Genetika és biotechnologia kiegészités 2024

DNS megkett6zddés: replikacio

RNS szintézis: transzkripcid

Fehérjeszintézis: transzlacio

RNS szintézisnél a DNS egyik szalat minta szalnak (atir6do szalnak) nevezziik.

Valosziniiség: valamely esemény bekdvetkezésének esélye.
Gyakorisag: példaul egy populacioban valamely allél vagy genotipus el6éfordulasanak
aranya.

Mendel genetikai vizsgalatait borsokkal végezte. Az uniformitds, a hasadas, a fiiggetlen
oroklddés és a reciprocitas torvényében foglalhatok ossze kovetkeztetései.

Mendel kovetkeztetései, torvényei nem érvényesek korldatlanul az ¢l61ények 6roklodésénél.
Nem érvényesek ezek kapcsolt 6roklédésnél, sejtmagon kiviili o6roklédésnél, az ivari
kromoszémakon 6roklddo jellegeknél és a letalis allél jelenléténél.

Kapcsolt 6roklédésnél nem érvényes a fliggetlen 6roklodés torvénye. (Mendel kiilon
kromoszémakon taldlhatd borsogének o6roklddését vizsgalta.)

Sejtmagon kiviili 6roklés (extranuklearis oroklodés)

Eukaridtdkban a sejt Orokitdanyaga dontden a sejtmagban taldlhaté. Azonban a
mitokondriumoknak és a novények szintestjeinek is van sajat gylirli alaki DNS-iik, ezt
nevezziik sejtmagon kiviili 6rokitéanyagnak.

Megtermékenyitéskor a himivarsejtjeinek mitokondriumai nem jutnak be a petesejtbe, a
pollen nem tartalmaz szintestet, igy mindkét sejtalkotdé DNS-e csak a petesejttel, anyai agon
oroklédik. Itt nem érvényes a reciprocitds mendeli tdrvénye, mely szerint a tulajdonsag
oroklodéseénél Iényegtelen, hogy melyik ivara utdd orokiti azt.

A legtobb tulajdonsag oroklodése csak génkolcsonhatdsok segitségével magyardazhato.

Spontan mutdcié: ha a DNS bazissorendjének valtozasa latszolag spontan kovetkezik be
(pontosabban nem ismerjiik a konkrét kivalto okot).
Indukalt mutdcio: ha ismertek a mutaciot kivalto hatasok.
Mutagén hatdsok: mutaciot okozo kdrnyezeti hatasok.
o Fizikai mutagének: nagy energiaju sugarzasok (pl. UV, rontgen, radioaktiv sugarzas),
valamint a karosan magas hdmérséklet és nyomas (pl. hererdk kialakuldsanal).
o Kémiai mutagének: tobbségiik mesterséges szerves anyag (pl. aromas olddszerek, festékek),
de példaul a kdzismerten mutagén és rakkelt6 azbeszt szervetlen vegyiilet.
e Biologiai mutagének: virusfertozés, mikrobak toxinjai.

A mutagén hatdsok gyakran elindithatnak koros, rosszindulatl sejtburjanzast, vagyis elvezethetnek
daganatos betegségek kialakulasahoz, sok mutagén ezért egyuttal Karcinogén (rakkelto) is.



Anyagcserezavar is Kialakulhat mutdcio hatdsdra: egy enzimet kodold gén koros mutacioja
kovetkeztében az adott enzimfehérje hibas térszerkezetli lesz, az ltala betoltott funkcid igy kiesik,
¢s a kéros, nem atalakitott anyagcseretermékek felszaporodnak a szervezetben (pl. fenilketonuria).

A rak kialakulasa és a sejtciklus zavarai, daganatgatlo mechanizmusok

A rosszindulati daganatokat Iényegében a sejtciklust kontrollalod folyamatok alol felszabadult,
korlatlan osztodasba kezdé mutans sejtek (daganatsejtek) okozzak, melyekbdl rovid id6 alatt
igen sok koros sejt jon l1étre. A sejt ugy védekezik a rosszindulata sejtté fajulas ellen, hogy az
osztodasban 1évé  sejtek szamos sejtciklus-ellendrzépontot miikodtetnek: csak akkor
folytatodhat a sejtciklus, ha az adott fazisban minden rendben zajlott le, ellenkezd esetben a
sejtciklus gatlas ala kertil, és hibajavit6 folyamatok indulnak be a sejtben.

A tumorszupresszorok olyan gének vagy fehérjék (daganatelnyomo fehérjék), amelyek
megakadalyozzak a sejtek tumorsejtté alakulasat. Leginkabb a sejtciklus szabalyozasban
osztddashoz, daganathoz vezethet.

