljuk, hogy a pszichiatriai zavarok hatterében genetikai eltérések vannak?

AD

ALC

ASD

SCz

Alzheimer’s disease

Alcohol dependence

Autism spectrum
disorder

ajor depressive
disorder

Schizophrenia

0.132

0.178

0.001

0.004

0.58

0.57

0.80

0.37

0.81

Dementia, defining neuropathology

Persistent ethanol use despite tolerance,
withdrawal, dysfunction

communication beginning before age 3

nipolar depression, marked an:
persistent dysphoria with
physical/cognitive symptoms

Long-standing delusions and

hallucinations

Markedly abnormal social interaction and

Of the top 10 causes of death in the
US, AD alone has increasing mortality

Most expensive psychiatric disorder
(total costs exceed $US 225x10%year)

Huge range of function, from people
requiring complete daily care to
exceptional occupational achievement

Life expectancy decreased by 12-15
years

Valamennyi extenziv genetikai elemzés, Genome Wide Studies, sturctural variations

Nat Rev Genet. 2012 Aug; 13(8): 537-551.

Miért gondoljuk, hogy a pszichiatriai zavarok hatterében genetikai eltérések vannak?

Szinte valamennyinél jelentés az 6rokletesség hatasa

AD

ASD

MDD

SCz

Alzheimer’s disease

Attention-deficit
hyperactivity disorder

Alcohol dependence

Autism spectrum
disorder

Bipolar disorder

Major depressive
disorder

Nicotine dependence

Schizophrenia

0.132

0.001

0.130

0.004

0.58

0.57

0.80

0.37

0.81

Dementia, defining neuropathology

Persistent ethanol use despite tolerance,
withdrawal, dysfunction

Markedly abnormal social interaction and
communication beginning before age 3

Unipolar depression, marked and
persistent dysphoria with
physical/cognitive symptoms

Long-standing delusions and
hallucinations

Of the top 10 causes of death in the
US, AD alone has increasing mortality

Mos expensive psychiatric disorder
(total costs exceed $US 225x10%year)

Huge range of function, from people
requiring complete daily care to
exceptional occupational achievement

Ranks #1 in burden of disease in world

Life expectancy decreased by 12-15

years

Valamennyi extenziv genetikai elemzés, Genome Wide Studies, sturctural variations

Nat Rev Genet. 2012 Aug; 13(8): 537-551.




AZ egyenek. %-08 megoszlasa

:

A genetikai és kérnyezeti faktorok kombinacioja egyes esetekben eléri a
kiiszobértéket, és igy klinikailag megmutatkozik a kéros jelleg:

déntéen kiils6 kornyezeti faktorok

kuszéb

5 befteg
egyenek

-

Hibas gének szamandé  genetikai terhelés

az egyanek %-05 megoszlasa

B

. beleg
, Bgyének

A betegség a
kliszobérték korul
manifesztalodik

=

genetikai terheles

A populacio tagjai a genetikai terheltség szempontjabél a Gauss-gérbe mentén helyezkednek el

Minél magasabb a genetikai terheltség a kiiszébtél vagy minél nagyobb a kérnyezeti
tényez8k hatasa, annal sulyosabb lesz a multifaktorialisan 6rokl6dd koéros jelleg

A doéntéen kiils6 kérnyezeti faktorok altal eléidézett esetek a kiiszébtol balra esnek
Multifaktorialis koreredetii jellegek esetén a betegségek valtozé sulyossaguak lehetnek

Pl: Szkizofrénia: multifaktorialis,

s

magas heritabilitas (6rokletesség) és genetikai heterogenitas

jellemez

A multifaktorialis 6roklédés szabalyai

Tobb gén egyuttesen fogékonysagot jelent egyes kornyezeti faktorokkal
szemben

Minél tébb a hibas gén a genotipusban, annal nagyobb a genetikai
terheltség foka

A multifaktorialis koreredeti jellegek bizonyos gén-kiszébeérték korul a
klls6 és/vagy belsé kérnyezeti tényezdk jelenlétében jutnak érvényre

Csaladon beliil, multifaktorialis koreredet esetén:
a kockazat mindig alacsonyabb, mint monogénes 6réklédés esetén,
de magasabb, mint az atlagpopulaciéban

Vérrokonhazassag esetén né a genetikai terheltség




A csalad-, iker- és adoptacids vizsgalati modszerek kiegésziliek a
DNS vizsgalatan alapulé molekularis
genetikai eljarasokkal

Az adatok fontos tampontul szolgalnak a tovabbi kutatasi- és kezelési
stratégidk, valamint a genetikai tanacsadas szamara
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Mennyi is az a 3 milliard bazis?

