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nappali és levelezd tagozatos didkok szamara. A modszertani Gtmutatdé réviden Osszefoglalja az elméleti
anyagot, példafeldatokkal szemlélteti az elméleti ismereteket. A gylijteményt eredményesen hasznalhatjak
bioldgiatanarok, valamint kozépiskolak, gimnaziumok tanuloi is vizsgara valo felkésziilés soran.
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BEVEZETES

A genetika tantargy oktatasa soran kiilonosen fontos a feladatok megoldasa, ugyanis ezek segitenek
alaposabban megérteni az 6roklodés folyamatat, a tulajdonsagok kialakulasanak genetikai hatterét, lehetévé
teszik a didkok szamara, hogy elméleti ismereteiket a gyakorlatban alkalmazva ellenérizzék tudasukat,
megismerjék a genetika szerepét a nemesitési folyamatokban ¢és az orvostudomanyban. Az ©nalld
feladatmegoldas fejleszti a tanulok logikajat, segit megismerni az Osszefiiggéseket az Oroklédés és
valtozékonysag folyamataiban, oroklédéssel kapcsolatos —ismereteik elmélyitése megalapozza korszerii
genetikai szemléletiiket.

A konyv szerzéi a tantargy oktatasa soran szerzett tobbéves tapasztalatuk alapjan arra torekedtek,
hogy bemutassak a genetika fontosabb tipusfeladatait, a megoldas logikus sorrendjét, milyen
kovetkeztetések vonhatok le a feladatban ismertetett adatokbodl és hogyan ellendrizhetjiik elméletiinket a
tulajdonsagok 6roklédésérdl. Minden fejezet el6tt tomoren Osszefoglaljuk a feladatmegoldashoz sziikséges
elméleti anyagot, amely lehetdveé teszi a didkok szaméra, hogy felfrissitsék tudasukat. A feladatgylijtemény a
korabbi ukran nyelvli (Hixonaituyk B.I., Hagp b.b., 36ipauk 3anau 3 reneruxu, 2001) kiadas atdolgozott,
kiegészitett valtozata. Mas szerzok konyveibdl is gytjtottiink érdekes példakat gyakorlas céljabol, erre utal a
feladat végén zarojelben a szam (lasd ,,Felhasznalt irodalom”). A gylijtemény egyszer(ibb és bonyolultabb
feladatokat is tartalmaz, ezért egyarant eredményesen hasznalhatjak foiskolai hallgatok, biologiatanarok,

valamint kozépiskolak, gimnaziumok tanuldi a biologia érettségi vizsgara valo felkésziilés soran.



A genetikai feladatok csoportositasa a vizsgalt tulajdonsag oroklédésének jellege alapjan

oroklodés

monogén (egygénes) —‘

poligén (tobbgénes)
oroklodés
génkdlcsonhatasok

(di- és polihibrid

keresztezés)

S /

tobb
Kett6- vagy “k?pC§O|’t tulajdonsag
egy tulajdonsag tobb tulajdonsag oroklédes (pleiotropia)
(monohibrid fiiggetlen
keresztezés) oroklodése \

autoszomak kapcsolt
génjei

a) teljes dominancia
(recessziv- dominans)

b) nem teljes dominancia
(intermedier 6roklés)

c¢) kodominancia

d) allélsor

e) penetrancia és
expresszivitas

f) letalis allél

ivarhoz kapcsolat

oroklodés

a) egy tulajdonsag
b) két tulajdonsag

a) 2 gén
b) 3 gén
C) szorosan
kapcsoltsag

l

a bélyeget a sejtmag és a
citoplazma
sejtalkotdinak génjei
egylittesen hatarozzak
meg

a) 9:3:3:1
b) 9:6:1

c) 9:7

d) 9:3:4

e) 12:3:1

f) 13:3

g) 15:1

h) 1:4:6:4:1




Fébb feladattipusok, amelyekkel genetikai feladatgyilijteményekben

talalkozhatunk:

1) Monohibrid keresztezés (kiilonbozé allél kdlcsonhatasok: dominans-recessziv,
intermedier Oroklodés, kodominancia, letalis allélok, tesztelo keresztezés,
allélsorok, penetrancia és expresszivitas, pleioropia)

2) Di- és polihibrid keresztezés (kettd, vagy tobb tulajdonsag fliggetlen
oroklodése, melynek soran az allélok a fent felsorolt kdlcsonhatasokban
hatarozhatjak meg a tulajdonsagokat)

3) Génkolcsonhatasok

4) Ivarhoz kapcsolt 6roklodés

5) Kapcsolt 6roklddés és génkicserélddés

6) Populaciogenetika

7) Az oroklédés molekularis alapjai (a DNS felépitése és replikacidja, atiras,
fehérjeszintézis)
8) Csaladfaelemzés (orvos-genetikai konzultacio)

9) A nemesités genetikai alapjai (poliploidia, 6nmeddéség, himsterilitas,

heter6zishatas)

Genetikai jelolések. A keresztezési sémak, fenotipus és genotipus leirdsara
egyezményes genetikai jelzéseket hasznalunk. A sziiléegyedeket P — vel jeloljik (a ,,parent”
szObol). A him egyedeket & jellel, a ndi egyedeket Q jellel, a keresztezést X jeloljiik. A hibrid
nemzedékeket F — el (a ,.filial” szobol), alsé indexben szammal tiintetjiik, fel hanyadik
nemzedékrdl van sz6 (F1 — elsé hibridnemzedék, F, — masodik hibridnemzedék), esetleg
tesztelO keresztezés esetén Fy.

Tobb fajokhoz specialis genetikai nomenklaturat fejlesztettek ki (muslica, kukorica),
tulajdonsagot (bélyeget) és egy rovid jelolést is kap. A nemzetkdzi genetikai nomenklatira
szerinti jelolés — az adott mutacio roviditett jelolése altalaban ugyanazzal a betiivel kezdddik,
mint a mutdcid megnevezése. A mutacié és a recessziv tulajdonsag kisbetlivel irodik, a
dominans tulajdonsag pedig nagybetiivel. Példaul a muslica esetében az ebony (fekete
testszin) recessziv mutacié jelolése ,,e”. Az eredeti (vad) formak geno- és fenotipusat
szokasosnak (normal) tekintjiik, jelolésiik +, vagy a mutacio jele és fels6 indexben szerepel a

+ jel, példaul e*.



Azokban az esetekben, amikor az allélok ismertek, a keresztezési séman jeloljik a
fenotipust kialakito géneket (A - domindns és a - recessziv tulajdonsagokat meghatarozo
allélvaltozatok, vagy e+ és e).

Mivel a feladatoknal legtobbszor nem ismert a vizsgalt formak genotipusa, a
keresztezés eredményeit a fenotipus szerint irjuk fel.

PP
piros viragh névény X fehér viraga novény

F1

piros viraguak
F2

110 piros viragu
51 fehér viraga

Osszesen: 161

Késébb a hasadast elemezve, meghatarozzuk az 6roklodés jellegét, allélokat azok
kolesonhatéasat, beirjuk a megfeleld jelolést, rogzitjiik az egyedek és utdodok genotipusat a
keresztezési séman.

A hasadas statisztikai elemzése (nullhipotézis ellenorzése), a x2 médszer.

A hasadas a meidzis soran bekovetkezd sejtosztdodason alapul, amely biztositja a
homolog kromoszomak, és ennek eredményeként az allélok szétvalasat az ivarsejtek
kialakulasa soran. A nagyszamu sziildi ivarsejteknek csak egy része vesz részt a zigotak
létrehozasaban, a kiilonbozd allélokat hordozod ivarsejtek véletlenszerlien talalkoznak, igy
kiilonbozo allélkombinéciokat hoznak 1étre. Ennek eredményeként a kisérlet soran megfigyelt
hasadas bizonyos mértékben eltérhet az elméleti értektdl. Kisszami egyed vizsgalatakor
altalaban nagyobb, nagyszdmu mintavételnél kisebb eltérés tapasztalhatdé az vart hasadasi
aranyhoz képest.

A XZ modszerrel ellendrizhetjiik, hogy a kisérleti €s elméleti hasadds mennyire egyezik
(a hipotézis ellenérzése). A moddszer segitségével felmérhetd, hogy az eltérések a gamétak
véletlenszerli kombinalodasdnak kovetkezményei. A 2 modszer nem alkalmazhatd olyan
esetben, amikor az utodnemzedék szazalékban van feltiintetve, tovabba akkor sem, ha az
egyedszam valamelyik hasadasi csoportban 5-nél kevesebb.

xz - et az adott képlet segitségével szamithatjuk ki:

, _<|O-EJ
=2 ——
x E

ahol: O - a hasadas soran kapott szambeli érték;



E - az adott egyedszam esetén a hasadasi arany figyelembevételével a varhato idealis
(elméleti) szadmérték.

> - 0sszeg

Nézziik meg egy példan, hogyan miikddik a szamitds. Az téli rozs szOrds
pelyvaformajat egy domindns V gén okozza. A kopasz pelyva recessziv tulajdonsag.
Heterozigéta egyedek keresztezése soran (a genotipus Vv) 309 egyedet kaptak, melyek koziil
227 szOrospelyvaja, 82 pedig kopasz. Ha a tulajdonsag egygénesen 6roklodik, akkor az

309x3 _ 939

elméleti hasadédsi ardny 3:1. Idedlis eloszlas esetén szOrospelyvaji és

329=77 kopaszpelyvaju egyedet kell kapni. A kapott (megfigyelt) és a vart (elméleti)

értékek kiilonbségét tablazatba irjuk. A y? szamitasi sorrendje az 1. tablazatban lathato.

1. tablazat xz szamitasi sorrendje

Fenotipus Hasadasi Megfigyelt | Elméleti |O-E| |O-Ef° |O-E|?
arany egyedszam érték TE
0] E
Sz6ros 3/4 227 232 5 25 0,108
Kopasz 1/4 82 77 5 25 1,325
Osszesen 1 309 309 10 50 0,433

Ahhoz, hogy a xz értékébdl megtudjuk, hogy a hasadasi ardny mennyiben felel meg az
elméletileg vart hasadasnak, egy tablazatot hasznalunk (2. tablazat).

A 2. tablazat mutatja a kapott XZ értékhez rendelt valdszinliség értékét. A hasadasok
vizsgalatanal 0,05-6s valosziniiséget szokas elfogadhatd hatarértéknek tekinteni. Ha a kapott
XZ értékek nagyobbak, mint a 0,05 valészinliségnek megfeleld oszlopban 1évd értékek, akkor
ez a szamitasoknal hasznalt hipotézis helytelenségét jelzi, azaz a ténylegesen megfigyelt és az
elméletileg vart hasadasi arany kozotti kiilonbség nem magyarazhaté a gamétak véletlenszerti
kombinalodasaval. Ha a kapott x2 értéke kisebb a megengedett hatarértéknél, vagyis a
valoszintiségérték nagyobb 0,05-nél, akkor az eltérés a véletlenszerii eloszlassal
magyarazhatd, ami a hasadasi ardannyal kapcsolatos hipotézisiinket tdmasztja ala.

Miutan meghataroztuk a y-t, az adott szabadsagi fok figyelembe vételével a Fischer-
tablazat segitségével kiszamithaté az értéknek megfeleld valosziniiség. A szabadsagi fok
egyenld a fenotipus csoportok szama minusz egy. A fent emlitett példaban két fenotipus
csoport van (szoros és kopasz pelyva) igy a szabadsagi fok ebben az esetben 1 lesz (2-1=1). A

Fischer-tablazatban az egyes szabadsagi foknal a ¥* = 0,433 értéknél a valoszinliség 0,50



koriili. Ez a valdszintiség joval nagyobb, mint az elfogadhat6 0,05, tehat feltételezhetd, hogy a
fenotipus csoportok megfigyelt egyedszama megfelel a hipotézisnek, mely szerint a hasadas
3:1 aranyban torténik.

Hasonloképpen végezziik a hasadas statisztikai ellendrzését tobb fenotipus csoport
esetén. Ha a fenotipus csoport tiz fonél kevesebb egyedbdl all, akkor a xz meghatarozasakor
az ugynevezett Yeats-korrekciot szamitjuk, ellenkezé esetben a kapott x* értéke pontatlan
lesz. A korrekcid abbol all, hogy minden O-E kiilonbséget 0,5-tel csokkentiink.