Sulyos DNS-kérosodds, vagy a javithatatlan mutaciok is beindithatjdk a programozott
sejthaldlt, ez szintén segit megeldzni tumor kialakuldsat. Tovabba igen fontos a joi miikodd
immunrendszer, amely folyamatosan biztositja a gyanus, potencialis tumorképzd sejtek
elpusztitasat.

Daganat (tumor): sejtek koros osztodasa.
Szovettani vizsgalattal donthetd el, hogy jo- vagy rosszindulata daganat a sejtburjanzas.
A joindulatu daganat: sejtjei a kiindulasi szovetnek megfeleld felépitésiiek és miikodésiiek;
a kornyez0 szovetektdl €lesen, sima feliilettel hatarolodik el.
A rosszindulatu daganat: sejtjei szabalytalanok, a kiindulési szovettdl és egymastol is eltérnek;
az ép szovetektdl nem kiiloniil el, azokra raterjed (beszlirddik); gyakran attéteket képez.
Attét (metasztazis): a daganat sejtjei a vér- és nyirokkeringéssel a nyirokcsomokba vagy mas
szervekbe jutnak, €s ott megtelepedve ujabb daganatok kiindulasi pontjaiva valnak.
A korai felismerés jelentisége: A beteg felépiilésének esélyeit minden esetben jelentésen
javitja, ha a lehetdé legkordbban orvoshoz fordul problémajaval. Ebben nagyon sokat

jelentenek a rendszeresen végzett Onvizsgalatok, ill. a szlirések. Még fokozottabban
vonatkozik ez azokra, akik csalddjaban el6fordult mar a rak valamilyen fajtaja.
Daganatra utalo jelek

e Borrak: anyajegyek formdja, szine megvaltozik; bevérzik és nem gyogyul.

e Emlérak: mellben kitapinthatd csomok, ezek azonban artalmatlan zsircsomok is lehetnek.

o Méhnyakrak: szokatlan vérzés, véres vizelet, hiivelyfajdalom.

e Hererak: ellazultan, {il6 helyzetben csomok tapinthatok ki a heregolyon.

e Prosztatarak: akadozo vizelet, siirGi vizelési ingerek. (Idéskorban a joindulati prosztata-

megnagyobbodas is gyakori, hasonlo, tiinetekkel jar.)

Az ¢ssejtek korlatlan osztodoképességgel rendelkezd differencidlatlan sejtek. A fejlédo
embrioban az Ossejtek az dsszes magzati szovetté képesek atalakulni.



A felnétt szervezetben mar csak szoveti dssejtek maradnak fenn. Ezek csak az adott szovettipus
sejtjeit képesek létrehozni, pl. a vérds csontvelGi dssejtek csak vérsejteket, a hamszoveti
ossejtek pedig csak hamsejteket képeznek.

Minden testi sejtiink tartalmazza a teljes DNS-dllomanyt, igy a szervezet miikddéséhez
sziikséges Osszes fehérjekddold gént is (kb. 20 000 gén). Ezek mindegyike kifejezodhet
(atir6dhat) még az Ossejtben.

Differencialodas soran a keletkezo sejtek kozotti alak- €s mitkodésbeli kiilonbségek alakulnak
ki. (Igy keletkeznek a szovetek.) Az igy létrejott differencidlédott sejtekben mar csak a
feladatai ellatasahoz sziikséges gének irodhatnak at, ezek a DNS az aktiv régidjaban talalhatok.
A sejt feladata szempontjabol sziikségtelen gének nem irédnak at (inaktiv régio).

A gének megnyilvanuldsdt a hormondlis dllapot is befolydsolja. Példaul az ivarmirigyekben
termel6dé hormonok a génmiikddés szabalyozasan keresztiil alakitjdk a masodlagos nemi
jellegeket; a novekedési hormon befolyasolja a csont- és izomfehérjék termelését (gének
aktivitasan keresztiil).

Epigenetika

Az epigenetika olyan 6roklédési format jelent, ami nem jar egyiitt a DNS bazissorendjének
megvaltozasaval.

A kornyezetb6l szdmos olyan, ugynevezett epigenetikai hatds (pl. taplalék, mozgas,
gyogyszerek, mérgek, lelki hatasok, stressz, dohanyzas, stb.) érheti az Orokitd anyagot,
amelyek a DNS nukleotidsorrendjét ugyan nem valtoztatjadk meg, viszont a génmiikodésekben
véltozasokat idéznek eld. Ilyen példaul, hogy a DNS-hez metil csoportok kapcsolodnak
(metilacid), vagy a kromoszomak szerkezeti fehérjéihez (hisztonfehérjék) acetil csoportok
kapcsolodnak. Az ilyen valtozadsok modositjak, tobbnyire gatoljak a gének atirasat.