3 raklap raklaponként 40 dobozzal

X
dobozonként 5000 lap

X
laponként 5000 bazis

3.000.000.000 bazis




Genom

szervezet teljes orokito informacio

Humdn genom: " g £ 50
L. 2 E8 g a .
Nuklearis genom: SERE E S ts E A g
q , / = - =,
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Anatomy of a Cell

Az emberi genom nukleéris és mitokondridlis 6sszetevéi

Emberi sejt

3 v,

% / A \

Csalad Sejtmag Kromoszoma
Nuklearis genom Mitokondrialis genom @ ’ [
S 08980 - " i
9" {‘J’x Op o = e 4
o ol o Sejt
\“\\\ \ }% i/f Telom
e 274 :
. f en Y s ¢
Az emberi szervezetet felepit6 L3 J 7 }"\.,,
Sejtek = Bazispar Hiszton By
~10"3 sejt : genom masolataval vagy D DNsib;
masolataival @@

Kivétel azok a sejttipusok (pl.
vorosvérsejtek), melyeknél teljesen

differencialt allapotukban hianyzik a .
sejtmag http.//www.matud.iif. hu/2011/05/12.htm




MIT TUDUNK A GENOMOKROL

A genomszerkezet valtozatosan alakult az él6vilagban

A baktériumok és virusok genomjai sok szempontbdl a hatékonysag és - az ebbdl
eredd - kompaktsag mintaképei: genomjukat maximalis gyorsasdggal replikaljak,
alapvetGen csakis olyan géneket tartalmaznak, amelyekre sziikségiik van, a
»felesleges”, funkcié nélkiili DNS alig-alig van jelen

a kis genomok el6nydsek, mivel gyorsabban lemasolddhatnak, ami
kulcsjelent6ségl adaptacio,

sok virus és baktérium ,, aramvonalasitotta” a genomjat azaltal, hogy sok
"felesleges"gént6l megszabadultak

Az eukaridta genomokat a prokariotakéhoz hasonlitva

hatalmas méretlek, nem-kddold

ismétl6dé szekvencidkat tartalmaznak, amelyeknek nem biztos, hogy van

egyaltalan funkcidja

az eukaridta gének nagy részét intronok szakitjak meg

aranyaiban jelentésen tobb nemkddolé DNS-t tartalmaznak
http://tamop412a.ttk.pte.hu/files/biologia5/Evolucio/chunks/ch03.html

Genom megkozelité

mérete
Virusok
HIV 9 000 Egyszali- RNS
SV40 5000
. Linearis duplaszalad DNS
Herpes simplex 152 000 et ChR e Y
Prokariotdk
Esherichia coli 4 600000 Cirkularis duplaszalu DNS
Borelia burgdorferi 910 000
Eukariotdk Haploid kromoszoma szdm
élesztd 13 000 000 16
(Sacharomices cervisiae)
gyumolcs légy 180 000 000 a4
(Drosophila melanogaster)
Takifuga rubripes (hal) 400 000 000 22
Ember 3 000 000 000 25
(Homo sapiens)
Kukorica 4 500 000 000 10
(Zea mays)
Szalamander 90 000 000 000 14
(Amphiuma means)




a’..

/ ;:}nz emberi egységesehhb faj, mint gondoltuk

A DNS szintjén csupan 0,1%-nyi eltérés van

a kilonb6z6 populaciok kozott

Variaciok és mutaciok a genomban

emberi genom: kevesebb, mint 3%-a gén: /| Pontmutécidk: atlagosan minden

fehérjéket kodol

néhany %-ban a gének masolasat szabalyoz6 régiok

vannak oreoom  wor
BooEEm um

alacsonyabb rendiiekben a genom mérete sokkal i emim
15 73,467,000 37,814

. r r r 16 74,087,000 38,735
kisebb, DE a gének szama nem aranyosan T o s
18 56,044,000 25,676

kevesebb 5 Saie e
22 33,786,000 28,410

b3 131,245,000 34,842

Y 21,753,000 4.193

oriasi teriileteken fehérjét nem kédolé6 DNS-szakaszok

nagy résziik ismétlédé nukleotidok sorozatat tartalmazza: "hulladék' DNS
? egyeldre ezek jelent6ségérdl kevés informacio

ENCODE projekt: az emberi DNS legalabb 80%-ahoz konkrét funkcié rendelheté,

még akkor is ha ezek nem ismertek.

NEMCSAK szoros értelemben vett fehérjekddold DNS-szakaszok tekintheték

"funkcionalisnak".