A 2 modszer alkalmazédsa a hasadasi arany vizsgélatara elvaras a fOiskolai oktatés
soran a genetika szeminariumokon. Kozépiskolasok szamara nem tantargyi kovetelmény,

ugyanakkor 6k is hasznat vehetik a genetikafeladatok megoldasanal.
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2. tablazat Kiilonboz6 x° értékek valészintliségértéke (Fischer szerint)

Szabadsagi fok

Valoszintiségértek (p)

0,99

0,98

0,95

0,90

0,80

0,70

0,50

0,30

0,20

0,10

0,05

0,02

0,01

© 00 N OO O B W N PP

[HEN
o

0,0002
0,0201
0,115
0,297
0,557
0,872
1,239
1,646
2,088
2,588

0,0006
0,0404
0,185
0,429
0,752
1,134
1,564
2,032
0,532
3,059

0,004
0,103
0,352
0,711
1,145
1,635
2,167
2,733
3,325
3,940

0,016
0,211
0,584
1,064
1,610
2,204
2,833
3,490
4,168
4,865

0,064
0,446
1,005
1,649
2,343
3,070
3,822
4,594
5,380
4,179

0,148
0,713
1,434
2,195
3,000
3,828
4,671
5,527
6,393
7,267

0,455
1,386
2,366
3,357
4,351
5,348
6,346
7,344
8,343
9,342

1,074
2,408
3,665
4,878
6,064
7,231
8,383
9,524
10,656
11,781

1,642
3,219
4,642
5,989
7,289
8,558
9,803
11,030
12,242
13,442

2,706
4,605
6,251
7,779
9,236
10,645
12,017
13,362
14,684
15,987

3,841
5,991
7,815
9,488
11,070
12,592
14,067
15,507
16,919
18,307

5,412
7,824
9,837
11,668
13,388
15,033
16,622
18,168
19,679
21,161

6,635
9,210
11,341
13,277
15,086
16,812
18,475
20,090
21,660
23,209
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I. FEJEZET
MONOHIBRID KERESZTEZES

Monohibrid keresztezés — egyazon faj egyedeinek keresztezése, melynek soran egy
tulajdonsag oroklodését vizsgalhatjuk. A monohibrid keresztezéssel kapcsolatos feladatoknal
a tulajdonsagokat altalaban egy allélpar hatarozza meg (monogén, egygénes Oroklodés). A
genetikaban a tulajdonsag (bélyeg) alatt, az adott egyed orokletes sajatossagait értjiik, legyen
az kiilsé (morfoldgiai, alaktani, forma, szin stb.), vagy fizioldgiai, biokémiai. Egy szervezet
kiilsé és belso tulajdonsagainak Gsszességét, amelyet a genotipus és a kornyezet egyiittesen
alakit ki, fenotipusnak nevezziik. Genotipus - a szervezet génjeinek Osszessége, amely a
sejtmagban, valamint az Orokletes informdacioval rendelkezd sejtalkotokban talalhato.
Genetikai feladatoknal a "genotipus" elnevezést a tulajdonsagot meghatarozo6 egy-, vagy tobb
allélparra is hasznalhatjuk, ugyantigy, mint a ,,fenotipus” elnevezést is hasznaljuk egy vizsgalt
tulajdonsag eltérd formainak kifejezésére.

Allél - azonos l6kuszokban talalhato génvaltozatok. Lékusz - egy adott gén helye a
kromoszoman (az allélok azonos helyeket foglalnak el a homolég kromoszomakon).
Ivarsejtképzés soran az allélok kiilonb6zé gamétakba (ivarsejtekbe) keriilnek (a
gamétatisztasag térvénye). Az altaluk meghatarozott tulajdonsag megnyilvanulasi formajatol
fliggbden az allélok lehetnek dominansak (uralkodd) vagy recesszivek (rejtett, lappang6). A
dominans allélt altadban nagy betiivel (A), a recesszivet kisbetiivel (a) jeloljik. Ha a homolég
kromoszomakban kiilonb6zd allélek lokalizalédnak (domindns és recessziv) a genotipust
heterozigétanak nevezziikk (Aa) , ha azonosak akkor homozigétanak (AA vagy aa). Az
allélok dominanciaviszonya eltérd lehet (teljes-, nem teljes és kodominans).

1. Teljes dominancia (dominans-recessziv kolcsonhatas) - az uralkodd
(er6sebb) allél teljesen elnyomja a masik allélt, igy a heterozigota egyed dominans
tulajdonsagot mutat.

Mendel I. és II. szabdlya is a teljes dominancidn alapul.

a) az uniformitds (dominancia) szabdalya — két homozigota egyed keresztezése
soran, melyek egy adott tulajdonsag alapjan kiilonboznek egymastol, elsé hibridnemzedékben
a két tulajdonsag koziil csak az egyik (dominans) nyilvanul meg, a masik (recessziv)
tulajdonsag rejtve marad.

b) a szegregdcio (hasadds) szabdlya - az elsé hibridnemzedék heterozigdta
egyedeit egymassal keresztezve a masodik nemzedékben a dominans tulajdonsag mellett

ismét megjelenik a recessziv tulajdonsag.
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G. Mendel (1865) kutatasai soran a borsd kiilonb6zé tulajdonsagainak oroklédését
vizsgalta, koztiik a borsomag szinét is (a sarga magszin dominal a z61d f616tt)

A —sarga borsé

a —zold borso

P QAA x Jaa

F, Aa X Aa

F»  Aa: 2Aa: 2a,
3 1

Ez alapjan, teljes dominancia esetén az F, — ben a genotipus szerinti hasadas 1:2:1,
mig a fenotipus szerinti hasadas 3:1.

2. Nem teljes dominancia (intermedier-, koztes 6roklédés) — a dominans allél
mintegy ,,nem teljesen nyomja el” a recessziv allélt, igy egy koztes tulajdonsag jon 1étre a
dominans ¢és recessziv tulajdonsagok kozott. Erre az 6roklodésre ismert példa a csodatdlesér
(Mirabilis jalapa) viragszinének oroklédése. A homozigéta AA novény piros viragl, a
homozigota aa — fehér viraga (a vonal a nagy A f6lott azt jelenti, hogy nem dominans allél).
Ezen formak keresztezése soran, az elsé hibridnemzedék heterozigdta egyedei rézsaszinek
lesznek. az F, — ben a genotipus- és a fenotipus szerinti hasadas megegyezik: 1:2:1 (piros —
rozsaszin — fehér).

P QAA x Jaa
F1 Aa x Aa
F2 AA :2Aa: aa

1 2 1

3. Kodominancia — a kiilénb6z6 allélok azonos mértékben nyilvanulnak meg a
heterozigota genotipusban is. Kiils6, morfologiai tulajdonsagok 06roklédésénél ritkan
figyelhet6 meg kodominancia, de jellemzd az olyan tulajdonsagok oroklédésénél, melyek
kapcsolatosak a vér fehérjéinek és egyes enzimek szintézisével. Kodominansan 6roklédik

példaul az embernél az MN vércsoport.

M - MM
N - M
MN - MM

Az ABO rendszerben a vércsoportokat harom allél hatarozza meg: IO, IA, IB, azaz

allélsort alkotnak. Az I° allél recessziv a két masik allélhoz viszonyitva, ugyanakkor az 1* és

I® allélek kodominans kélcsénhatdsban vannak egymassal..
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om - 1°r°
A - I*I*vagy I*I°
B I) - I®Pvagy I°1°
AB (IV) - I'I°

Tehat a kapcsolat az alabbi elven alapul: I° <I* =T°

Allélsorok esetén az allélok dominalhatnak egy masik felett, vagy intermedier
kolcsonhatasban is lehetnek. Példaul a kukoricaban a voros-lila szint okozo antocianin
képzOddését az R gén tobb mint 20 allélja hatdrozza meg. A nyulak bundaszinét €s szemiik
szivarvanyhartyajanak szinét tobb allél (C) hatarozza meg, amelyek dominanciasort (allél
erdsségi sor) alkotnak sotét bundatol a fehérig:

C>c">c">c">c

A gének pleiotrop hatasa és eltérés a mendeli hasadastol:

A pleiotropia az a jelenség, amikor egy allélpar tobb tulajdonsag kialakulasaért felelds.
Példaul egy génpar felel a borso viragjanak és magjanak szinéért, magasabb rendli névények
virdgjainak és szarainak antocianin szinezetéért. Embernél pleiotrop gének okozhatnak
pokujjusagot (Arachnodactylia, hosszt, vékony ujjak), szemlencse rendellenességet,
szivbetegségeket, illetve a verejtékmirigyek és egyes fogak hianyat. A pleiotrép gének
lehetnek letalisak (jelentése: halalos) is. A tiikorponty (Cyprinus carpio) pikkelyei
elhelyezkedhetnek hosszanti sorokban vagy szortan. A szort pikkelyi halak recessziv alléllal
(aa) rendelkeznek. A dominans allél heterozigota formaban a pikkelyek soros elrendez6dését
adjak, ugyanakkor az allél homozigéta allapotban letalis (szamos szerv fejletlenségét
erdményezi, ami az életképesség csokkenését és az egyed pusztulasat okozza mar az
embrionalis fejlédés soran). Ennek eredményeként két heterozigota egyed keresztezésekor az
Fi1-ben a 2Aa : laa hasadas figyelheté meg. Hasonloképpen sarga egerek keresztezésekor az
F1-ben 2 sarga és 1 fekete utddot kapunk, eziistrokanal pedig 2 platina és 1 eziist bundajut.

Az 6roklédés vizsgalatanal hasznalt keresztezések tipusok:

1. Reciprok keresztezés (egyenes és forditott) — a dominans tulajdonsagot egyik
keresztezésnél az anyai, masik esetben apai agon Oroklik az utédok (ivarhoz kapcsolt
oroklodésnél van jelentdsége).

2. Backcrossing (visszakeresztezés) — a hibridnemzedék egyedeinek keresztezése

valamely sziildegyeddel (n6vény-, allatnemesitésnél hasznalt modszer).
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3. Testcross (tesztelé keresztezés) — dominans forma keresztezése homozigota

recessziv genotipusi egyeddel, melynek eredményeként a meghatarozhatjuk, hogy a

dominans allél homozigdta vagy heterozigota allapotban van.

P AA x Jaa P QAa x Jaa
F1 Aa F1  Aa aa
100% 50% 50%

vagy 1 : 1

A teszteld keresztezést a tulajdonsagok Kkapcsolt o6roklédésének vizsgalatakor,

genetikai térképezéshez

is alkalmazzak.

3. tablazat Hasadasi aranyok az F; — ben kiilonb6z6 genotipusu sziiloegyedek
keresztezése soran (egy tulajdonsag alapjan)

A sziiléegyedek
genotipusa, P

g 3

Az
utddnemzedék

genotipusa, Fq

Hasadas

genotipus szerint

fenotipus szerint

AA AA AA - -

aa aa aa - -

AA aa Aa - -

Aa AA AA : Aa 1:1 -

Aa aa Aa:aa 1:1 1:1

Aa Aa AA:2Aa:aa 1:2:1 3:1 (dominans-recessziv)

1:2:1 (intermedier 6roklodés)
2:1 (dominans homozigota
formaban letalis allél, )
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PELDAFELADATOK

1. feladat. Atlagos novésii és torpebuza keresztezése soran az Fy - ben
valamennyi atlagos novési lett, az Fo-ben pedig 255 atlagos és 71 torpe novésli novényt
kaptak. Hogyan 6roklédik a torpe novés? Milyen a sziiléegyedek és az F; €s F ndvényeinek
genotipusa?

Megoldas

Buza. Torpendvés oroklodése.

Adva:

P Q atlagos novésli x  torpe novésii

Fq atlagos novési

F, 255 atlagos novési

71 torpe novési

A,a-? P,FiF-?
Kovetkeztetések:
1. Hasadas csak az F, — ben tortént igy feltételezhetd, hogy a sziiléegyedek
homozigotak.
2. 255:81,5=3,128=3
71:81,5=0,871~1
326:4=815
A hasadas 3:1 aranyu, ebbdl kovetkezik, hogy a tulajdonsag egygénesen 6roklodik.

3. Az F; — ben minden névény atlagos novési, az F, — ben pedig az egyedek
tobbsége atlagos novésii, tehat az atlagos névés dominal a torpe novés felett.

A — atlagos novés

a — torpe noves

P AA x Jaa

F1 Aa

F, Aa: 2Aa : Lava_}

3 1
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A kovetkeztetések ellendrzése xz modszerrel:

Fenotipus O E |O-E| |O-E|2 ‘O—E‘z
csoportok e
3 255 246 9 81 0,329
1 71 82 11 121 1,475
326:4=281,5~82 > =1,804

A p értéke 0,10-0,20 kozott talalhatd, ami tobb mint 0,05.

Felelet: a bliza szaranak hosszisagat egy allélpar hatarozza meg. Az atlagos novési
szar dominal a torpendvést szar felett. A sziildegyedek homozigotak (9 AA x & aa) az Fy
egyedei heterozigotak (Aa).

2. feladat. Rozsaszin termésii szamoécafajtak keresztezése soran az F; — ben a
kovetkezd hasadast kaptak: 60 piros termésti novényt, 123 rézsaszin termésiit és 58 fehér
termésiit. Hogyan 6roklodik a szamdca termésének a szine?