Az epigenetikai hatdsok nyomdn megvalosulo valtozdasok egy része a sejtrdl utodsejtjeire
atadodo modosuldasokat is jelenthet.

Megfigyelték, hogy gyermekkori éhezés kovetkeztében az emberek egész életiikben
hajlamosabbak az elhizdsra, mert metil csoportok kikapcsolnak egy gént, amely serkenti a
taplalék lebontasat.

Epigenetikai valtozasok eredményezik a sejtek kiilonbozo szoveti sejtekké differencidlodasat
is: A zig6tabdl kialakuld, azonos genetikai allomanya sejtek a DNS bazissorrendjének
valtozasa nélkiil kiilonbozdvé valnak, mert epigenetikai modosulasok tartdsan inaktivalnak
egyes géneket, és ez a hatas mitozissal atadodik az utodsejtekbe is .

A genommal szemben az epigenom az egyedfejlodés soran folyamatosan valtozik. A meiozist
megeldzden az epigenetikai modosulasok rendszerint torlddnek, igy az ivarsejtekbdl kialakulod
zigdta minden génje mikodhet, atirddhat. Az egyedfejléddés soran aztan ismét kialakul az
epigenom mintazata.

Hajlamosito gének

Szamos olyan betegségcsoportot ismeriink, amelyek kialakuldsdban a genetikai hattér mellett a
kornyezeti, életmodbeli hatdsok is szerepet jatszanak. Ilyenek példaul a rakbetegségek, a koros
elhizas, a magasvérnyomas-betegség, az asztma stb. A betegség kialakuldsa mogott rendszerint
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tobb gén egyiittes hatasa all. Az Ugynevezett hajlamosité gének hibai, mutacidi Snmagukban
nem feltétleniil okoznak betegséget, csak bizonyos koriilmények kozott.

Asztmas sziilok gyermeke nagyobb valdszintliséggel lesz beteg, de a betegség kialakuldsdban
nagyon fontos szerepe van a kornyezetnek is: a szennyezett levegdnek, a stressznek. A rakos
megbetegedések tobbségének hatterében is kimutathatd az d6rokletes hajlam, a kdrnyezeti hatasok,
valamint az életmo6dbol adodo kockdzati tényezok (pl. helytelen taplalkozas, egészségtelen
kornyezet, stressz).

A gének kifejez6dését a penetranciaval €s az expresszivitassal jellemezziik.
A penetrancia azt mutatja meg, hogy azonos genotipust egyedek hany szazaléka mutatja a
genotipusra jellemzd tulajdonsagot (fenotipust).

e Haamegegyezd genotipusu egyedek mindegyikében megjelenik az adott tulajdonsag,

akkor a gén teljes penetrancidji (penetrancia: 100%),

e hacsak az egyedek egy részén latszik a fenotipus, akkor a gén penetranciaja nem teljes.
Az expresszivitdas azt fejezi ki, hogy az adott genotipushoz tartozo fenotipus kifejezddése
(expresszidja) milyen mértékli. Eléfordul ugyanis,
hogy az adott tulajdonsdg csak ,részleges" O i O O | O ( O
megjelenésii: pl. a lila virdgszin alacsonyabb  nem teljes penetrancia i
expresszivitasa azt jelenti, hogy a szin halvanyabban

nyilvanul meg az adott egyedben. O O O O O
vdltozé expresszivitds

Az 4bran minden egyed azonos genotipusu: O O : O O O
a sotét szint kialakitd génvaltozattal rendelkezik. e Al il o
. qe . ., nem teljes penetrancia és vdltozd expresszivitds
Minden ovalis egy egyedet szimbolizal.
Tehat egy adott jelleg — tulajdonsag — kifejezddését tobb tényezd befolyasolja:

o alapvetden a jelleget meghataroz6 gének mindsége (genotipus),

o mas gének befolydsolhatjak az adott gén miikodését, kifejezodését,

o kornyezeti, epigenetikai hatasok.
A legtobb tulajdonsag nem egyedi gének, hanem a gének-gének és gének-kornyezet
kolcesonhatasaként nyilvanul meg. Ez megfigyelhetd a génkdlcsonhatasoknal, a mennyiségi
jellegek oroklddésénél, a betegségre hajlamositd géneknél.

Az orokitoanyag tobbszintii szervezodésének oka

Amikor nincs sejtosztodas (interfazis) az orokitdanyag tobbnyire laza szerkezetli kromatin a
sejtmagban, hogy a replikaciot illetve a transzkripciot végzo enzimek konnyen hozzaférhessenek
a DNS-hez. Sejtosztodaskor a DNS és a hozzakapcsolodo fehérjék nagyon erésen tomorodnek,
kialakulnak a fénymikroszkopban is lathatd kromoszomak. Ez a szerkezet teszi lehetdvé a DNS
megfeleld mozgatasat a sejtosztddas soran.

