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A siker okai: BORSO (Pisum sativum)

,Rajta mulo” tényezdk Veletlen tenyezok
Egyszer( dominans-recessziv
Alkalmas kisérleti objektumot oroklédésmenet
 valasztott(sok utodja van, rovid a Mindegyik vizsgalt allél életképes
generacios ideje). - >
utodot eredményezett.

Csupan néhany kiragadott

tulajdonsagotvizsgalt. Mindegyik vizsgalt fenotipusa jol

azonosithato volt(kornyezeti és

ot _ genetikai hattértol fuggetlen).
Kisérleteit pontosan megtervezte.

Minden vizsgalt gén csak egyetlen

Sok adatot gy(jtott, melyeket leirt. fenotipusos jellemz6t befolyasolt és |
minden tulajdonsagot csak egy gen |
hatarozott meg.

Minden mendeli fenotipus génje
kilonb6z6 kromoszoman talalhato;
egyik tulajdonsag sem volt ivari
kromoszéman.

Matematikailag értékelte az adatait.

A genetikusok kedvencei manapsag

Drosophila melanogaster Cenorhabditis elegans
(muslica) (fonalféreg)

Arabidopsis thaliana (ludfd)
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Lérva, 3. stadium

Homolog kromoszémak

Homologous chromosomes contain DNA Homologous regions code
that codes for the same genes. In this for the same gene.
example, both chromosomes have all the

same genes in the same locations (repre-

sented with colored strips), but different

'versions' of those genes (represented by

the different shades of each color).

er chromatids are exact replicas..-
but homologous romosomes are not. ————
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B boninans a1lel

E-I Recessziv allél

Homozigdta ' Heterozigota : Homozigodta
genotipus genotipus genotipus

Recessziv
fenotipus

Table 11.1 Pea-Plant Characters Studied by Mendel

Character studied Dominant trait Recessive trait
Seed shape smooth wrinkled

-,
Seed color vellow green

Pod shape inflated wrinkled

Pod color

Flower color

e O

dwwarf

Flower position

Stem length




Lila viragl borso keresztezése fehér viraguval (a borso egylaki, két ivari= porzé és termd is van egy virdgon)

Sziil6i vagy
parental (P)
nemzedék

Elsé utéd vagy
filal (F1)
nemzedék

Az F1 nemzedék csak az el(_:;gik szU16 tulajdonsagait mutatta. = LILA
Vl RAG U LETT AZ OSSZ (nem halvany lila, nem vegyes szinG, stb)
:> Nem keverednek a sziildi jellegek!

Elvégezte a reciprok keresztezéseket is, és ugyanilyen eredményeket kapott.

A keresztezések eredményei

Pod shape Pod color Stem length
Inflated Green ‘ Tall .

White Terminal Wrinkled Constricted Yellow

Inflated




Az F1 nemzedéket Gnbeporzdssal beltenyésztette:

Az F2 novények kozott fehér virdglakat is taldlt.

Az F1 névények tehat hordozzdk a képességet, hogy fehér névényeket hozzanak
letre, és az eredeti sziilok tulajdonsagai valtozatlanul megmaradtak az utédgeneraciokban.

Az F1 nemzedéket Gnbeporzdssal beltenyésztette:

Az F2 novények kozott fehér virdglakat is taldlt.

Az F1 novények tehdt hordozzdk a képességet, hogy fehér novényeket hozzanak létre, és az eredeti
sziilék tulajdonsdgai vdltozatlanok maradtak az utédgenerdciékban.

Miért nem fejezédik ki a fehér tulajdonsdg az F1-ben?
Mert a bibor szin dominans, a fehér recessziv.

Domindns az az allél, ami két tiszta vonal keresztezésébdl szarmazé F1 nemzedék fenotipusat adja.




Az F1 nemzedéket dnbeporzdssal beltenyésztette:

‘Az F2 névények kézétt fehér virdgdakat is taldlt

Az F1 novények tehdt hordozzdk a képességet, hogy fehér novényeket hozzanak létre, és az eredeti
sziil6k tulajdonsdgai vdltozatlanok maradtak az utédgenerdciokban.

Miért nem fejezédik ki a fehér tulajdonsdg az F1-ben?
Mert a bibor szin domindns, a fehér recessziv.