Megoldas

Szamoca termésszinének oroklodése.

Adva:

P @ rozsaszin x J rozsaszin

F1 60 piros

123 roézsaszin
58 fehér
A,a-? P,F F-?

Kovetkeztetések:

1. A hasadas az els6 hibridnemzedékben kovetkezett be, feltételezhetd, hogy a
szliléegyedek heterozigotak.

2. A hasadasi arany megkozelitéleg 1:2:1 aranyt, amibdl az kovetkezik, hogy a
tulajdonsag egy allélpar intermedier kdlcsonhatésa altal 6roklodik.

AA — piros termés

Aa — rozsaszin termés

aa — fehér termés
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P QAa x JdAa
Fi AA : 2Aa :aa

A kovetkeztetések ellendrzése x> modszerrel

Fenotipus 0 E |0-E] [0-E|° ‘O_E‘z
csoportok £
1 60 61 1 1 0,016
2 123 122 1 1 0,008
1 58 61 3 9 0,147
242 :4=60,5~=61 > =0,171

A kapott xz érték mellett a valosziniiség 0,90-0,95 kozotti, ami joval magasabb, mint a
0,05 megengedett valoszinliség értéke.

Felelet: a szamoca termésének szinét egy allélpar hatarozza meg, a bélyeg koztes
(intermedier) tipustan 06roklédik. Az egyik allélpar homozigota allapotban piros szint
eredményez (AA), a masik fehéret (aa), a heterozigota egyedek rozsaszin termésiiek. Mivel a

szlildegyedek heterozigotak, tigy a hasadas (1:2:1) az Fi-ben kovetkezett be.

3. feladat A zab korai érését egy dominans allél hatasa okozza (A), amely
elnyomja a késdi érést meghataroz6 allélt. Két zabfajta keresztezésekor az F; - ben 193 koran

éro és 188 késon éré novényt kaptak. Milyen a sziilok €s az utédok genotipusa.

Megoldas
Korai érés oroklodése a zabnal.
Adva:
A —korai érés
a — késoi érés
F. 193 koran éro

188 késon érd

P; F1 -7
Kovetkezetetés:
1. Az F1 — ben 1év0 hasadds miatt, feltételezziik, hogy a sziildegyedek

heterozigotak.
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2. 193:190,5=1,013=1
188 :190,5=10,986 = 1
381:2=190,5
Az 1:1 hasadas a teszteld keresztezésre jellemzd. Egygénes 0roklodés esetén a

keresztezés:
QAa x Jaa
Fi. Aa : aa

Ellendrzés a xz modszerrel

Fenotipus 0 E |0-E] [0-E|° ‘O_E‘z
csoport B
1 193 190,5 2,5 6,25 0,033
1 188 190,5 2,5 6,25 0,033
381:2=190,5 Y = 0,066

* értéknél a p ~ 0,80 > 0,05 valosziniiség.
Felelet: a koranér6 sziiléegyed heterozigéta, mivel az F; - ben 1:1 aranyu hasadas

kovetkezett be (Aa:aa).

4. feladat A hazasparnak két gyereke van, egy Il vércsoportu kisfia és egy I
vércsoportl kislany. Az anya II az apa pedig III vércsoportu. Milyen a sziildk genotipusa?
Sziilethet-e mas vércsoportii gyermekiik is?

Megoldas

Az ABO vércsoportrendszer 6roklddése az embernél

Adva:

P Q I(A) x JII(B)

FIL(A)-d; 1(0)-9

P T{-7 !

Kovetkeztetés:
1. A kislany T vércsoporta (I° 1°). EbbSl megallapithatjuk, hogy a sziilék
heterozigotak.
PQ I'° x & °r°
SN (O RS (6 S G S G
(IDd  (HI 1  (1V)
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Felelet: A sziilok heterozigétak, igy barmilyen vércsoporti gyermekiik sziilethet. (I,
I, 11, 1V).

5. feladat Sarga egereket keresztezve egymassal az F; — ben a kovetkez6 hasadast
kaptak 237 sarga és 122 sziirke. Hogyan 6roklodik a szorszin, és irja le a sziilok genotipusat!
Megoldas:
Az egerek szorszinének 6roklddése.
Adva:
P Qsarga x & sarga
Fi1 237 sarga
122 sziirke

Hogyan 6roklddik a bélyeg?

P;F,-?

Kovetkeztetés:

1. Az F; — ben a hasadas megkozelitdleg 2:1.
273 :131,6 =2,07=2

122 :131,6=0,92~1

395:3=131,6
2. llyen hasadas akkor keletkezik, ha a dominans gén homozigéta formaban letalis,
csak a heterozigota (Aa) egyed életképes.

A —sarga

a — sziirke
Aa—sarga

aa — sziirke

AA — ¢életképtelen
PQ Aa x & Aa

Fi 2Aa : laa
Ellendrzés a xz modszerrel
Fenotipus O E |O-E| |O-E|2 ‘O—E\z
csoport T E
2 273 264 9 81 0,306
1 122 132 10 100 0,757
395:2=131,6 =132 > =1,063
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Valészintiség p =~ 0,30 > 0,05
Felelet: Az egerck bundajanak sarga és sziirke szinét két allél hatarozza meg,
homozigota allapotban a sarga szint meghataroz6 dominans gén letélis. Csak a heterozigdta

egyedek életképesek, ezért 2Aa : 1aa hasadas figyelhet6é meg.

FELADATOK

1.1. Barna és sziirke nyércek keresztezésekor minden utdd barna lett. Az F, — ben 47
barna és 15 sziirke egyedet kaptak. Melyik tulajdonsag dominal? Hany homozigéta egyed lesz
a 47 barna és 15 sziirke ko6zott? Hogyan hatarozzuk ezt meg? [3]

1.2. Szines (antocian jelenléte miatt lila) rozsnovények keresztezésekor zold
novényekkel (az antocian hidnya miatt zold) 4584 szines és 1501 z6ld novényt kaptunk.
Hogyan 6roklddik a tulajdonsag? Milyen genotipustak az F1 ndvényei? [6]

1.3. Szintelen barlangi halakat nyilt vizekbdl szarmazd, azonos fajhoz tartozo szines
halakkal kereszteztek. A keresztezés eredményeként az F, —ben 787 hal volt szinezett és 278
szintelen. Hogyan 6rokl6dik a tulajdonsag? Hatarozza meg a sziil6iegyedek genotipusat, az F;
hibridek feno- és genotipusat? [6]

1.4. A zabnal a korai érés dominal a késdi éréssel szemben. A kisérlet soran késén érd
zabot heterozigéta korai zabbal kereszteztek és 69134 korai érésii novényt kaptak. Hany
késon ér6 novényt kaphattak? [8]

1.5. Két csodatdlesér keresztezése soran, az utdodok fele rozsaszin, a fele fehér viragh
lett. Hatarozza meg a sziiléegyedek geno- és fenotipusat (intermedier 6rokl6dés). [3]

1.6. Hermelin mintdzati tytkok és kakasok keresztezése soran 42 utodot kaptak,
ebbdl 20 lett hermelin mintazata, 12 fekete és 10 fehér. Mivel magyarazhat6? Hogyan
oroklodik a tollazat szine? [6]

1.7. Fekete kakas fehér tyukkal valo keresztezése soran minden csirke tarka lett. A
masodik utddnemzedékben: 24 tarka, 12 fekete €s 10 fehér. Milyen utodok sziilethetnek az
alabbi keresztezésekbdl a) tarka tyuk x fekete kakas; b) tarka kakas x fehér tyuk? [1]

1.8. A retek gyokértermése lehet hosszukés, gombolyii és ovalis formaju. Két ovalis
gyokértermésli retek keresztezésekor az els6 nemzedékben a kovetkezd hasadast figyelték
meg: 121 hosszikés gyokértermésli, 243 ovalis és 119 gombolyli gyokértermésii novényt.
Milyen hasadas varhato: a) gdmbolyii gyokértermésii retek onmegporzasa esetén az F1-ben; b)

hosszukas gyokértermésii retek onmegporzasa esetén? [1]
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1.9. A sarlésejtes vérszegénység dominansan oroklodik. A homozigota egyedek koran
meghalnak, a heterozigota egyedek életképesek, viszont a hemoglobinjuk szerkezete
megvaltozott. A malaria korokozdja (Malaria plasmodium) nem képes taplalkozni a
megvaltozott hemoglobinnal, ezért a heterozigota egyedek nem fert6zddnek meg malariaval.
Mennyi az esélye, hogy az utddok nem fert6zé6dnek meg malariaval egy olyan csaladban, ahol
az egyik sziil6 heterozigota, a masik nem hordozza a sarlosejtes vérszegénység alléljat? [1]

1.10. A nyulaknal a hosszl sz6r dominans, a rovid szOr pedig recessziv tulajdonsag.
Egy rovidszorii nytl 7 utddot fialt — 4 rovidszoriit és 3 hossza szoriit. Hatarozza meg a sziilok
¢és az utddok genotipusat. [3]

1.11. W. Bateson és C. Hurst publikaltak a fehér Leghorn tyukok és fekete kakasok
keresztezésének eredményeit. Az F; — ben néhany szaz fehér egyedet kaptak, az F, — ben 440
fehéret és 146 feketét. Az Fy - fehér egyedeit reciprok keresztezésnek vetették ala, fekete
egyedekkel keresztezve 252 fehéret és 262 feketét kaptak. Hogyan 6roklddik a tyukok
tollszine? Milyen genotipusi egyedeket kereszteztek? A reciprok keresztezés utddait
keresztezve a hibridnemzedék hanyad része lesz fehér homozigota? [6]

1.12. A bobitas €s nem bobitas kacsak keresztezésekor 135 kiskacsat kaptunk, ebbdl
62 bobitas és 73 nem bobitds. A bobitas kacsak keresztezésébdl 92 bobitas €s 44 nem bobitas
kacsa sziiletett, és az egyedek egy része a kelés soran elpusztult. Hogyan o6roklodik a
tulajdonsag? Milyen utédok varhatok nem bobitas kacsak keresztezésébol? [6]

1.13. A muslicanal (Drosophila) a sziirke testszin domindl a fekete folott.

1. Egy kisérletsorozat soran sziirke egyed feketével valo keresztezése soran 117 sziirke
¢és 120 fekete egyedet kaptak.

Hatarozza meg a sziil6k genotipusat!

2. Sziirke egyedek keresztezésekor 1392 sziirke és 467 fekete szinii egyed jelent meg
az utodok kozott.

Hatarozza meg a sziiléegyedek genotipusat! [8]

1.14. Sziirke tyukok és fehér kakasok keresztezése soran az utddok fehérek lettek.
Sziirke egyedek fehérekkel valod keresztezése soran 172 egyedet kaptak, melyek koziil 85
fehér és 87 sziirke. Milyen a sziilok és az utodok genotipusa? [8]

1.15. Egy B vércsoporti nének 0 vércsoportii gyermeke sziiletik. Milyen genotipust
az anya és gyermeke, és milyen nem lehet az apa genotipusa? [6]

1.16. A sziilészeten egy éjszaka négy Ujsziilott sziiletett: 0, A, B és AB vércsoporttal.
A négy sziilépar vércsoportjai: 1 - 0 és 0; II - AB és 0; III -A és B; IV — B és B. Nagy
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valoszinliséggel meghatarozhato, mely sziiloparnak milyen vércsoporta a gyermeke. Milyen a
sziil6k ¢és a gyerekek genotipusa? [6]

1.17. Egy AB vércsoportu férfi és egy A vércsoportu né hazassagabol harom gyermek
sziiletett, B, AB és 0 vércsoportiiak. Hatarozza meg a sziilok és a gyermekek genotipusat! Mi
okozhat kétséget az adatok alapjan?[6]

1.18. Egy 0 vércsoportu férfi feleségiil vett egy A vércsoporti ndét. A nd apja 0
vércsoporti. Mennyi a valdszinlisége, hogy ebbdl a hazassagbol szarmazo gyerekek 0 vagy A
vércsoportiak lesznek? [6]

1.19. A feleségnek AB a vércsoportja, édesapjanak ugyanilyen. A nd férje 0,
édesanyja A vércsoporti. Hatdrozza meg az Osszes jelzett személy genotipusat! Milyen
vércsoporttiak lehetnek a gyerekek? [6]

1.20. Egy juhfajtanal jellemz6 a sziirke és a fekete bunda. Fekete him és ndstény
keresztezése soran csak fekete egyedet kaptak. Sziirke és fekete juhok keresztezésébdl az
utodok fele fekete, fele sziirke. Sziirke egyedek keresztezésekor sziirke és fekete utddok
sziiletnek és kétszer tobb a sziirke, mint a fekete. Hogyan 6roklédik a tulajdonsag? [3]

1.21. A creeper (csusz0) csirke rovid ldbakkal rendelkezik, ezéltal csiszd mozgast
végez. Creeper tyukok és kakasok keresztezéséb6l szarmazo 10000 tojast keltettek. A tojasok
egy része elpusztult, 7498 csirke kikelt, ezek koziil 2482 csirke hosszl 1abu, a tobbi pedig
rovid labu. Milyen az elpusztult tojasokban levo egyedek genotipusa? Mi jellemz6 a rovid 1ab
kifejlodését eredményez6 allélra? [8]

1.22. A rokak platina szinii bundaja sokkal értékesebb, mint az eziistds arnyalata
bunda. Ezért az allattarto telepek igyekeznek minél tobb platina bundajut tenyészteni. Milyen
genotipusok keresztezése a legjovedelmezObb platina rokak tenyésztéséhez, ha ismert, hogy a
platina- és eziist szOrszint egy allélpar hatarozza meg, a platina dominal az eziistds bundaszin
felett, ugyanakkor homozigoéta allapotban a platina allél letalis az embrionalis fejlédés soran?
[8]

1.23. A heterozigota holstein bika recessziv allélt hordoz, amely szoértelenséget okoz.
Homozigoéta allapotban a gén letdlis. Hatdrozza meg annak valdsziniiségét, hogy életképtelen
borju sziiletik ennek a bikdnak és egy egészséges tehéntdl szdrmazd ndstény utddjanak a
keresztezésébol. [8]

1.24. A mexikoi meztelen kutyanal (Xoloitzcuintlit vagy Xolonak) a szérhianyt okozo
allél homozigota allapotban letalis. Két kutya keresztezésekor az utdédok egy része elpusztult.