A génhadlozat gének olyan csoportja, amelyek kozos feladatot hajtanak végre, példaul egy
testrészt hoznak létre. Ismert példaul a szem és a végtagok Iétrehozasaért felelds génhaldzat. A
génhalozatok egyes génjei kapcsolatban allhatnak mas génhaldzatokkal is, de a halozaton
beliili bels6 kapcsolatok erésebbek.



A genom egy szervezet 6rokl6do informacioinak Osszessége.

A fenom a fenotipusok dsszessége, a kimutathato tulajdonsagok rendszere, kdlcsonhatasa.
A fenom és a személyre szabott gyogyaszat kapcsolata: a személyre szabott gyogyaszat az orvoslas
jovoje, melynek alapja a paciens genomjaban hordozott allélok ismerete. Ez alapjan egyénre szabott
osszetételben és dozisban Kaphat gyogyszereket, emellett elbre felbecsiilhetok és célzottan
megeldzhetdk az egyén genetikai alapon valosziniisitheto betegségei is. (A fenom fogalmaba bele-
tartoznak a kiils6 tulajdonsagok mellett a szervezet élettani-biokémiai mitkodései is, amelyek
miatt mindenkiben eltér6 egy adott gyogyszeradag lebomlasi iiteme és hatasmechanizmusa is.)
Miért mondhato, hogy a fenomot meghatarozo tulajdonsdagok osszessége sokkal komplexebb
a genomndl? Az egyén fenotipusainak 0sszességét a genom nagymértékben meghatarozza, de
moddositod szerepe van a kdrnyezeti hatdsoknak is (epigenetika €s génexpresszios valtozasok),
emellett a fenotipusok tobbségét tobb gén alléljai hatdrozzak meg.

A genetikai tanacsadas

Ide fordulhatnak tanéacsért a gyermekvallalasra késziilo parok. Azoknak érdemes felkeresni a
tanacsadot, akiknek korabban sziiletett gyermeke 0©roklédé betegségben, fejlodési
rendellenességben szenved, és tjabb gyermeket akarnak; a gyermeket vallaloknak vagy kozeli
csaladtagjuknak orokletes baja van; vagy ha a né mar nem fiatal. A genetikai tandcsadas soran
részletes csaladvizsgalatot készitenek: csalddfakészitést, elemzést végeznek. Anyagcsere
vizsgalatokkal probaljak felderiteni a sziilok genotipusat. A betegség ismerete, valamint
népesség- ¢€s teriiletstatisztikai adatok alapjan valoszinliség szamitdssal megallapitjak a
kockézat fokat.

Ma mar egyre tobb lehetdség van a magzati diagnosztika alkalmazasara: a magzatvizben levd
sejtek vizsgalataval deritik fel az esetleges kromoszoma rendellenességeket. X kromoszéman
oroklédo betegség esetén a lednygyermek csak nagyon ritkan betegszik meg, altaldban csak
hordoz¢ lesz. llyenkor csak fii magzat esetén megfontoland6 a miivi terhesség-megszakitas.
(Lasd még a Down-korrol tanultakat is!)

Modszerek az oroklott- és kornyezeti hatasok szétvalasztasara

A) Ikerkutatas

Az egypetéjii ikrek oOrokitdanyaga megegyezik, a kétpetéjii ikrek egy iddben sziiletett
testvérek. Az ikrek vizsgalata segit megvalaszolni, hogy mekkora az 6roklédés, illetve a
kdrnyezet szerepe egy-egy tulajdonsag kialakulasanal.

Kiilondsen értékes az olyan egypetéjii ikrek megfigyelése, akik kiilon csaladban, sét kiilon
kultirdban, egymastol tavol néttek fel. Hogyha valamelyik tulajdonsagban 6k nagymértékii
megegyezést mutatnak, akkor az 6roklédés a dontd, hogyha kozottiik komolyabb eltérés van
valamely tulajdonsagnal, akkor azon tulajdonsdg kialakitdsanal a kornyezet hatdsa a
fontosabb.

B) Modifikacié

Modifikécio: kornyezeti hatasra bekovetkezo fenotipusvaltozas, ami nem 6roklédik tovabb.
(Rendszerint a mennyiségi tulajdonsagoknal figyelhetd meg.) Példaul a testépitdk
izomgyarapodasa, a szolariumozok barnuldsa, a magas hegységekben €16k vorosvérsejt-
szamanak novekedése.