Domindns az az allél, ami két tiszta vonal keresztezésébdl szarmazé F1 nemzedék fenotipusdt adja,
vagyis az az allél, ami heterozigdta formdban is megjelenik a fenotipusban. (Tiszta vonal-olyan egyed
amely olyan tobbgenerdcids beltenyészetbél szarmazik, amelynek tulajdonsdgai dllanddak. Ok: ezek
homozigéta egyedek.) '

MEGSZAMOLTA!
F2 nemzedékben 929 borsé novényt kapott, melybdl

705 bibor és 224 fehér virdgu volt, ez kozel 3 : 1 -es ardny.

Megismételte a keresztezéseket a tobbi hat tulajdonsagra, és mindig 3 : 1 aranyt
kapott

Sziil6i fenotipusok F1 : F2 7 : 7 F2 a;gny
Bibor x fehér virdg mind bibor 705 bibor : 224 fehér 3,15:
Sdrga x zold szem mind sdrga 6022 sdrga : 2001 z5ld 3,01:
Felfijt x befiizott hiively mind felfdjt 882 felfdjt : 299 befiizott 295:
Z6ld x sdrga hiively mind z5ld 428 z6ld : 152 sdrga 2,82

Axidlis x termindlis virdg mind oldaldgon 651 axidlis : 207 termindlis 3,14:

Hosszl x rovid szdr mind hossz 787 hosszl : 277 rovid 2,84 :




Hogyan magyarazhaté a 3 : 1 arany?

Egységes-e a domindns fenotipust mutaté F2 nemzedék?

Sdrga és z6ld szem( borsonovényeket keresztezett és minden egyes F2 egyednek megvizsgdlta az F3

utddait is:

P X

F1 mind sdrga @

F2 519 sérga (3/4) (OOO®® > 175zld(1/4)

Hogyan magyarazhaté a 3 : 1 ardny?

Egységes-e a domindns fenotipust mutatdé F2 nemzedék?

Sdrga és z6ld szem(i borsonovényeket keresztezett és minden egyes F2 egyednek megvizsgdlta az F3 utédait

(0000 > (0000

X

519 sdrga (3/4) 175 zold (1/4)

(0000 > (0000 > (0000

mind sdrga, sdrga+zold, mind z4ld




Hogyan magyarazhaté a 3 : 1 arany?

Egységes-e a domindns fenotipust mutaté F2 nemzedék?

Sdrga és z6ld szem( borsonovényeket keresztezett és minden egyes F2 egyednek megvizsgdlta az F3

utddait is:

P X

F2 519 sdrga (3/4) 175 zold (1/4)

F3 166 : 353 : 175
mind sdrga, sdrga+zold, mind zold
F2 ardny: 1/4 : 2/4 : 1/4

Valojagban az 1 : 2 : 1 aranyt kell megmagyarazni!

Az F3 nemzedék vizsgdlata tisztdzta, hogy az F2 nemzedék 3 : 1 ardnya valéjdban1: 2 : 1.

1/4 tiszta vonald.sarga (homozigota
/ sérga)

3/4 sarga

2/4 ,nem-tiszta" sdrga
(heterozigota sarga)

1/4 z6ld » 1/4 tiszta vonald zdld (homozigota
z5ld)

Az 0sszes tobbi vizsgadlt tulajdonsdgpdr 3:1 ardnya is 1:2:1-nek bizonyult.




Az 1 : 2 : 1 ardny egy jol ismert valoszinliségszamitdsi feladat megoldasa.

Hdnyféle pdr képezhetd, és milyen ardnyban véletlenszeri pdrositdssal
egy olyan csoportbol, amely kétféle egyedbdl dll, fele-fele ardnyban?
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Az 1 : 2 : 1 ardny egy jol ismert valoszinliségszamitasi feladat megoldasa.

Hdnyféle par képezhetd, és milyen ardnyban véletlenszerd parositdssal
egy olyan csoportbdl, amely kétféle egyedbdl dll, fele-fele ardnyban?
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Az 1 : 2 : 1 ardny egy jol ismert valoszinliségszamitdsi feladat megoldasa.

Hadnyféle par képezhetd, és milyen ardnyban véletlenszer( parositdssal
egy olyan csoportbdl, amely kétféle egyedbdl dll, fele-fele ardnyban?
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Egymadstdl fiiggetlen események egyiittes eléforduldsanak valoszinlisége
egyenlé a kiilon-kiilon bekovetkezésiik valoszinliségének szorzatdval.

- Mendel magyarazata:

Az oroklédést meghatarozoé tényezoknek elkilonithetd részecske természetik kell

hogy legyen, mivel nem keverednek. (Ezeket a részecskéket ma géneknek
nevezzik).