Amikor ugyanazt a himet keresztezték egy masik ndsténnyel, egyetlen utéd sem pusztult el.
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Amikor azonban e két keresztezés utodait keresztezték, a kolykok egy része ismét elpusztult.

Hatarozza meg a keresztezett egyedek genotipusat. [8]
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Il. FEJEZET
DIHIBRID ES POLIHIBRID KERESZTEZES

Dihibrid keresztezés — egy faj egyedeinek keresztezése két eltérd tulajdonsag alapjan.
Ezeknek a tulajdonsagoknak mindségileg kiilonbozniiik kell egymastol (példaul a mag alakja
¢s szine). A dihibrid keresztezés torvényszertiségei csak a tulajdonsagok fliggetlen 6roklodése
esetén mutatkoznak meg. A gaméta tisztasag torvénye alapjan ez akkor lehetséges, ha a
kiilonbozo tulajdonsdgokat meghatarozd gének (allélparok) kiillonb6z6é kromoszdémaparokban
helyezkednek el. A masodik feltétel a tulajdonsdgok monogénes (egygénes) o6roklodése,
vagyis minden tulajdonsagért egy allélpar felelds. Ilyen feltételek mellett két homozigota
szl keresztezésekor, amelyek a tulajdonsdgparok alapjan kiillonboznek egymastdl,
mindegyik tulajdonsdg egymastol fiiggetleniil 6roklodik, ezért a sziildi tulajdonsagok uj
kombinacioi jonnek létre a masodik hibridnemzedékben (a fliggetlen 6roklodés torvénye G.
Mendel harmadik térvénye).

Nézziik meg G. Mendel klasszikus példajat, a borsomagok szinének és alakjanak
oroklodését:

A — sarga mag
a—z06ld mag
B —sima mag
B — rancos mag
P Q AABB x & aabb
G AB ab
Fy Q AaBb x & AaBb
G AB; Ab;aB;ab AB; Ab; aB; ab
F2 9A B :3A bb:3aaB : laabb
A 9:3:3:1 fenotipus szerinti hasadas, azért jott 1étre, mert a sziil6i tulajdonsagok 1;j
kombinacioi jonnek létre:
A bb —sérga, rancos mag
aaB_ - zdld, sima mag
A torvény akkor is érvényben marad, ha a dominans allélok az utdédoknal kiilonbdz6

sziiléegyedektdl szarmaznak:
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P Q AAbb x J aaBB
Ab aB
F1 Q@ AaBb x & AaBb
G AB; Ab;aB;ab AB; Ab; aB; ab
F» 9A B :3A bb:3aaB : laabb
Az F,-ben a fenotipus csoportok kiilonb6z6 genotipus csoportokat tartalmaznak,
amelyek a négy gaméta kombinaciojanak eredményeként jonnek 1étre (AB; Ab; aB; ab):
9A B -1AABB; 2AABb; 2AaBB; 4AaBb
3 A_bb— 1AAbb; 2Aabb
3aaB - laaBB; 2aaBb
1 aabb
A vonala betli mellett (A ) azt jelenti, hogy a masik allél lehet dominans, vagy
recessziv, ettdl fiiggetleniil kiils6leg a dominans tulajdonsag nyilvanul meg.
Genotipus szerint hasadas — 1:2:1:2:4:2:1:2: 1.
1AABB
2AABb
1AAbb
2AaBB
4AaBb
2Aabb
laaBB
2aaBb
laabb
Kétszeresen heterozigota egyedek teszteld keresztezése sordn az F; — ben az alabbi

hasadas kovetkezik be: 1:1:1:1.

P Q@ AaBb X & aabb
G AB; Ab; aB; ab ab
Fq AaBb : Aabb : aaBb : aabb

A dihibrid keresztezés olyan esetben, amikor az egyik tulajdonsag intermedier
oroklodésu:
Az oroszlanszaj piros és fehér viragszine koztes 6roklodésii, az ajakos virag bilateralis

(kétoldali) szimmetriaja dominansan Oroklodik a tolcsér alaka virag radialis  (sugaras)
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szimmetriajahoz képest. Két dihomozigota egyed (piros ajakos viraga x fehér tolcsérviraga) a

masodik hibridnemzedékben a kovetkezd hasadast figyelték meg: 3:1:6:2:3:1

3 piros ajakos viragu (1AABB; 2AABD)

1 piros tolcsérviragi (1AAbb)

6 rozsaszin ajakos viragi (2AaBB; 4AaBb)
2 rdzsaszin tolcsérviragl (2Aabb)

3 fehér ajakos viragh (1aaBB; 2aaBb)

1 fehér télcsérviragh (1aabb)

A dihibrid keresztezés olyan az esetben, amikor mindkét tulajdonsag intermedier

oroklodésii:

Az oroszlanszdj masik tulajdonsdga — a levél formdja is intermedier Oroklédést.

Kétszeresen homozigota sziildegyedek keresztezése soran az F, — ben azonos hasadas

kovetkezett be geno — és fenotipus szerint: 1 : 2:1:2:4:2:1:2:1.

1 AACC- piros virag, tojasdad levél

2 AA Cc- piros virag, ovalis levél

1 AA cc— piros virag, landzsas levél

2 Aa CC- rozsaszin virag, tojasdad levél
4 Aa Cc-rozsaszin virag, ovalis levél

2 Aa cc- rdzsaszin virag, landzsas levél
1 aa CC— fehér virag, tojasdad levél

2 aa Cc— fehér virag, ovalis levél

1 aa cc—fehér virag, 1andzsas levél

A trihibrid keresztezés torvényszeriiségei. Sziildegyedek keresztezésekor, melynek

soran harom tulajdonsag fliggetlen 6roklddését vizsgaljuk, az F» — ben 64 gamétakombinaciod

jon 1étre, mivel az F; triheterozigéta (haromszorosan heterozigota) egyede 8 féle gamétat hoz

létre.

P Q AABBCC X & aabbcc
ABC abc
= Q@ AaBbCc X & AaBbCc
G ABC; ABc; AbC; aBC; Abc; aBc; abC; abc
F 27A B C_
9A B cc
9 A bbC
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9aaB C
3 A bbcc
3aaB cc
3 aabbC
1 aabbcc
A polihibrid keresztezés torvényszeriiségeit kifejezo altalanos képletek (n- a vizsgalt
allélparok szama).
2" — a gamétatipusok szdma, amit a heterozigota egyed képez;
2" — a fenotipus csoportok szama az F»-ben homozigéta sziiléegyedek keresztezésekor
(teljes dominancia esetén);
3" — a genotipus csoportok szdma az Fp-ben homozigota sziiléegyedek
keresztezésekor;
4" —heterozigota egyedek keresztezésekor létrejové gamétakombinaciok szama;
(3:1)" — fenotipus szerinti hasadas az F»-ben dominans-recessziv 6roklddés esetén;
(1:2:1)" — genotipus szerinti hasadas az F,-ben dominans-recessziv 6roklédés esetén,
valamint geno- és fenotipus szerinti hasadas az F,-ben nem intermedier 6rokl6dés esetén.
Jegyezziik meg! Két vagy tobb tulajdonsag fliggetlen Oroklddése esetén egyes
tulajdonsagok o6roklédésének jellege kiilon-kiilon is meghatarozhat6. Ehhez kiilon-kiilon, a
tobbitdl fliggetleniil vizsgaljuk a tulajdonsagok szerinti hasadast az utodoknal. A dihibrid
keresztezés felbonthatd két monohibridre, a trihibrid pedig di- és monohibridre (vagy harom
monohibridre). Ha a vizsgalt tulajdonsagok oroklodése jellege nem azonos (dominans-
recessziv vagy intermedier, nem allél gének kolcsonhatasa, nemhez kapcsolt 6roklodés),
akkor is a probléma csak igy, a vizsgalt tulajdonsagok kiilonvalasztasaval oldhato meg. A
hasadas meghatarozasahoz a fenotipus csoportok szamat kiilon tulajdonsagok szerint
osszeadjuk. Példaul egy dihibrid keresztezés klasszikus hasadasanal:
9A B :3A bb:3aaB : laabb
Az elsd tulajdonsag hasadési aranya (Aa):
9A B +3A bb=12A
3aaB_+ laabb=4aa__, vagyis 12:4, ami megfelel a 3 : 1 hasadasnak.
A masodik tulajdonsag hasadési aranya (Bb):
9A B +3aaB =12 B_
3A bb+ laabb=4 bb, ugyanugy 12:4, ami megfelel a 3 : 1 hasadasnak.
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PELDAFELADATOK

1. feladat Voros kalaszu tar buzat fehér kalasza szalkas buzaval kereszteztek. Az els6
hibridnemzedékben minden novény voroskaldszi tar, a masodik hibridnemzedékben az alabbi
hasadést kaptak: 318 voroskaldsza tar, 98 voroskalaszi szalkas, 106 fehérkaldsza tar, 33
fehérkalasza szalkas.

Hogyan 6roklodik a bélyeg? Hatdrozza meg az utddok genotipusat. Milyen hasadas
varhato az F; egyedeinek teszteld keresztezése soran, milyen genotipusi egyeddel
kereszteziink teszteld keresztezés soran?

Megoldas

A buzakalasz szinének és tarsaganak 6roklodése.
Adva:
P @ vords, tar x & fehér, szalkas

Fi  voOros, tar

F, 318 voros, tar
98 voros, szalkas
106 fehér, tar
33 fehér, szalkas

A,B-?P,F,Fp-?F-?
Kovetkeztetés:
A hasadas az F,-ben torténik, igy feltételezhetd, hogy a sziiléegyedek homozigotak.
Az Fi-ben minden ndvény voroskalasza tar, az F,-ben a tobbség. Feltételezhetjiik,
hogy ezek a tulajdonsagok dominansak.

A —voOros; a — fehér
B —tar; b — szalkas.

318:35=9,08=9

98:35=28%~3
106 :35=3,02=3
33:35=0,94 =1

555:16 =34,68 =35
A hasadas megkozelitdleg 9 : 3 : 3 : 1 ardnyban megy végbe, ami azt jelzi, hogy a
tulajdonsagok egymastol fiiggetleniil és a egygénesen 6roklédnek.

P Q AABB x J aabb
F]_ AaBb
F;, 9A B :3A bb: 3aaB : laab
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(318) (98)  (106) (33)

Ellendrzés xz modszerrel

Fenotipus o) E |0-E] |O-E|? ‘O_E‘z
csoportok
E
9 318 315 3 9 0,028
3 98 105 7 49 0,466
3 106 105 1 1 0,009
1 33 35 2 4 0,114
> =555:16=34,68 =35 > =0,617

A kapott y2 (n = 3) értékhez rendelhetd valoszintiség 0,80 - 0,90 kozé esik, ami
sokkal tobb a hatarértéknél.
Nézziik a példat az F; diheterozigota egyedek teszteld keresztezésére:

P Q AaBb x & aabb
F, AaBb: Aabb : aaBb : aabb

Felelet: A buzakalasz vords szine, tarsaga dominal a fehér szalkas formaval szemben.
A tulajdonsdgok egygénesen, fiiggetleniil orokléddnek. Homozigdta sziiléegyedeket
kereszteztek. Az F; hibridnemzedék tesztel6 keresztezése soran azonos aranyi hasadas
varhat6 geno- €s fenotipus szerint 1 : 1 : 1 : 1 (a teszteld keresztezéshez szalkas, fehérkalasza

egyedet hasznalunk).