Kisérlet: Fiatal gyermeklancfiivet tdosztassal szétvalasztottak, az egyik példanyt alf6ldon
tltették el, a masikat hegységben. A hegyen eliiltetett ndvény alacsonyabb lett, holott
genetikailag azonos a két példany! A fenotipusvaltozast a kornyezet okozta, tehat ez
modifikacio.



A modifikacio kizarasa

Egy hegység kiilonb6z0 magassagi helyein eltéré nagysagura néttek az ugyanazon faju
ndvény egyedei, a magasabb helyen kisebb termetiiek élnek. Kérdés, hogy modifikacio
okozza az eltéréseket, vagy genetikai kiilonbségek? Ez csak vizsgélattal dontheté el. A
kiilonb6zé magassagi élohelyekrdl begylijtott példanyokat ugyanazon kisérleti telepen
iiltették el. A nagyobb tengerszint feletti magassagrol szarmazok utddai alacsonyabbak lettek
(az azonos kornyezet ellenére), tehat nem modifikaci6, hanem genetikai eltérés (az evolucid
soran kialakult adaptacio) eredményezte az eltéréseket.

Hasonldéan lehet eldonteni, hogy a tobb ezer méter magas helyeken ¢l6 emberek
vorosvérsejtszama miért nagyobb (hiszen lehet az ok kdrnyezeti, vagy genetikai is): Néhany
honapra lekoltdzik par ember, masok pedig az alfoldrdl felkoltoznek. Kideriilt, hogy mindkét
csoport vOordsvérsejtszama a kornyezetében €¢lokéhez valik hasonlatossa, tehat modifikacio
okozza az eltérést.

BIOTECHNOLOGIA

Baktériumok felhasznalasa emberi fehérje eléallitasara
Ez génsebészet (genetikai technologia) segitségével torténhet.

Baktériumokbol endonukledz enzi- T O -

meket  nyertek ki,  amelyek R
meghatarozott baziskombinacioknal L

hasitjak a DNS-t, Ggy, hogy rdévid

egyszall részek is maradnak, Un.

»ragados végek”. . . f :
((Ezek a restrikciés endonukleaz 1 1 1 1| 1 1 | N .
enzimek.))

A beiiltetendd emberi gén melletti DNS
szakaszt a fenti enzimmel hasitottak. A
baktériumban levo kis kor alak DNS-t
(plazmid) ugyanezen enzimmel
hasitottak. Igy osszeilleszked$ ,,ragadds

/4
Plasmid

(

végek” keletkeztek, ezek dsszekapcsolo- e
dasakor enzimek egyesitették a DNS e
lancokat. Igy emberi gént épitettek

plazmidba. Az eredmény a rekombindns

DNS, egy olyan mesterséges molekula,

amelyben két kiillonbozd ¢él6lénybdl

szarmazo DNS talalhato.

A plazmidot  visszajuttatva  a

baktériumba, emberi fehérjét termelt a

baktérium.

Azért lehetséges ez, mert az emberben ¢és a baktériumban is az egyes bazishdrmasok
ugyanazokat az aminosavakat kodoljak. (A genetikai kod univerzalis.)
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A rekombindns DNS technologia olyan modszerek 0sszessége, amellyel hibrid (kiilonb6zo
eredetli géneket tartalmazo), un. rekombinans DNS molekuldk allithatok eld.

Vektor: olyan 6rokitéanyag-hordozo rendszer, amelynek segitségével génbevitel valdsithato
meg egy ¢lo sejtbe. Leggyakrabban moddositott genetikai anyagl virusok (biologiai
informaciécsomagok fehérjeburokban) vagy plazmidok (prokaridtakra jellemzé kis, gytiriis
DNS-darabok, melyeket egymas kozotti génatadasra hasznalnak).

Gazdasejt: amelybe a modositott (rekombinans) DNS-t bejuttatjak, elszaporitjak. Leggyak-
rabban k6zonséges bélbaktériumot hasznalnak gazdasejtként, ebbe barmilyen DNS-t be tudnak
juttatni, és biztositani tudjék a bevitt gén miikodését.

A génszerkesztés vagy genomszerkesztés olyan modszer, amellyel preciz, célzott
valtoztatasokat lehet végrehajtani egy €10 szervezet DNS-én. Mar hosszabb ideje hasznaljak
a specifikus szakaszoknal hasité endonukleazokat génszerkesztésre.

A jelenleg ismert legpontosabb génszerkesztési eljaras az in. CRISPR-Cas rendszer (ejtsd
kriszpor). Ez teljesen pontosan képes a DNS-t hasitani, majd a kihasitott rész helyébe az 0j
gént behelyettesiteni. Le lehet cserélni a mutans, betegséget okozd szakaszt a laboratoriumban
elézetesen megszintetizalt ,,j6” szekvenciakra (,,j0” bazissorrendii részekre).