Minden egyed egy gén part, azaz 2 allélt hordoz egy adott tulajdonsagra. (Példaul
az F1 nemzedékben minden egyed egy dominans és egy recessziv gént hordoz).

Az ivarsejtek képzddeése soran a gén parok tagjai szétvalnak egymastol, és kilon
ivarsejtekbe jutnak.

Kovetkezésképpen a gamétak a gén paroknak csak egy tagjat hordozzak (gamétak
tisztasdgdnak torvénye).

A gamétak zigotava egyesilése véletlenszer(, nem figg a hordozott gének
természetétdl.







him ivarsejtek

AN

A a

=
p

=
p




him ivarsejtek
petesejtek A

=P 1 a
& | | |
a

¥ 7
p

0 csakis o csakis

petesejtek A

= =
2 A 2
1, RNV 1 Aa
2 4 ,

a




a9 - P
b e 4

o csakis o csakis

him ivarsejtek

petesejtek A

1 A a
& |
= -

p

Keérdes: _

Ha van egy lila viragu borsonk, hogyan allapitjuk meg,
hogy

homozigota dominans (,,2 lila génje van”), vagy
heterozigota dominans (,,1 lila és 1 fehér génje van”)???




Question: How can we determine if an organism expressing a
dominant phenotype is homozygous or heterozygous for the
alleles determining that phenotype?

METHOD

< @

Ha meg akarjuk tudni az F2 homozygous heterozygous
dominans egyed ss Ss
genotipusat, teszteld

keresztezest kell

végrehajtanunk.

S—

Tesztelo keresztezes o

Az ismeretlen genotipusu
egyedet eqy recessziv

® - :
homozigdta egyeddel
keresztezziik.

S
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Conclusion: The plant being Conclusion: The plant being
tested must be homozygous. tested must be heterozygous.

Mendel elsé torvénye:-
Az uniformitas torvénye

Homozigoéta (tiszta szarmazéksoru) szil6ket
keresztezve az F1 nemzedék minden egyede egyforma.

(Az F1 nemzedék feno- és genotipusosan is egyforma.)

Oka: mindkét szul6 (az adott tulajdonsag szempontjabdl)
csak egyféle ivarsejtet termel. |




Mendel masodik torvenye:
A szegregacio (hasadas) torvénye

Az F2 nemzedékben ismételten megjelennek a szulo6i
tulajdonsagok. (Homozigota sziloktol szarmazo F2 nemzedeékben
- az F1 nemzedék azonossaga ellenére - szétvalnak egymastol a
szUlo6i tulajdonsagok.)

Oka: egy gén par ket tagja egymastol szetvalva jut az ivarsejtekbe, igy
a gametak egyik fele a par egyik, a gametak masik fele a par masik
tagjat hordozza és a gamétak talalkozasa véletlenszer( (figgetléen az
altaluk hordozott tulajdonsagtal). ,

Szakkifejezések:

tiszta vonal homozigota

AA homozigota dominans genotipusok
= /

aa homozigota recessziv /

Aa ‘ heterozigdta
Aésa ugyanazon gen allélai (alternativ lehetdségei)

Fenotipus A megnyilvanulo tulajdonsag (viragszin, magszin stb.)




A fogalmak osszefiggései:

Tulajdonsag Fenotipus Genotipus Allél Gén

Virdgszin Bibor (domindns) AA (homozigota A (dominans) Virdgszin gén (A
domindns) és a vdltozat)

Aa (heterozigéta)

Fehér (recessziv) = | aa (homozigéta recessziv) a (recessziv)

Hogyan hatdrozhat meg egy génvaltozat egy szint?

gén (DNS)

mRNS

fehérje (enzim)

.—L%

szin eléanyag végsé szinanyag




Hogyan hatdrozhat meg egy génvaltozat egy szint?

gén (DNS) génvadltozat (DNS valtozat)

mRNS . MRNS vdltozat

fehérje (enzim) fehérje valtozat (hibas enzim)

‘ = . s
szin eléanyag végsé szmanyag nincs szn’nanyaf szintézis

Fehér virdg

Keét tulajdonsag parban kilonb6z6 novények

Két tulajdonsag par: sarga (Y) @és zéld (y) @) mag szin,
gémbolyd (R) () és szégletes (r) ¢ ) mag alak.

Monohibrid keresztezésekben kilon-kilon 34 és ¥ hasadast mutatnak.

RRyy novények beltenyésztve csakis gombolyd zold @ magot teremnek.

rrYY novények beltenyésztve csakis szogletes sarga <@ magot hoznak.