FELADATOK

2.1 Egyenes kalaszu, piros karéjkas (auriculate) levelii rozsnovényt hullamos kalasza
¢s fehér karéjkas levelli egyeddel kereszteztek, az utdédok egyenes kalaszu €s piros karéjkas
leveliiek lettek. A masodik hibridnemzedékben hasadas tortént: 39 egyenes kalaszi és fehér
karéjkas, 112 egyenes kalasza és piros karéjkas, 43 hullamos kaldszu és piros karéjkas és 12
hullamos kaldszu ¢és fehér karéjkas. Hatarozza meg, hogyan 6roklédnek a tulajdonsagok,
milyen genotipustiak a sziiléegyedek ¢és az F; hibridnemzedék egyedei. A masodik
hibridnemzedékben a hullamos kaldszti és piros karéjkas levelli ndvények hany szazaléka
homozigota? [3]

2.2. Antociant nem tartalmazé nem eldgazd kalasz(i rozsnovényt kereszteztek
antociant tartalmazé eldgazo kaldszi egyeddel. Az elsd hibridnemzedékben minden egyed
antociant tartalmazott és kalasza nem elagaz6 volt. Az F; egyedeinek keresztezése soran

kaptak: 266 antociant tartalmazot, nem elagazé kalasszal, 60 antociant tartalmazot, elagazé
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kalasszal, 47 antocian nélkiilit, nem elagazd kalasszal és 17 antocian nélkiilit, elagazo
kalasszal. Hogyan 6roklédnek a tulajdonsagok? Hatarozza meg a sziiléegyedek és az Fy
egyedeinek genotipusat! A masodik hibridnemzedék mindkét tulajdonsagra nézve dominans
egyedei koziil hany lesz homozigota? [3]

2.3. Kereszteztek két muslicat, felfelé gorbiilé szarnyu és rovid szorii egyedeket. A
keresztezés eredményeként tobb fenotipus csoportot kaptak 4:2:2:1 aranyban, melyek
tulajdonsagai: felfelé hajlo szarny €s rovid szdr, felfelé hajlo szar és normal szér, normal
szarny €s rovid szor, normal szarny és normal szor (vad tipus). Hatdrozza meg a sziildegyedek
genotipusat. Milyen kovetkeztetést vonhatunk le a tulajdonsagok 6roklédésérdl? [6]

2.4. Normal tollazatt bronzszint pulykak keresztezésébdl 14 db pulyka sziiletett: 8 db
bronz, sima tollazati, 3 db bronz, bolyhos tollazat, 2 db vorés bolyhos tollazati és 1 db
vOrds, sima tollazatu. Hatarozza meg a sziilok genotipusat. A hasadas eredményét figyelembe
véve alkalmazhatjuk-e a y* médszert? [6]

2.5. Fehér szini és korong formaju tokot sarga, gomb alakuval Kkereszteztek. A
keresztezés soran 25 fehér korong alak tokot, 22 fehér gombdlytt, 28 sarga korong alaktt és
24 sarga gomb alakut kaptak. Irja le a keresztezést. A termések fehér szine és korong alakja
dominans tulajdonsag. [3]

2.6. Piros tolcsérviragh oroszlanszajat kereszteztek sarga ajakosviragi egyeddel. Az
els6é hibridnemzedékben minden névény rozsaszin és ajakosviragu lett. Az Fi egyedeinek
sarga tolcsérviragu egyeddel valod keresztezése sordn a kovetkezd hasadast kaptak: 23
rozsaszin ajakosviragu, 17 roézsaszin tolcsérviragu, 19 sarga ajakosviragh, 15 sarga
tolcsérviraga. Milyen volt a keresztezett egyedek és utddok genotipusa? [3]

2.7. Embernél az albinizmus recessziv tulajdonsag, a thalassemia pedig olyan
orokletes betegség (hemoglobin elégtelen termelddése), melyet egy recessziv génmutacio
okoz. A homozigotaknal a betegség legsulyosabb formajat eredményezi, amely gyermekkori
halalt okoz. Kevésbé sulyos formaja a heterozigotaknal nyilvanul meg (Tt). Egy albind
gyermek thalassemiaban szenved. Milyen lehet a sziil6k genotipusa? [3]

2.8. Vilagos, mintas pontyok és sotét, minta nélkiili pontyok keresztezése soran az F-
ben 96 vilagos, mintas és 89 sotét, mintas pontyot kaptunk. Az F; vilagos, mintas halait
egymassal keresztezve a kovetkezd hasadast kaptuk: 379 vilagos, mintas, 124 vilagos, minta
nélkiili, 194 s6tét, mintas és 80 sotét, minta nélkiili - 6sszesen 777 hal. Hogyan 6roklédnek a
tulajdonsagok? Hatdrozza meg a keresztezés soran hasznalt halak genotipusat! Milyen

hasadas varhato, ha az F; s6tét, mintas halait keresztezziik egymassal? [6]
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2.9. Bobitas, otujju tyakok genotipusanak meghatarozasa céljabol teszteld keresztezést
végeztek négyujju, bobita nélkiili kakasokkal. Négy fenotipus csoportot kaptak az F; -ben: 36
Otujju bobitas, 31 — Otujju bobita nélkiil, 31 — négyujju bodbitds és 33 — négyujju bobita
nélkiili. Hogyan 6roklédnek a tulajdonsagok? Milyen utodok sziiletnek, ha az eredeti bobitas
Otujju tyakokat azonos genotipusti kakasokkal keresztezik? Az utdodok hanyad része lesz
bobitas és négyujju? [6]

2.10. A sarlosejtes vérszegénység ¢és a thalassemia fliggetleniil, autoszomalis-
recessziven 6rokl6do tulajdonsagok. A tulajdonsagok intermedier 6roklédést mutatnak, ami
azt jelenti, hogy heterozigotaknal a betegség nem nyilvanul meg stlyos formaban,
ugyanakkor a recessziv homozigotak altalaban mar gyermekkorban meghalnak. A
thalassemia, vagy sarlosejtes vérszegénység allélhordozoi minden esetben ellenallok a
malariaval szemben, Kettds heterozigbtaknal pedig a vérszegénység sajatos formaja alakul Ki.
Hatarozza meg, mi annak valosziniisége, hogy egészséges, a betegség alléljait nem hordozo
gyermekek sziiletnek egy olyan csalddban, ahol az egyik sziild heterozigdta a sarldsejtes
vérszegénységre, de nem hordozza a halassemia alléljat, a masik sziilé pedig heterozigota a
halassemiara nézve, de nem hordozza a sarlosejtes vérszegénység alléljat. [8]

2.11. Kereszteztek harom égszinkék andaltiz tyukot, melyeknek rdzsatarajuk volt,
azonos tulajdonsagl kakasokkal. Az elsé két tyuk esetében az F1 — ben az alabbi hasadas
tortént: 69 égszinkék, rozsataréju; 32 fekete rozsataréju, 10 fekete flirésztaréj; 24 égszinkék
fiirésztaréj; 36 fehér rozsataréja; 11 fehér flirésztaréju. A harmadik tylk esetében viszont az
F1 — ben minden csirke rozsataréjjal rendelkezett, csak a tollazatuk szinében kiilonboztek,
mégpedig: V4 fekete, V4 fehér, Y2 égszinkék. Hatarozza meg a sziiléegyedek genotipusat! Mit
kapunk, ha a sziiléegyedeket a) fekete tollazati és flirésztaréju; b) fehér tollazath és
fiirésztaréji egyeddel keresztezziik? [6]

2.12. Tomott, szalkas kalasza buzat kereszteztek laza sima kalaszi buzaval. Az elso
hibridnemzedékben minden egyed kozepesen tomott, sima kaldszd. A masodik
hibridnemzedékben a kovetkezd hasadas tortént: 58 tomott, sima kaldsza; 125 kodzepesen
tomott, sima kalasz(; 62 laza, sima kalasza; 18 tomott, szalkas kalaszl; 40 kdzepesen tomott,
szalkas kalaszu; 21 laza, szalkas kalaszia. Hogyan 6roklédik a bélyeg? Milyen a sziiléegyedek
¢és az utddok geotipusa. [6]

2.13.Arpafajtak kalaszformajanak oroklodését vizsgalva keresztezést végeztek,
melynek soran a kdvetkez6 hasadast figyelték meg:

279 kétsoros, sima kaldszu, sotét pelyvaja
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92 kétsoros, sima kalaszu, fehér pelyvaju

99 kétsoros, szalkas kalaszl, sotét pelyvaju
25 kétsoros, szalkas kalaszl, fehér pelyvaja
97 négysoros, sima kalaszl, sotét pelyvaja
33 négysoros, sima kalaszu, fehér pelyvaja
36 négysoros, szalkas kalaszu, sotét pelyvaja
12 négysoros, szalkas kalaszq, fehér pelyvaja

Hogyan 6roklédnek a bélyegek? Hatirozza meg a sziiléegyedek és az F; egyedeinek
genotipusat! [5]

2.14. G. Mendel keresztezett két borsot. Az egyik magja gombolyl volt, sziklevelei
sarga sziniek, maghéja pedig sziirkésbarna. A masik borsd szogletes, Sziklevelei zoldek,
maghéja fehér.

Az els6 nemzedékben gombolyll, sarga, sziirkésbarna maghéju borsokat kapott, majd
az Fo-ben a kovetkez6 hasadas kovetkezett be:

284 gdmbolyl, sarga, sziirkésbarna maghéju

98 gombolyl, sarga, fehér maghéju

86 gombolyll, z6ld, sziirkésbarna maghéju

88 szogletes, sarga, sziirkésbarna maghéju

27 gombolyl, zold, fehér maghéju

34 szogletes, sarga, fehér maghéju

30 szogletes, zold, sziirkésbarna maghéji

7 szogletes, zold, fehér maghéja

Osszesen: 654 borsot.

Hogyan 0roklédnek a bélyegek? Milyen a sziildegyedek és utddok genotipusa? Milyen
keresztezéssel ellendrizhetjiik az F1 genotipusat és milyen hasadds véarhato a keresztezéstol?
[5]

2.15. A paradicsom termésének piros €s sarga szinét az A és a allélpar hatarozza meg,
a gombolyll és hosszikas termésformat a B és b allélpar, a magas és torpe novést pedig az R
és r allélpar. Sargatermésti novényt, mely a masik két tulajdonsagra nézve heterozigéta Vvolt,
torpe novésiivel kereszteztek, melynél a szin és termésforma alléljai voltak heterozigota
allapotban. Milyen hasadas varhato a keresztezéstol (geno- és fenotipus szerint)? [1]

2.16. A sziilészeten egy no az 0jsziilott kisfiardl (1) akit bevittek hozza, azt allitotta,

hogy nem az 6 fia. Abban az id6pontban a kérhdzban volt még egy kisfiu (2) sziiletett. A nd
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vércsoportja 0, NM, feniltiokarbamid izét (PTC) nem érzékeli (recessziv). Az els6 kisfia (1)
vércsoportja A, N és feniltiokarbamidra érzékeny. A masodik kisfit (2) vércsoportja pedig 0,
M feniltiokarbamidra nem érzékeny . A né férje meghalt, viszont a parnak van még harom
gyermeke:

1. A, M, feniltiokarbamidra érzékeny

2. B, N, feniltiokarbamidra érzékeny

3. A, NM, feniltiokarbamidra nem érzékeny

Melyik 0jsziil6tt a né gyermeke? [5]

2.17. Az igazsagiigyi orvosszakért6t azzal a feladattal biztak meg, kideritse Ki, hogy az
N csaladban €16 fiu sajat vagy oOrokbefogadott gyerek. A csalddtagok vérvizsgalata a
kovetkezd eredményeket adta: az anya IV, Rh', az apa I, Rh, a gyermek I, Rh*. Milyen
kovetkeztetés vonhaté le az adatokbol? [1]

2.18.Adott harom sziildpar melyeknek a vércsoportja a kdvetkezd:

anya apa
1. | A MN,Rh O, M, Rh*
2. | B,N,RN B, MN, Rh*
3. | A M,Rh" B, MN, Rh’

A gyermekek vércsoportja:

1. AB, M, Rh’

2. A N, R

3. A, MN, Rh*

Melyik gyermek melyik sziiléparhoz tartozik? Milyen a sziilok és a gyerekek
valdszinii genotipusa.

2.19. Hatdrozza meg azon férfiak fenotipusat akik lehetnek apak, illetve nem lehetnek

apak az alabbi harom esetben:

1 2 3
Anya 0, M 0, N 0,M
Gyermek o.M A, MN 0,M
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I1l. FEJEZET
PENETRANCIA ES EXPRESSZIVITAS

Az egyedfejlédés soran nem minden gén hatdsa nyilvanul meg, sok esetben egyéb,
nem allél gének elnyomhatjak, vagy a kiilsé tényezok kedvezodtlenek lehetnek a tulajdonsag
kiils6 megnyilvanulasahoz.