Néhany példa a genetikai technoldégia alkalmazasara

Géntechnologia (génsebészet) segitségével egy gént masik fajba at lehet vinni, vagy
modositott gént lehet beiiltetni, igy genetikailag modositott (manipulalt) organizmus
(szervezet) jon létre: GMO.

GMO-baktériumok ma mar tetszés szerint eldallithatok. Emberi géneket juttattak
baktériumokba, ma mar sok gydgyaszatilag fontos fehérjét igy allitanak eld. Inzulint,
novekedési hormont, interferont stb. termeltetnek igy olcson, megbizhatéan, nagy
mennyiségben. (Korabban inzulint marhahasnyalmirigyb6l, ndvekedési hormont holttestek
agyalapi mirigyébdl vontak ki.)

Tobb ma hasznalt vakcina (pl. a hepatitis B elleni) kizardlag génsebészeti eljarassal késziil.
Tobb transzgénikus (idegen fajbdl szarmazd gént tartalmazd) novény van mar kereskedelmi
forgalomban és mez6gazdasagi termelésben féleg az USA-ban. Ma az USA szdja-, kukorica-
és gyapottermésének dontd hanyada GMO-ndvény, azaz egyes gyomirtd szereknek vagy
bizonyos fontos rovarkartevoknek ellendlld fajta, amelyekbe ezeket a tulajdonsagokat
génsebészeti technikaval vitték be.

Géntechnologia melletti érvek

A fent leirt alkalmazasok haszna, eredményei mind a géntechnologia melletti érvként szolgal:
sikeres gyadgyitds; olcsobb mezdgazdasagi termelés.

A tudomdanyos kutatast is szolgalja a géntechnoldgia. Az emberi immunrendszer génjeinek
atiiltetésével allithatok eld olyan egerek, amelyek alkalmas modellek példaul az AIDS-ellenes
gyogyszerek vizsgalatara.

A génsebészetileg modositott baktériumok segitik a kornyezetvédelmet is. GMO-
baktériumokkal lehet megtisztitani kdolajat és kdolajszarmazékokat a kénvegyiiletektol.



Géntechnologia elleni érvek

Génmodositott organizmusok kiszabadulhatnak a természetbe és kiszorithatnak més, 6shonos
fajokat, igy csokkentve a biodiverzitast.

Ma mar alapvetden csak néhany haszonndvény-fajat termesztiink, mig az igazi fenntarthatd
mezdgazdasagban sok kiilonb6zd ndvényt termesztenek, mivel ez a legjobb védekezés a
kartevokkel, virusokkal és id6jaras valtozasokkal szemben.

Ha egy mezOgazdasagi termék garantaltan génmanipuldcio-mentes, az a termék jobban
eladhatd Eurépaban. A biotermékek joval értékesebbek a tomegtermékeknél, marpedig
génmanipulalt n6vény nem kaphat bio mindsitést.

A rezisztens novényfajtak eldallitdsa nem jelent végleges megoldast. Ha egy ndvénybe olyan
gént liltettek amely valamely rovarkartevd szamara mérgezo fehérjét termel, az allat varhatoan
kb. 10 év alatt ellenallova valik ezzel a méreggel szemben. (Mutacioval olyan enzimje johet
1étre, majd terjed el a populacidban, amelyik lebontja azt a mérget.) igy az egész genetikai
beavatkozés hosszabb tdvon értelmetlen.

A Kklén két vagy tobb genetikailag azonos egyed. Példaul az inddval szaporodd névények
sarjai. Egy fejlodé embrio sejtjeinek szétvalasztasaval 1étrehozhatok genetikailag azonos
egyedek. A ndvények vegetativ szaporodasa (példaul a dugvanyozas) tulajdonképpen
klénozas. Ma mar emldsoket is tudnak klonozni: petesejt magjat eltdvolitjak, helyére egy testi
sejt magjat iiltetik. Az utod a testi sejtet ado allattal azonos genetikai allomanyu (klon) lesz.

DNS-ujjlenyomat

Az emberi genomban a fehérjét nem kodold DNS részekben tobb tizezer rovid, ismétlédod
bazissorrendli szakasz talalhatd, amelyek ismétlddési mintazatai (az hogy egy emberben
hanyszor ismétlddik egy szakasz) egyediek, személyenként eltérdek. Az eljarasnak koszonhetéen
az igazsdgiigyi orvostan szakértdi egy blintény helyszinén talalt DNS maradvéany vizsgalatabol
kovetkeztetni tudnak az elkovetd személyére, apasagi keresetekben egyértelmii dontést tudnak
hozni stb. A mintat specialis DNS-hasité enzimekkel feldaraboljak, majd gélelektroforézissel
elkiilonitik a toredékeket, festéssel megfigyelhetove valik az egyedi DNS-mintazat.