BB iy rir i VY

i Gombolyd, zold WL szogletes, Sarga

Gombolyl, Sarga

F1 egységes, gombolyl sarga.

F, Fy

F2-ben 9:3:3:1 fenotipus aranyt kapott.

a1 YV

ERE GOmbolyd, Sarga
2] Gombolyd, zold [ —
(IRl szogletes, Sarga M 3 Mas tulajdonsag parokkal is 9:3:3:1 aranyt

kapott.
lc=l szOgletes, zold glyl

A 9:3:3:1 arany bonyolultnak latszik és magyarazatot igényel.

Mendel a keresztezést monohibrid keresztezésnek tekintve tulajdonsadg-paronként ellendrizte az
aranyokat:

Kerek 315+108=423, szogletes 101+32=133 — , 423 : 133

Sarga 315+101=416, z0ld 108+32=140 > 416 : 140




matematikailag két fiiggetlen 3 : 1 ardny kombindciéja!

Mag alak Mag szin ? uttes 5sziniisé
9 9 gXo‘rlpus Valészinlség
3/4 sarga b gBmbély( sarga 3/4 x 3/4 = 9/16
3/4 gombolyii
1/4 goémbaolyl zéld 3/4x 1/4 =3/16
3/4 sa
: S rancos sarga 1/4 x 3/4 = 3/16
1/4 rancos :

rancos zold 1/4 x 1/4 = 1/16

mivel a mért egyiittes fenotipus gyakorisdgok a kiilon-kiilén mért
gyakorisdgok szorzatdnak adédtak.

A 9:3:3:1arany levezethetd az ivarsejtek alapjan is:

Az F1 heterozigotak genotipusa: RrYy, melynek ivarsejtjei lehetnek:

R r Y 3%

%) : > : Y5 aranyban

RrYy novény 0sszesen négyféle gamétat hozhat létre,

melyek valdszinUsége:  RY =1/2 x1/2 =% (gombdlyU, sarga)
Ry =1/2 x1/2 =% (gombdlyd, z6ld)
rY =1/2 x1/2 =% (szogletes, sarga)

ry =1/2 x1/2 =% (szogletes, zold)

A gamétak talalkozasabol létrejovo F2 nemzedéket Punnett tablazatban abrazolhatjuk
szemléletesen.




Az F2 genotipusok Punnett tablaja

@
\ O/' ivarsejtek
RY Ry

RrYy

(4

9/16 . sdrga, ggmbalyi
3/16 @) z6ld, gombolyi

3/16 . sdrga, szdgletes

ivarsejtek

%

1/16 € z0ld, szégletes

Mendel harmadik torvénye:

A tulajdonsagok figgetlen 6rokl6désének, szabad
kombinaciojanak torvénye.

A szuldi tulajdonsagok a masodik utodnemzedékben szabadon

kombinalddnak (a szil6itdl eltérd tulajdonsagkombinaciok is
kialakulnak).

Oka: Az ivarsejtek kepzodese soran az egyik gén alléljeinek
ivarsejtekbe kerilése mas gének alléljeitdl figgetlendl tortenik.’

(Ez csak akkor érvényes, ha a gének ,nincsenek fizikailag 6sszekapcsolva” vagyis kilonb6zé
kromoszomakon vannak, vagy azonos kromoszoman egymastol elég tavol helyezkednek el.)




Nagyszamu gén esetén egy bizonyos genotipus
létrejottének mi a valdszinlisége?

Pl.: Aa Bb Cc Dd Ee Ff x Aa Bb Cc Dd Ee Ff keresztezés utddai kozott milyen valdsziniséggel fordul eld
AA bb Cc DD ee Ff genotipus?

Az egyes kivant allél parok létrejottének valoszinUségei:

AA Y,

bb Y

Cc Y2

DD Y4

ee Y

Ff Y2

A keresett genotipus el6fordulasanak valdszinUsége az allél parok valdszinGségének szorzata:

P(AA bb Cc DD ee Ff) = Y x Y4 x Ya X Y X Vi X Y2 = 1/1024.

Harry Potter és a genetika
(Mendeli oroklodés emberben)

Tulajdonsag

Nyelv podrés Nem tudja podorni(r)

Szepldk Nincs szepld (f)

Hajvonal Egyenes hajvonal(w)

FGlcimpa Letapadt cimpa (a)

All g6dér Nincs godor (c)

Hivelykuijj Egyenes (h)
hajlékonysag
Arc godor Nincs godor (d)
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A Weasley csalad

Mindegyik Weasleynek voros haja van és szepldi (€s egy
csomoan vannak testverek)! Mi a legvaldszinGbb genotipusa
a szUloknek Mollynak és Arturnak?