A penetrancia azt mutatja meg, hogy az adott allélparra nézve azonos genotipusu
egyedek hany szazalékanal jelenik meg a genotipusra jellemzd fenotipust. Tehat a tulajdonsag
megjelenhet egyes egyedeknél, mig mas, genetikailag rokon egyedeknél nem.

Teljes penetrancia esetén (100%) a gén minden egyednél megnyilvanul, nem teljes
penetrancianal (< 100%) - a gén nem minden egyednél mutatkozik meg a fenotipusban. A
penetrancia tehat az a gyakorisag, amellyel egy dominans (vagy recessziv) gén a fenotipusban
is megjelenik.

Az embernél a velesziiletett csip6ficam gén penetranciaja (amelyet dominans
autoszomalis allél hataroz meg) 25%. A retinoblastoma (a szem rosszindulati daganata)
dominans génjének penetranicaja- 90%; a koszvény domindns génjének pedig (iziileti
betegség, amely a purin anyagcsere zavaraval fligg 6ssze) - 20% férfiaknal és 0% ndknél, a
korai kopaszodast okozo gén - 100% -os penetranciat mutat férfiaknal, heterozigdta néknél
nem nyilvanul meg.

Az expresszivitas a fenotipus kifejez6désének mértéke, mas szoval ugyanazon allél
fenotipusos megnyilvanuldsanak mértéke kiilonb6z6 egyéneknél. A Drosophila ismert mutans
forméja a szem nélkiili egyed — csokkentett szdmli ommatidiumok (szemecskék, melyekbdl a
rovarok Osszetett szemét alkotjak) jellemzik. Egy sziilopar utédai kozott megoszlik, hogy
mennyi szemecske alkotja a szemet, akar a teljes hianyukig. A kopoknal a foltossagért felels
dominans allélt teljes penetrancaji, ugyanakkor a foltossag mértéke, a foltok terjedelme
kiillonb6z6 lehet. A penetrancia és expresszivitds egyiittesen hatarozzak meg, milyen
mértékben nyilvanul meg egy adott tulajdonsdg. Esetenként a tulajdonsdg nem teljes

penetranciaval €s valtozo expresszivitassal is oroklddhet.
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PELDAFELADATOK
Feladat: A koszvényért egy autoszomalisan 6rokl6dé dominans gén felelds, mely
férfiak esetében 20%-ban nyilvanul meg, ndknél 0%-ban. Milyen valdszinliséggel fordulhat
el a betegség az utddoknal egy olyan csalddban, ahol az egyik sziild heterozigota a masik

pedig recessziv homozigota?

Megoldas:

Targy: a podagra 6roklodése
Adva:

A —koszvény

a — egeszséges

AA vagy Aa — koszvény
penetrancia: 3 - 20%; Q - 0%
aa — egészséges

PQ Aa x & aa

Fi-?
P QAa x Jdaa
Fq Aa aa

50% 50%
A genotipusban az utdédok 50%-a rendelkezik dominans génnel, de 1:1 aranya
ivarmegoszlas esetén csak az utddok fele lesz férfi, akiknél a gén megnyilvanulhat:
50% : 2 =25% (férfi)

Tekintettel a gén penetrancidjara (20%):

25% - 100%
X - 20%
_ 25x 20 _ @ _ 50
100 100

Felelet: egy olyan csaladban, ahol csupan az egyik sziild hordozza heterozigota
allapotban a koszvényért felelés domindns gént, az utddok csupan 5%-os valdszinliséggel

betegszenek meg.
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FELADATOK

3.1 Svéd genetikusok adatai alapjan a skizofrénia egyes formai domindnsan
oroklédnek. Domindns homozigota egyedeknél a betegség 100%-os valdszinliséggel
jelentkezik (100%-0s penetrancia), mig heterozigota egyedeknél csupan 20%-0S
valosziniiséggel. Hatarozzuk meg, milyen valoszinliséggel oOrokolhetik a gyerekek a
betegséget olyan esetben, ha: a) az egyik sziild heterozigéta, a masik pedig nem hordozza a
dominans gént; b) mindkét sziil6 heterozigota. [2/11]

3.2 A Kkapillaris hemangioma (a csecsemOkor leggyakoribb joindulata érdaganata)
autoszomalis dominans tulajdonsagként oroklédik, penetrancidja 50%. Hatirozza meg a
betegség valosziniliségét olyan csaladban, ahol mindkét sziilé heterozigéta, tehat a beteg allél
hordozoja. [2/11]

3.3 Az arachnodactylia, mas néven pokujjasag (hosszl, poklabra emlékeztetd ujjak)
autoszomalis dominans tulajdonsagként Oroklodik, penetranciaja 30%. A balkezesség -
recessziv autoszomalis tulajdonsag teljes penetrancidval. Hatirozza meg mindkét bélyeg
egyideji megnyilvanuldsanak valdszinliségét egy olyan csaladban, ahol mindkét sziild
heterozigota mindkét allélparra nézve. [2/11]

3.4 A Van der Hoeve-szindromaért autoszémalis dominans, pleiotrop hatast allél
felelds, amely az inhartya kék elszinez8dését, a csontok torékenységét és siiketséget okoz. A
tulajdonsag penetranciaja valtozd. Altalaban 100% a kék inhartya penetranciaja, 63% a
csontok torékenysége ¢s 60% a siiketsege.

a) Kék inhartyaju, a szindroma egyéb jelei tekintetében egészséges férfi, egy egészséges not
vesz feleségiil, aki a Van der Hoeve szindroma tekintetében egészséges csaladbol szarmazik.
Hatarozza meg a csontok torékenységének valoszinliségét a gyermekeknél, ha ismert, hogy
csak a férfi oldalarol van jelen a betegség allélja.

b) Kék inhartyaju a szindroma egyéb jelei tekintetében egészséges heterozigota egyed
Osszehazasodik. Hatarozza meg, milyen valosziniiséggel sziilethet siiket gyerekiik. [2/11]

3.5 A velesziiletett csipéficam - autoszomalis dominans betegség 20%-0S
penetranciaval. Az anya velesziiletett csip6ficamban szenved (heterozigota). Az apa

egészséges (aa). Milyen valosziniiséggel 6roklik a gyermekek az anya betegségét? [2/11]
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3.6 A retinoblastoma (szemdaganat) egy autoszomalis dominans betegség, amelynek
penetranciaja 90%. Egészséges sziiloknek sziiletett egy retinoblastomas gyermekiik. Mekkora
a valoszinlisége, hogy egy masik, szintén ilyen betegségben szenvedd gyermek sziiletik, ha
feltételezziik, hogy csupan az egyik sziilé a betegséget okozo allél heterozigdta hordozoja?.
[2/11]

3.7 Az epilepszia autoszomalis recessziv betegség (penetranciaja 67% koriili). Mennyi a
valdsziniisége, hogy beteg gyermek sziiletik egy olyan csaladban, amelyben a sziilok
heterozigotak? [2/11]

3.8 A coloboma szemet (a szivarvanyhartya nem megfelel6 fejlédése miatt egy része
hianyzik) — egy autoszomalis dominans allél okozza, penetranciaja 50%. Egy férfi csaladjaban
nem fordult el6 ilyen betegség, a né apja coloboma szemii volt, az anya és minden
hozzatartozdja egészséges. Hatarozza meg a coloboma szem megnyilvanulasanak
valoszinliségét a par a gyermekeinél. [2/11]

3.9 A Crouzon -szindroma (a betegek koponydja és arca rendellenes formaju az egyes
koponyacsontok korai Osszecsontosodasa miatt) autoszomalis dominans tulajdonsagként
oroklédik, penetrancidja 50%. Hatarozza meg a betegség valoszinliségét olyan csaladban, ahol
az egyik sziil6 heterozigodta az allélra nézve, a masik pedig nem hordozza az allélt. [2/11]

3.10 A barna szemszin dominal a kék szemszin olott, 6rokloédése autoszoémalis. A
retinoblastomat egy masik autoszémalis dominans gén okozza, melynek penetranciaja 60%.

a) Mekkora a valdszinlisége annak, hogy mindkét allélra nézve heterozigédta sziilok

hazassaga esetén kék szemi retinoblasztomas gyerek sziiletik?

b) Mekkora a valdszinlisége annak, hogy mindkét allélra nézve heterozigdta sziilok

hazassaga esetén barna szemi retinoblasztomas gyerek sziiletik? [2/11]

3.11 Egy recessziv d allél okozza a cukorbetegségre vald hajlamot. A dd genotipusu
emberek koriilbeliil 20%-andl alakul ki cukorbetegség (20%-0S penetrancia). A férfi
cukorbeteg, felesége heterozigdta a cukorbetegség alléljara nézve.
a) Hatarozza meg annak valoszinliségét, hogy a gyermekiik hajlamos lesz a cukorbetegségre;
b) Hatarozza meg annak valdsziniiségét, hogy gyermekiik cukorbeteg lesz;
c) Hatarozza meg annak valoszinliségét, hogy a sziilok elsé és masodik gyermeke sem lesz
hajlamos cukorbetegségre; [2/11]

3.12 Egyes tudosok (E. Slater) feltételezése szerint a skizofrénia bizonyos formajat

egy dominans gén (S) hatarozza meg, 26%-0S penetranciaval heterozigdtaknal.
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a) Skizofréniaban szenvedd né genotipusa Ss, férje egészséges, genotipusa ss. Mennyi a
valdsziniisége, hogy gyermekiik hajlamos lesz skizofrénidra?

b) Mekkora a valésziniisége annak, hogy az a férfi, akinek a sziilei Ss x ss genotipussal
rendelkeztek, skizofréniaban szenved?

c) Az apa és anya genotipusa iS Ss. Mennyi a valdsziniisége, hogy gyermekiik hajlamos lesz
skizofréniara?

d) Mennyi a valdszinlisége annak, hogy az a férfi, akinek mindkét sziildje Ss genotipusu,
skizofrénias lesz? [2/11]

3.13 A Crouzon szindromat egy dominans (C) allél okozza, amelynek penetranciaja
koriilbeliil 50%.

a) Egy Crouzon szindromas férfi genotipusa Cc, felesége cc. Hatirozza meg a
valdszinliségét, hogy a gyermek a C allélt 6rokli az apatol.

b) Hatarozza meg annak val6sziniiségét, hogy a fenti sziiléparnak Crouzon szindromas
gyereke sziiletik.

c) A vizsgalt személy apja heterozigdta a C allélra nézve. Az édesanyja olyan
csaladbol szarmazik, melyben a betegség nem fordult el6. A vizsgalt személy sem beteg. Meg
lehet-¢ allapitani a genotipusat figyelembe véve, hogy a heterozigotaknal C allél penetranciaja
50%7?

d) Hatarozza meg annak valoszinliségét, hogy az el6z6 feladatabol szarmazo vizsgalt
személy heterozigdta a C allélra nézve.

e) A fent emlitett férfi felesége olyan is csaladbol szarmazik, ahol a betegség nem
fordult el6. Mekkora a valdszinlisége annak, hogy a vizsgalt személy gyermeke Crouzon
szindromaban fog szenvedni? [2/11]

3.14 A nephroblastoma (magzati korra jellemz6 veseszovet sejtjeibdl szarmaztathato
gyermekkori  rosszindulati  daganat) autoszomalis  domindnsan  oroklédik. A
nephroblasztomaban szenved6 gyermekek 40%-a meggyogyul. Az egyik hazastars
egészséges, a masiknak gyerekkoraban nephroblastomaja volt. Mennyi annak a

valoszinlisége, hogy a parnak az utddai egészségesek lesznek? [2/11]
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IV. FEJEZET
GENKOLCSONHATASOK

Az elozo fejezetekben az egygénes Oroklddés menetét vizsgaltuk, amikor is a
tulajdonsagot egy allélpar hatdrozza meg. Génkdlcsonhatdsok, mas néven nem allélikus
kolcsonhatasok esetén viszont a tulajdonsagot nem egy, hanem tobb, egymassal
kolcsonhatasba 1ép6 gén allélparjai hatarozzak meg. Ezekben az esetekben tigy az 6roklédés,
mint a hasadas is eltérhet az egyénes oOroklodéstdl, a legtobb esetben az alléparok
génvaltozatai kiilonb6z6 kombinaciokban kiilonboz6 fenotipust eredményeznek. A tipikus
hasadasok létrejottének feltétele, hogy hogy a tulajdonsagot befolyasolé allélparok kiilonb6zo
kromoszémaparokban helyezkedjenek el.

Sziikséges megemliteni, hogy a nem allélikus kolcsonhatasok elnevezése egyes
szerzOknél eltérhet a szakirodalomban (4. tablazat), ezért mindig az F,-ben torténd hasadas
alapjan kell meghatarozni az 6roklédés jellegét.