DNS-bazissorrendjének megallapitasa (A legismertebb modszer 1ényege.)

A DNS egyik szalat hasznaljak mintaként, ami mellé DNS-polimeraz felépiti a komplementer
lancot. A normal négyféle nukleotidot hasznaljak. Valamint mind a négyféle nukleonid olyan
modositott valtozatat is alkalmazzék, amelyekhez tovabbi nukleotid nem tud kapcsolddni,
tehat ezek beépiilésével befejezddik a lanc képzddése. Ezeket a mddositott nukleotidokat
fluoreszkald festékkel jelolik, négy killonbozd szint hasznalva. Igy olyan

ujonnan szintetizalt ldncrészeket kapnak, amelyek a modositott (és megfeleld
szinnel jeldlt!) nukleotiddal végzddnek. Y
Ezt kovetden az elkésziilt lancrészeket méret szerint sorba rendezik (gél- OTTT®
elektroforézissel). A szin alapjan lehet tudni, hogy melyik nukleotidnal
maradt abba a lanc képzése. EEEG)

A méret szerint novekvd sorba rakott DNS-szakaszok utolsé bazisait [1(c)
leolvasva megkapjuk a molekula bazissorrendjét: Hogyha példaul a [77)
legrovidebb lancrész timinnel végzddik, a kovetkezd (két nukleotidos TGGAGG A
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lacrész) guaninnal, majd a 3. szintén guaninnal végz6dik, a négy nukleotidos rész végén pedig
adenin van, akkor a bazissorrend: T G G A.

((Ezt a DNS-szekvenalasi modszert Sanger-féle lancterminacios eljarasnak (terminacié=be-
fejezés) nevezik.))

Ma mér teljesen automatizalt késziilékekkel lehet meghatarozni a DNS-bazissorrend;jét.

A modszer részletes leirasat, szines abrakkal a Mandics-Molnar: Bioldgia 12. tankonyv 197-
199. oldalén talalod.

A DNS-chip (microarray)

A DNS-chip egy olyan lapocska, mely tobb ezer piciny cellara van osztva. Mindegyik celldban
ismert bazissorrendii egyszalu DNS-szakasz van a cella aljahoz rogzitve ismert elrendezésben.
Kimutatds soran a chip rogzitett DNS-eihez hozzakapcsolodhatnak a bazisparosodas
szabalyainak megfeleléen az ismeretlen nukleinsav minta egyszala DNS vagy mRNS molekulai.
Eldtte az ismeretlen minta minden egyszala nukleinsav molekulajat fluoreszcens festékkel
jelolik.

Majd a nem kapcsolodott nukleinsavakat mosassal eltavolitjak, igy szines mikroszkopikus
pontokként lathatok a chip azon cellai, amelyekhez kapcsolodott minta-nukleinsav. Mivel a
chipen levd rogzitett DNS-ek elhelyezkedése, bazissorrendje ismert, a minta molekulai pedig
bazisparosodassal kapcsolodtak ezekhez, igy tulajdonképpen azt tudjuk, hogy a mintdban milyen
bazissorrendll szakaszok voltak.

Ezzel a modszerrel kovetkeztetni lehet egy sejt aktualis miikodésére, ha mintaként a sejtbol
kivont mMRNS-t hasznalnak. A mintazat pontos képet ad arr6l, hogy a sejtben mely gének és
milyen aktivitdssal miitkddnek.

A DNS chip technologia segitségével megallapithato, hogy pl. rdkos sejtekben milyen gének
fejez6dnek ki nagyobb mértékben, mint az egészséges sejtekben.

A DNS-chipek alkalmasak kiilonb6z6 — €16 és kihalt — él6lények genomjanak Osszehasonlitd
vizsgalatara is.

Génterapia: olyan gyogyitasi eljaras, amely a betegséget okozd gének hatasat megsziinteti.

A mar megsziiletettek orokletes betegségeinek kezelése kezdddott el. Ez egyeldre a vérsejtek és a
vOros csontveld esetén megoldott: ezek konnyen kinyerhetdk és laboratoriumi koriilmények kozott
ol kezelhetdk, majd a ,javitott" sejtek problémamentesen visszajuttathatok a szervezetbe.
Laboratoriumi koriilmények kozott mar a testi sejtek Ossejtekké torténd visszaprogramozasa is
lehetséges, majd ebbdl a beteg szerv (pl. mdj) kitenyésztése, végiil beiiltetése a paciens testébe.
Ezéltal a szervatiiltetés etikai (pl. szervkereskedelem) és orvosi problémai (pl. kilokédés) is
végérvényesen felszamolhatok lennének.