Pl: nem kodol6 - a DNS-rél lemasolddd, de fehérjévé at nem forditédo - RNS-ek

jelentds hanyada is- azaltal, hogy a fehérjekodolé RNS-ek mennyiségét szabalyozzak




Kiilonb6z6 populacidk kozotti genetikai és genomikai kiilonbségek
feltarhatok

A mai emberpopulaciok vagy betegpopulaciok vizsgalatanak egyik fontos
hajtoereje a szekvenaldssal elérhetd adatok gyors litemii novekedése

Lehet6vé valt: egyes emberek és ezeken keresztiil egyes populacidk
kozotti kiilonbségek vizsgalata

Ezek koziil eddig legnagyobb figyelmet az SNP
polimorfizmusok vizsgalata kapta

ismétl6db szekvenciakat érintik

SNPk katalogusa: HapMap (haplotipus térkép)

a leggyakoribb polimorfizmusok gyljteménye

atlagosan minden 1200 bazisparonként kilonbozik
egy — egy individuum genom szekvencidja:
az emberi genomban kb 3 millié bp eltérés van

VARIACIOK:

A genom leggyakoribb variacidja:
egy nukleotidot érint6 polimorfizmus, SNP.
SINP: a variacié populacios gyakorisaga meghaladja az 1%-ot.

Mutaciok

Mutacié : a DNS-szekvenciaban bekdvetkezett olyan valtozas,
melynek populacios gyakorisaga kisebb, mint 1%

Erinthet akar egyetlen bazispart (pontmutacio), vagy
a genom egy hagyobb szakjaszat
strukturalis, vagy
szambeli kromoszéma aberracio




A legnagyobb szamu genetikai polimorfizmusok: Single nucleotide polymorphisms

Egyedi nukleotid polimorfizmus: SNP

Mind harom egyénnek eltéré nukleotid van a
genom ugyanazon poziciéjaban

- SNP
' ' GA '
W\,ﬁ DNS polimorfitmus: Kiilénbdzé DNS

G
< C
AlplC . i i
_ : _— szekvencia az egyes egyéneknél, vagy
_ ’};_4 AGA poluléciokban.
’ _ N 7] L — Frekvencia 1% vagy nagyobb.
w ’G\\_/z AGA A variaciok hatassal vannak
CE | | BT > betegségek kialakulasara
> patogének hatasara adott valaszra
> vegyszerek, gyogyszerek,
vakcinak esetén adott valaszok
eltéréek
Miért fontosak? > kritikusak a személy szabott

' kezelések soran.

Amennyiben az SNP k6dol6 szekvencidban van, a kédolt fehérje funkciéja megvaltozhat
Ha betegséggel all kapcsolatban az SNP betegség markerként is alkalmazhaté

Betegségekkel 6sszefliggdé SNP-k azonositasa?

Genomot lefed6 asszociaciés tanulmanyok: Genom wide association studies: GWAs
A 2000-es évek: SNP-k kimutatasa automatizalhato, és oriasi
mennyiségben lehet egyszerre meghatarozni
egyetlen chippel, vagy array-vel tobb 100 ezer SNP-t

Ma mar a tébb 100 ezer variaciot kimutatni
képes chipek ara 100 $ nagysagrenddi.

GWAS-vizsgalatok:_ a fenotipusos jellel (pl. beteg) rendelkezg, illetve
kontrollpopulaciét genotipizadlnak, azaz a chipek segitségével >100 ezer SNP-t
meghataroznak, majd megkeresik, hogy melyik marker gyakorisaga kiilonb6zott a
két populacié kozott

multifaktoridlis jellegek genomikai hatterének tisztazasara




Betegségek asszociacids analizise

Asszociacios analizis alapkérdése:
genom tobb millidnyi SNP-je kozil melyek azok, amelyek
asszociaciot mutatnak a betegséggel.

Asszociacio: egy SNP egyik varidnsa nagyobb gyakorisaggal fordul el6
betegekben, mint egészségesekben.

Az SNP-ek azonositasa: . elsé lépés ossze kell allitani egy betegekbdl és egy

egészségesekbdl allo csoportot.

meg kell hatarozni a két csoport minden tagjaban, a
genomban el6fordulé SNP-ek mely variansai vannak
jelen

0sszehasonlithaté a variansok el6fordulasi gyakorisaga a két csoportban.
Azok a variansok, amelyek hasonlo mértékben fordulnak elé a két

populdcioban, valdsziniileg nem jatszanak szerepet a betegség
kialakulasaban.

Betegségekkel 6sszefiiggdé SNP-k azonositasa?