1. 9:3:3:1 (egylittmiik6dés);

9:6:1 (0sszeadddo hatas);

9:3:4 (recessziv episztazis);

9:7 (kiegészitd hatas);

12:3:1 (dominans episztazis);

13:3 (dominans és recessziv episztazis);
10:3:3 (versengd gének);

15:1 (azonos hatdsu domindns gének);

© ©° N o g R~ DN

1:4:6:4:1 (mennyiségi tulajdonsagok 6roklédése esetén)

1. 9:3:3:1 (egyiittmiikdodés) — a két gén dominans alléljai kilon-kiilon eltérd
formaban nyilvanulnak meg, viszont egy genotipusba keriilve 1Gj fenotipust hoznak 1étre.

Példa: a tyuk tarajformaja két gén hatasatol fiigg. Az egyik gén dominans allélja (R)
felel a rozsaformaju tarajért, a masik gén dominans allélja (P) a borsotarajért. Két kiilonbozo
genotipusu egyed — egy rézsataraju (PpRR) és egy borsotaraju (PPrr) — keresztezése soran az
F1 — ben minden egyed diotarajt lett (PpRr). Az F; egyedeinek keresztezése soran az F, — ben
az alabbi hasadas figyelhetd meg:

9 — diotaraju (P_R )

3 — rozsataraju (ppR )

3 — borsotaraja (P_rr)

1 — egyszer(i vagy flrésztaraji (pprr)
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4. tablazat A nem allélikus kolcsonhatasok megnevezése kiilonb6z6 szerz6knél a szakirodalomban

Szerzd, Hasadas az F,— ben
év 9:3:3:1 9:6:1 | 9:3:4 | 9:7 | 13:3 | 12:31 15:1
A nem allélikus kolcsonhatasok megnevezés az adott hasadas esetén
Megnevezések a Kooperacio, | Kooperacio, Kiegészito Komplementer Episztazis, Episztazis, Polimer
nemzetkozi komplementer | komplementer | gének, gének, dominans episztazis| dominans gének,
szakirodalomban gének, gének, komplementer  |kétszeres recessziv episztazis poliméria
(11 szerz6 miive koepisztazis additiv, polimer | gének, episztazis egyenértéki
alapjan, gének Kriptoméria, gének,
1967-1994) félepisztazis recessziv izo-
episztazis episztazis,
kett6s gének
Megnevezések a egylittmiikod | 6sszeadddod recessziv kiegészitd hatds, | domindns és dominans azonos
magyar nyelvi és, két hatas episztazis, kiegészitd recessziv episztazis, hatasu
szakirodalomban dominans gén recessziv faktorhatas, episztazis, elnyomo¢ hatas, | dominans
egylittes szupresszio, komplementer episztazis episztazis gének, kettds
hatasa kriptoméria gének, kettds dominans

recessziv gének

gének




A 9:3:3:1 hasadas emlékeztet a dihibrid keresztezés soran megfigyelt hasadasra
(szintén 9:3:3:1), viszont abban az esetben két fiiggetlen tulajdonsag dominans-recessziv
oroklédése soran jon létre e két tulajdonsag négy kombinacidja, jelen esetben viszont egy
tulajdonsag négy fenotipus valtozatat hozza létre a két allépar kdlcsonhatasa.

2. 9:6:1 (0sszead6do6 kolcsonhatas) — a két gén dominans alléljai kiilon-kiilon
azonos formaban nyilvanulnak meg, egy genotipusba keriilve viszont Gj fenotipust hoznak
1étre.

Példa: A tok esetében az A ¢és B allél kiilon-kiilon gombolyli termést eredményez.
Amikor két gombolyl termésii tokot kereszteznek, melyek genotipusa AAbb és aaBB, az F; —
ben a novények termése korong alaki lesz (AaBb). Az els6 hibridnemzedék egyedeit
egymassal keresztezve az kovetkez6 hasadas figyelheté meg az F, — ben:

9 — korong alaki1 (A B )

6 — gobmbolyl alaka (A _bb és aaB )

1 — hosszukas alakt (aabb).
A 9:3:3:1 és 9:6:1 aranyu génkdlcsonhatast 0sszehasonlitva a kettd kozott a kiillonbség,

hogy els6 esetben a dominans allélok kiilon-kiilon eltérd (9:3:3:1) masodik esetben viszont
kiilon-kiilon azonos (9:6:1) fenotipust hoznak létre.

3. 9:3:4 (recessziv episztazis). Olyan génkolcsonhatds, amikor az egyik gén
dominans allélja a masiktdl fiiggetlentil is kifejti hatasat, viszont a masik gén dominans allélja
csupan kiegészitheti az elsének a hatasat.

Példa: az egerek szOrszinének oroklodése. A szérzet lehet sziirke (aguti), fekete és
fehér. Az egyik dominans allél (A) a fekete pigmentért felelds, a masik dominans (B) a sarga
festékanyagért. Ha mindkét dominans allél jelen van (A_B_) aguti szinli egereket kapunk,
mivel a fekete szOrszalak végén sarga gylr( képzédik. Az aguti szin mas vadon €16
ragesalokra is jellemz6 (mokus, nyul, tengerimalac). A dominans B allél viszont csak a fekete
szinért felelés okozd A allél jelenlétében tudja kifejteni hatasat, igy a aaBB genotipust
egyedek fehérek lesznek. Azok az egyedek, amelyek genotipusa tartalmazza a dominans A
allélt (AAbD), de hianyzik a sarga pigmentért felelos B allél, feketék lesznek. Két kiilonb6zo
fekete és fehér egyed keresztezése (AAbb X aaBB) eredményeként az Fi-ben minden utod
egyforma sziirke lesz (AaBb), az F,-ben pedig 9:3:4-es hasadas tapasztalhato.
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P Q@ AAbb x < aaBB
fekete fehér
= AaBb
szlirke (aguti)
F, 9A B :3A bbb :\3 aaB_ : laabb ,

9 3 4
aguti fekete fehér

A 9:3:4 aranyu hasadds annak eredményeként kovetkezik be, hogy a dominans B
alléllel rendelkez6é egyedek ugyanolyan fehér szintiek, mint a recessziv homozigéta egyedek,
igy a dominans B allél csupan "kiegésziti" az A allél hatasat.

4. 9:7 (kiegészito hatas). Ez esetben a tulajdonsagért felelés dominans allélok
csak akkor tudjak kifejteni hatasukat, ha egy genotipusba keriilnek, kiilon-kiilon nem képesek
megnyilvanulni.

Az illatos lednek piros viragszinéért a P ¢és C allélok felelések, mivel egyiittesen
biztositjak a szinért felelds antocian képzddését. Egy dominéns allél nem képes kifejteni ezt a
hatast, igy a cCPP és a CCpp genotipusi egyedek fehérek lesznek. Az ilyen egyedek
keresztezése soran az Fi- ben minden egyed piros viraga és CcPp genotipusu lett, az F, — ben
pedig a kovetkez6 hasadas varhato:

9 piros virag névény (C_P_);
7 fehér viragu novény (cc P_; C_pp ; ccpp).

5. Episztazis (13:3, illetve 12:3:1) — az egyik gén dominans allélja elnyomja a masik
gén dominans alléljat, ezért ez csak az elnyomo (inhibitor- jelentése gatlo) allél hianyaban képes
kifejteni hatasat. Az episztazisnak két tipusa van: az F; — ben 13:3 aranyu hasadas esetén az
elnyom6 allél ugyanazt a fenotipust eredményezi, mint kétszeresen homozigota recessziv
genotipus, 12:3:1 arany( hasadaskor pedig a recessziv homozigéta egyedeknek sajatos a
fenotipusuk.

Példa a 13:3 hasadasu egyiitthatasra. Fehér tollu (CCIl) hazityukokat kereszteztek
fehér tollu (ccii) kakasokkal, az F; — ben minden egyed fehér tollu lett (Ccli). Az 1 allél
(inhibitor) elnyomja a szines tollazatot kialakito C allél hatasat, igy azok az egyedek, melyek
genotipusaban (C_1_; ccl_; ccii) az elnyomo allél jelen van, vagy a szines tollazatért felelos C
allél hianyzik, fehérek tollazatiiak lesznek.
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P QCCll x Jccii

fehér fehér
Fi Ccli
fehér
F, 9C 1 : 3ccl  : ccii, : 3C_ii
13 fe;; szines

A 12:3:1 hasadas olyan génkolcsonhatasra utal, amikor egy dominans allél elnyomja a
masik dominans allélt, azonban a kétszeresen recessziv homozigéta egyedek kiilonboznek az
egy vagy két dominans alléllal rendelkez6 egyedektol.

A lovak fekete szOrszinét a dominans B allél hatarozza meg. A sziirke szinért felelés C
allél viszont elnyomja a B allélt, ezért a B C_ genotipusu egyedek sziirkék lesznek. Fekete
lovakat (BBcc) sziirkékkel kereszteztek (bbCC) az F1- ben minden egyed sziirke lett (BbCc),
az F, — ben tortént hasadas:

12 sziirke (C_B_; C_bb)
3 fekete (ccB )

1 rozsdavoros (ccbb)
6. 15:1 (azonos hatasi dominans gének) — tobb gén dominans allélja hatarozza

meg egy tulajdonsag kialakulasat, melynek soran a fenotipus nem fiigg a dominans allélok
szamatol.

Példa: a pasztortaska becOke termésének alakja lehet sziv alaku, vagy ovalis
alaku. A sziv alaku format az A és a B allélok hatarozzdk meg, de ez nem fligg az allélok
szamatol. A domindns gének hidnya esetén a termés ovalis alakll. Kétszeresen homozigdta
dominans és recessziv egyedeket kereszteztek, az F, — ben tortént hasadas: 15 novénynek sziv
alakt, 1 ndvénynek pedig ovalis alaku lett a termése.

P Q AABB x J aaBB

sziv alaku ovalis
F1 AaBg
sziv alak(
F2 9A B : 3A BB : 3aaB : 1 aaBB
\_ — — - —-/
15 sziv Alakt 1 ovalis
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7. Egyes esetekben a tulajdonsag Kifejezédésének mértéke fiigg a dominans allélok
szamatol (1:4:6:4:1), mivel minden allél ,,erdsiti” a tulajdonsagot, az alléok hatasa mintegy
Osszeadodik. Ez jellemz0 altalaban a mennyiségi jellegek oroklddésére is.

Példa: A buzaszemek szine a sOtétvorostdl a fehérig valtozhat. Sotétvoros
(AABB) ¢és fehér (aabb) buzafajtak keresztezésekor az Fi —ben k6zépvorés a mag
terméshéja (AaBb), az F, —ben pedig kovetkez6 a hasadas:

1 —sotétvoros (4 dominans allél- LAABB)

4 — sotétpiros (3 dominans allél- 2AABDb; 2AaBB)

6 — kozépvords (2 dominans allél- 1AAbb; 4AaBb; 1aaBB)

4 — vilagospiros (1 dominans allél- 2Aabb; 2aaBb)

1 — fehér (0 dominans allél- 1aabb)

8. Versengé (konkuralé) gének (10:3:3). A génkdlcsonhatast tekinthetjiilk az
Osszeadodd génhatas kiilonos estének, mivel a dominans allélok képesek kioltani egymas
hatasat. Ezért, ha mindkét génbdl jelen van a domindns allél, akkor a hatas ugyanaz, mint ha
egyik dominans allél sem lenne jelen.

Példa a lednekkacs kanyarodasa. Az egyik dominans allél (A) a jobbra, a masik (B) a
balra gorbiilést kodolja. Két homozigdta egyed (AAbb és aaBB) keresztezése soran az elsé
nemzedékben (AaBb) a kacs nem gorbiil, a méasodik nemzedékben a kdvetkezé hasadds
tapasztalhato:

10 — nem gorbiil (9 A_B_¢és 1 aabb)

3 — jobbra gorbiil (3 A_bb)

3 - balra gorbiil (3 aaB )
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PELDA

Kereszteztek két diszhalat. Az egyik farokuszojan két fekete folt volt, a masiknak nem
volt (minta nélkiili). Az els6 nemzedékben valamennyi hal farokuszoéjan fekete sav volt
lathatd, majd ezek keresztezése soran az Fo-ben a kovetkezd hasadast figyelték meg:

108 - fekete sav a farokuszon;

33 - két fekete folt;

56 - minta nélkiili farokuszo.

197

Hogyan 6roklodik a tulajdonsag? Milyen a sziildegyedek és az utodok genotipusa?

Megoldas:

A faroktsz6 mintazatanak oroklddése egy diszhalnal.
Adva:
P Q fekete folt x & minta nélkiil
Fq fekete sav
F, 108 fekete sav

33 két fekete folt

56 minta nélkiil

197

Hogyan 6roklddik a bélyeg?