A kéaros DNS-mutéciok kijavitasanak legcélszerlibb modja az ivarsejtek genetikajanak ,,megjavi-
tasa" lenne, ezt azonban jelenleg jogi szabalyozasok tiltjak, és sokan etikai okokbol ellenzik ezt.

Az elso generdcios vakcindk a virus, baktérium legyengitett, modositott valtozatat tartalmazzak. A
korszer(ibb mdsodik generdcios vakcindkban a korokozonak mar csak egy- vagy tobbféle
fehérjemolekuldja, antigénje talalhato meg. Ezek kozé a véddoltasok kozé tartozik példaul az
influenzaoltasok egy része, valamint HPV (human papillomavirus) elleni vakcina.

A géntechnologiai eljarasok attorést hoztak az oltdéanyagok elballitasaban is.
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A harmadik generdcios vakcindk a virusnak a fert6zésben fontos részletére vonatkozo
genetikai informacidt tartalmazzék valamilyen forméban. A Covid-19 betegséget okozo virus
felszinén talalhatd  tiiskefehérjékkel kapcsolodik a  gazdasejt  sejthartyajahoz.
Immunrendszeriink a virus tiiskefehérjéit azonositja idegen anyagként, antigénként, ez inditja
el az immunvalaszt. Az 0j tipusu oltdanyagokkal a tiiskefehérjét kodold nukleinsavat (DNS
vagy RNS) juttatjdk a sejtekbe. Azokban a sejtekben, amelyekbe bejutott az oltdéanyag,
tiskefehérje képzodik, ami megjelenik a sejtek felszinén. A fehérvérsejtek antigénként
azonositjak az igy képzodott tiiskefehérjéket, és ellenanyagot termelnek ellentik.

A Humén Genom Ppojekt célja az ember teljes genetikai informdciotartalmanak leolvasasa
volt, azaz a 3 milliard nukleotid hossztsagu teljes emberi DNS nukleotidsorrenjének
megallapitasa volt.

(Ez a kutatas 1990-t61 folyt az USA-ban, 1ényegében az emberi genom teljes nukleotid
sorrendjét megallapitottak 2003-ra.)

A kapott oriasi adathalmaz A C G T nukleotidok sorrendjét jelenti. Meg vannak a ,,betlik” de
ettél még nem ,,értjiik a szoveget”. Sok génnek ma sem tudjak a pontos helyét. Amelyeknek
tudjak a helyét, azok tobbségének sem tudjak a feladatat. Az kideriilt, hogy kb. 20 ezerre

becstilhetd az emberi gének szdma (kordbban szazezernek gondoltak).

(Az ember ¢és a csimpanz 6rokitdanyaga kozott 98%, ember és egér kozott 90% az egyezés, de még a banannal
is 40%-ban azonosak génjeink. Két ember k6zott atlagosan minden ezredik nukleotidban van egy kiilonbség,
azaz az emberiség egyes egyedei kozott alig tobb mint egy ezrelék a kiilonbség, és e kiillonbség mintegy tizendt
szazaléka kiilonboz6 rasszok — példaul a fehérek és feketék — kozti kiilonbség, nyolcvandt szazaléka pedig a
rasszon beliili, egyedek kozti kiilonbség.)

A Human Genom Program eredményei késébb sok fontos gyakorlati alkalmazashoz nyuajtanak
alapot: A mainal tobbféle genetikai betegséget lehet majd diagnosztizdlni a DNS
vizsgalataval. Ma egy jol bevalt gyogyszer esetében is vannak olyanok, akikre nem hat, vagy
akiknél karos mellékhatasokat okoz. Ennek sok esetben genetikai eltérés az oka. A tavolabbi
jovoben DNS-teszttel meg lehet majd allapitani, hogy melyik gyogyszer lesz megfeleld a
vizsgalt személynek.

A humdn genom fehérjét nem kodolo részeinek szerepe a génmiikodések szabalyozasdaban
A teljes emberi genom csupan 2%-a fehérjét kodolo szakasz (kb. 20 000 fehérjekddolo génilink
van). A genom 5 %-at teszik ki a szabalyozo régiok, tovabba 24 % az intronok aranya.

A humén genomban szdmos szabalyoz6 szekvencia van, melyek kulcsszerepet jatszanak a
gének kifejezddésében. Ezek tipikusan rovid szakaszok, melyek altalaban a gének kozelében
helyezkednek el. A DNS minta alapjan képz6dott RNS-ek jelentds hanyada is szabalyozo
feladatot 14t el, a fehérjekodoldo RNS-ek mennyiségét szabalyozzak.

Osszedllitotta:  Gergely Tibor
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