Voros haj (r)--- Barna haj (R)
Van Szepl6 (F)---- Nincs szepl6 (f)




Potterek

Harrynek s6tét barna haja van, ahogy az apjanak is, de az
anyja voros haju.

Az rr, Rr és RR genotipusokat hasznalva nézzik meg
Potterék lehetséges genotipusat!

Potterek fenotipusa:

James Potter (apa)—sotét barna haj—=>
Lily Potter (anya)—voros haj=>

Harry Potter—sotét barna haj—> ?




Harry elvette Ginny Weasleyt...
Mi lesz a gyerekeik varhato genotipusa?

Manx macska, vagy Man-szigeti macska

= A Manx macska vagy normal farki homozigota, vagy rovid farku
heterozigota.

= Két heterozigota egyed keresztezése utan az utodok 1/3-a normal
farku lett 2/3-a rovid farku.

= Mitortént??Hol a 3:1- es arany, ha a tulajdonsag mendeli 6roklodést
mutat? :

A cross of two Manx cats
T t

i
o

1/4 rormal {TTy, 1/2 Manx {Tt),
1/4 not born; lethal £




Inkomplett dominancia

» F1 generacio fenotipusa a szulok fenotipusa kozott van
valahol.

= Példa: csodatolcser viraga

x fehér (rr)

rr = fehér virag

Inkomplett dominancia

Mindegyik Rr = Rozsaszin
(heterozigota rozsaszin)

58




rr
White
Parental (P) generation \

Fy generation

F; generation

RE
Red

© 1998 Sinauer Asscciates, Inc.

= Mindket allel expresszalodik a heterozigotakban.

= Pelda:—vercsoport

copyright cmassengale




Kodominancia

» Példa: homozigota ferfi :Type B (IBIB)

. X
heterozigota nd : Type A (14i)

e Pelda: ferfi Type O (ii)
X
‘no type AB (I121B)




Kerdes??

Egy sracnak O-as a vercsoportja, de a noverenek AB.

~Mi a szul6k geno és fenotipusa??

= fiU - X lany -

Kodominancia




Nemhez kotott éroklédés /Y-hoz kotott/

= AzY-kromoszdma génjei apardl fidra
oroklédnek, nének nem adhatok at.

A him madarak ZZ kromoszomaparral
rendelkeznek, mig a tojoknal ZW
kromoszomapar fordul el6.

Nemhez kotott oroklédés /X-hez kotott/

= Dominans: Ritkabb, Alport-szindréma (6roklott vesegyulladas), D-vitamin
rezisztens angolkor

RecessziV:Az X-kromoszémahoz kotdtt dominans-recessziv 6roklésmenet

hasonlo az autoszomalis dominans-recessziv 6roklésmenethez, azonban itt a
nemeknek is szerepuk van. Hemopfilia.

Hemophilia

Parents Parents

joi -l

X' x?

hordoz6 né egészséges beteg férfi egészséges
férfi né

- i Father Mother Mother
normatgen : (Carrier) (with Hemophilia)

Heetoesy\ MR

Son Daughter Son Daughter Son Daughter Son Dau ler
(Carrier)  (with (Carrier) (Carrier)
Hemophilia)
hordozéné  hordozé né  egészséges egeszseges
férfi fé

hordozé né  egészséges egészséges beteg férfi
né férfi




Hemophilia
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Gregor Johann Mendel a genetika apja
(1822-1884)

~Rajta mulo” tényezdok
Alkalmas kisérleti objektumot
valasztott(sok utddja van, rovid a
generacios ideje).

Csupan néhany kiragadott
tulajdonsagot vizsgalt.

Kisérleteit pontosan megtervezte.
Sok adatot gyujtott, melyeket leirt.

Matematikailag értékelte az adatait.

Véletlen tényezdk
Egyszer(
oroklédésmenet

Mindegyik vizsgalt allél
utodot eredményezett.
Mindegyik vizsgalt fenotipusa,

Sthato volt(kornyezeti és
genetikai hattértol figgetlen).

Minden vizsgalt [ :
_ befolyasolt és

minden

hatarozott meg.

Minden mendeli fenotipus génje
talalhato;

egyik




Koszonom a figyelmet!