Genomot lefed6 asszociacids tanulmanyok: Genom wide association studies: GWAs
Figure 3: Genome-Wide Association Study (GWAS)

Cases Controls

DNS gyijtése a betegséget
hordozoktdl és a kontroll

DNA is collected from
from cases (i.c. patients)

and conirols (i.e healthy Csoporttél
individuals)
SNP 1 SNP 1 —
. .CCGTATATCCCGAA. . . ...CCGTATTTCCCGAA. .. A genotipus
. .CCGTATATCCCGAA. . . .. .CCGTATTTCCCGAA. .. The genotypes of the cases . .
.. .CCGTATATCCCGAA. . . «+ .CCGTATTTCCCGAA. . . and controls at cach snp 1NEJ hatarozasa
. .CCGTATTTCCCGAA. .. « « « CCGTATTTCCCGAA. .. are determine : A
.. .CCGTATATCCCGAA. . . .. .CCGTATATCCCGAA. . . re determined mindkét csoportban
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ﬁtp://sitn.hms.harvard.edu/flash/201 9/lessons-from-the-human-genome-project/




A 9 pszichiatriai betegség genetikai hatterének kideritése intenziv :

genome wide association studies:
Schizophrenia, Autism spectrum disorder

GWAs

Structural Location  Genes Type Disorder Frequency Frequency Odds P Other associations Refs
variant (Mb) in cases in controls ratio value
) 8 x Developmental delay, intellectual disability, micro-
1211 chr1:145.0 5, Deletion scz 0.0018 0.0002 9.5 10-6  and macrocephaly, dysmorphia, epilepsy, cataracts, 184
gt —148.0 cardiac defects, possibly ASD'®5, thrombocytopenia-
Duplication ~ SCZ 0.0013 0.0004 4.5 0.02  absent radius syndrome#s 159184185 186 187,128 184
NRXNT - peletion ASD 0.004 81
20163 chr2:50.1 exons Developmental delay, intellectual disability, epilepsy,
p1o- —51.2 1x Pitt-Hopkins-like syndrome 2
Deletion SCZ 0.0018 0.0002 75 10- 184
chr3:195.7 . 4% Developmental delay, intellectual disability, possibly
3g29 1973 19 Deletion SCZ 0.0010 0.0 38 104 ASD 184
Chr7:72.7 r— Developmental delay, imeNeciual disability. Detetion: — pq
7g11.23 741 25 Duplication ASD 0.0011 0.003 Williams-Beuren syndrome 81
70363 fﬁ’;;;a'a VIPRZ2  Duplication  SCZ 0.0024 0.0001 16.4 ‘11‘;5 44,184
chr15:23.6 - 4% Developmental delay, intellectual disability, Prader
15q11.2 284 70 Duplication ASD 0.0018 10 —willi and Angelman syndromes's 81
Duplication ~ ADHD 00125 0.0061 2.1 ?o: 120
chr15:30.9 P 2x Developmental delay, intellectual disability,
15q13.3 335 12 Duplication ASD 0.0013 105 epilepsy 881 81
Deletion SCZ 0.0019 0.0002 12.1 :0: 184
16p13.11 E{;gsﬂ 34 g Duplication ~ ADHD 0.0164 0.0009 13.9 ?‘;, Deletion: developmental delay, epilepsy'#1# 119
Deletion ASD 0.0037 5% Developmental delay, intellectual disability, epilepsy, 81
. 10-2  macrocephaly, obesity'%!
chr16:29.5 P 2x Developmental delay, intellectual disability, epilepsy,
16p112 -30.2 22 Duplication  ASD 0.0013 10-*  microcephaly, low body mass index'?19! a1
Duplication sCZ 0.0031 0.0003 9.5 ?Oyis 184
Nalatinn ACHY nnn17 nn s172 9 *
Genomika
) g
'arian RNA <

A genom miikodésének, szerkezetének, kdlcsonhatasainak vizsgalata és az
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ezekhez tartozé modszerek.

A nukleotidok vizsgalatdn tul ide tartozik a fehérjék vizsgdlata is,
bioinformatika, rednszer szemlélet(i bioldgia (systems biology) stb.




Genetika vs. Genomika

oroklédés, genom,
egyes gének vizsgalata mint rendszer vizsgalata
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El6adashoz kapcsolodo kérdések

Miért fontos a genetika ismerete?

Melyek a legfontosabb megvalaszolandé kérdések a
genetikaban?

A kiilénb626 populacidk k6z6tt a DNS szintjén hany %-nyi
eltérés van a kiléonb6z6 populaciok k6zo6tt?

Az emberi genom hany %-a gén?

Milyen mértéki a genetikai hasonlosag az ikreknél?

Milyen médjai vannak populaciokban a valtozatossagok
oroklodésének meghatarozasanak?

Korrelacios egyutthatoval mért hasonlosag a kilénb6z6 foku
rokonokban hogyan alakul?

Mi genetika és genomika k6zé6tt a kiilonbség?




oktober 20.

KOVETKEZO ELOADASOK

Nukleinsavak. Az informacidé aramlasa, a centralis
dogma.

A génkifejez6dés (transzkripcio és transzlacid). A

sejtciklus és szabalyozasa.

”__ s

A DNS megkett6z6dése, a replikacio eukariotakban,
alapvetd hibajavitasi mechanizmusok