P,Fi, Fp-?

Kovetkeztetés.

Ketténél tobb fenotipus csoport van, a hasadas is eltér az egygénes o6roklodésnél
megfigyelhetd tipikus hasadasoktol, ezért feltételezhetjiik, hogy a tulajdonsagokat tobb gén
hatasa befolyasolja.

Meghatéarozzuk az F, — ben bekdvetkezd hasadast:

108:12,3=8,78=9

33:12,3=2,68=3
56:12,3=4,55=4

197:16=12.3

A hasadas 9:3:4, ami recessziv episztazis génkdlcsonhatasra utal.

A B - fekete sav

A_bb — két fekete folt
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aaB_ vagy aabb— minta nélkiil,
tehat az A allél fiiggetleniil fejti ki a hatasat a B alléltol, de a B allél onalléan nem
fejtheti ki hatasat.

P Q AAbb x & aaBB

két fekete folt minta nélkdl
F1 AaBb
fekete sav
F, 9A B 3A bb : 3aaB_ 1 aabb
fekete két fekete 4 Elta nélkiil
sav pfolt
Ellendrzés a xz modszerrel:
Fenotipus 0) E |O—E| |O—E|2 ‘O—E‘Z
csoport e
9 108 108 - - -
3 33 36 3 9 0,25
4 56 48 8 64 1,33
>=197:16=123~=12 > =1,58

Valoszintiség: p =~ 0,45 > 0,05

Felelet: a vizsgalt diszhalaknal a fekete sav vagy fekete folt jelenlétét a faroktiszon két

gén hatarozza meg, amelyek kolcsonhatasa okozza az F,—ben a 9:3:4 aranyt hasadast.
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FELADATOK
4.1. Bézs szinii és sziirke nyérceket kereszteztek. Az F; — ben barna sz6r(i egyedeket

kaptak, az F, — ben a pedig a kovetkez6 hasadas tortént: 14 sziirke, 46 barna, 5 krémszindi, 16
bézs szinli. Hogyan o6roklédik az adott fenotipus. Milyen utdédokat kaphatunk, ha az F;
egyedeit bézs szérszinii nyércekkel keresztezziik? [5]

4.2. A nyérceknél két kiilonbozd gén recessziv alléljai homozigota allapotban egyiitt,
vagy akar kiilon-kiilon is platina szOrszint eredményeznek. A barna szérszint (vad tipus) a
dominans allélok egylittesen okozzak. Hatarozza meg a platina nyércek genotipusat, amelyek
keresztezése csak barna utddokat eredményezhet! Barna és platina nyércek tobbszori
keresztezése soran a hasadasi ardny a kovetkezd: 3 platina : 1 barna. Hatdrozza meg a
sziiléegyedek genotipusat. [5]

4.3. Fehér, hosszikas termésii sargadinnyét kereszteztek zold, korong alakaval. Az F;
— ben fehér, korongalakt utédokat kaptak, az F, — ben tortént hasadas:

548 — fehér, korongalaku

355 — fehér, gdbmbolyt

61 — fehér, hosszukas

129 —sarga, korongalaku

95 — sarga, gdmbolyl

14 — sarga, hosszukas

49 — z6ld, korongalaku

28 — z6ld, gdmbolyli

5 — z6ld, hosszukas.

1284

Hogyan oroklédik a bélyeg? Hatarozza meg a sziildegyedek genotipusat. Milyen
hasadéas varhat6 a sziiléegyedek teszteld keresztezése sordn, és milyen genotipusi egyedet
hasznalhatunk tesztel6 keresztezésre? [5]

4.4. Egy kertész granatszegfii termesztésével foglalkozott. Piros és krémszinii viragai
voltak. A krémszinli névények dnmegporzasakor az F1— ben 18 krémszinii és 7 fehér viragot
kapott, a piros dnmegporzasa soran pedig 222 piros, 68 krémszinii, 94 fehér viragu ndvényt.

A piros és krémszinli viragot egymadssal keresztezve az utdodoknal a kovetkezd hasadést
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figyelte meg: 29 piros, 31 krémszinii ¢és 18 fehér virdgi novény. Hogyan oOroklodik a
granatszegfli virag szine? Milyen a piros, krémszinii és fehér viragh novények genotipusa? [5]

4.5. Kereszteztek két rozsnovényt, az egyik antocian tartalmu, sz6rds pelyvaju €s nem
viaszos felszinii, a masik nem tartalmazott antociant, sima pelyvajua és viaszos felszinti. Az
elsé hibridnemzedékben minden egyed tartalmazott antociant, a viaszos és a sz6ros pelyvaja
volt, a masodik hibridnemzedékben tortént hasadas:

335 antocian, sz6rds pelyva, viaszos,

110 antocian, szOrds pelyva, nem viaszos,

105 antocian, sima pelyva, viaszos,

40 antocian, sima pelyva, nem viaszos,

267 antocian nélkiil , sz6ros pelyva, viaszos,

90 antocian nélkiil , sz6ros pelyva, nem viaszos,

85 antocian nélkiil , sima pelyva, viaszos,

29 antocian nélkiil , sima pelyva, nem viaszos.

Hogyan 6roklddik a bélyeg? Milyen a sziiléegyedek genotipusa? [5]

4.6. A négyszeresen recessziv homozigota ciroknovény a magassaga 40 cm, a
négyszeresen dominans homozigéta egyedeké 240 cm. Feltételezziik, hogy a szar magassagat
4 dominans allél azonos mértékben szabalyozza és hatasuk Osszeadodik. AjAjazasAszAszAsAyg
genotipusit novényt ajajajarazazAsA4 genotipusuval kereszteztek. Milyen a sziildegyedek
magassaga? Milyen magas egyedeket varhatunk az F;- ben? Az F, —ben milyen lesz a
hasadasi arany a magassag szerint? [5]

4.7. Atlagos héatuszonyu, sziirke halakat kereszteztek hosszi hatuszony fehér
halakkal. Az els6 hibridnemzedékben minden egyed sziirke és hosszll hatuszonyu lett. Az F, —
ben tortént hasadas:

129 sziirke és hosszll hatuszonyt

35 sziirke és atlagos hatuszonyu

40 égszinkék hossz hatuszonyu

20 égszinkék atlagos hatuszonyu

32 viladgos hosszll hatuszonyu

10 vilagos atlagos hatuszonyt

12 fehér hossza hatuszonyu

5 fehér atlagos hatuszonyt

283
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Hogyan o6roklédnek a bélyegek? Hatarozza meg a sziildegyedek genotipusat. Milyen
hasadés varhat6 az F, — ben ha vilagoskék és fehér hossz hatuszonya halakat kereszteziink?
[5]

4.8. Fehér és zold termésh tokfajtakat keresztezve az F; — ben a kovetkez6 hasadast
kaptak: 86 fehér, 39 sarga és 42 zold. Az F; sarga és fehér egyedét keresztezve a kovetkezo
hasadast kaptak: 1/2 fehér, 3/8 sarga és 1/8 zold termésii. Hogyan oroklodik a bélyeg?
Magyarazza meg a keresztezés eredményét, hatarozza meg a keresztezésnél hasznalt
novények genotipusat. [6]

4.9. Lila és sargaviragu lucerna keresztezése soran az F1; — ben minden virag zold szint
lett, az F, — ben a kovetkezéhasadast kaptak: 169 — zold viragh, 64 — lilaviragu, 67 —
sargaviragy, 13 — fehérviragu. Hogyan 6roklédik a bélyeg? Hatdrozza meg a sziiléegyedek
genotipusat. Mit kapunk, ha az F; fehér egyedeit egymassal keresztezziik? [6]

4.10. Két fehérviragu lednek keresztezése sordn az utddoknal 183 fehérviraga és 62
lilaviragth novényt figyeltek meg. Milyen a sziiléegyedek genotipusa, ha a tulajdonsagot két
gén hatarozza meg? [6]

4.11. Kereszteztek k ét lednek novényt, az egyik fehér viraga szark6zépen,— a masik
fehér viraga szarvégen helyezkedett el. Az F; — ben minden ndvény lilaviraga lett és
szarkdzépen helyezkedett el. Az F, — ben:

415 - lila, szarkdzépen
140 — lila, szarvégen
350 — fehér, szarkozépen
95 — fehér, szarvégen
1000

Hogyan oroklddnek a bélyegek? Milyen genotipusti egyeddel végezhetiink teszteld
keresztezést? Milyen eredmény varhato az F; egyedeinek teszteld keresztezésbol? [6]

4.12. Fehér, rancos szeml kukoricat kereszteztek lila, sima szemivel. Az F; — ben
minden novény fehér és sima szemi lett. Az F, — ben a kovetkez6 hasadast kaptak:

808 fehér, sima

249 fehér, rancos

202 lila, sima

50 lila, rancos

Teszteld keresztezés soran a kovetkezd hasadast kaptak:

135 fehér, sima
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150 fehér, rancos

40 lila, sima

52 lila, rancos

Hogyan 6roklédnek a tulajdonsagok? Milyen a sziil6egyedek és az utodok genotipusa?
Milyen genotipusu egyeddel végezték a teszteld keresztezést? [6]

4.13. Piros, rancos szemu és fehér, sima szemi kukorica keresztezése soran az elsd
hibridnemzedékben minden egyed lila, sima szemii lett. Ezeket keresztezték egy ndvénnyel,
minek eredményeként a masodik hibridnemzedékben hasadas tortént:

840 lila, sima szemi

280 lila, rancosszemu

378 fehér, sima szemu

123 fehér, rancos szemi

273 piros, sima szem

89 piros, rancos szemi

1983

Hogyan 6roklédnek a tulajdonsagok? Milyen a sziiléegyedek és az utddok genotipusa?
Milyen genotipusu egyeddel végezték a keresztezést? [6]

4.14. 761d borsd onmegporzasa soran 544 sotétzold €s 45 vilagoszold novényt kaptak.
Magyarazza meg a hasadasi aranyt, hatarozza meg a kiindulasi névény genotipusat. [6]

4.15. Fekete és fehér pelyvaju zabot kereszteztek, az els6 hibridnemzedékben minden
egyed fekete pelyvaju lett, a masodik nemzedékben hasadas tortént: 418 fekete, 100 sziirke és
42 fehér pelyvaju. Hogyan o6roklédik a bélyeg? Milyen a sziiléegyedek genotipusa? Milyen
keresztezésre lenne szilikség a kovetkeztetés ellendrzéséhez, és milyen eredmény varhat61000
utod esetén? [6]

4.16. Vilagosbézs szinli és barna nyércek keresztezése sordn az elsd
hibridnemzedékben minden utéd barna lett. A masodik hibridnemzedékben tortént hasadas:
114 barna, 11 vildgosbézs, 35 fekete és 38 platina szinli. Hogyan o6roklodik a nyércek
szOrzetszine? Hatarozza meg a sziiléegyedek genotipusat. Milyen hasadéas varhato, ha a) az F»
fekete egyedeit vilagosbézs egyeddel keresztezziik? b) Az F, fekete és platina szinii egyedeit
keresztezziik? [6]

4.17. Narancssarga és csokoladébarna bundaju nyulak keresztezése soran, az elsd
hibridnemzedékben minden egyed fekete lett. Az F, — ben 214 utodot kaptak, melyek koziil:

94 fekete
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32 kékessziirke

25 csokoladébarna

30 sarga

10 vilagossziirke

12 vilagossarga (tekn6c szin)

9 narancssarga

2 homoksziirke.

Az F, Egy homoksziirke néstényt a masodik hibridnemzedékbdl Kkereszteztek egy
fekete himmel az F1-bol. A keresztezésbol 28 nyul sziiletett ugyanolyan fenotipussal, mint az
Fo-ben, de a hasadasi arany mas lett: 1:1:1:1:1:1:1:1. Magyarazza meg a keresztezés
eredményét. Hatarozza meg a sziil6egyedek, és minden utdd genotipusat. [6]

4.18. W. E. Castle kiilonboz6 flilhossziisagn nyulakat keresztezett. Belga orias nyulat,
melynek flilhossza 145 mm, lengyel nyulfajtaval keresztezett, melynek fiilhossza 85-90 mm.
Az els6é hibrid nemzedékben minden egyed fiille kozepes hosszusagt lett (110 mm). A
masodik hibridnemzedékben 214 egyednél a fiilhossz 92 millimétertél 123 milliméterig
valtozott. Hany gén hatarozza meg a tulajdonsagot? Milyen a sziil6k genotipusa? [6]

4.19. Vilagoskék és albiné (fehér szinii és voros szemtl) szivarvanyos guppik (Poecilia
reticulata) keresztezésébol az F; — ben 69 vilagoskék egyedet, az F, — ben 68 vilagoskéket, 20
sOtét szemi fehéret és 34 vords szemi albindt kaptak. Hogyan 6roklodik a tulajdonsag?
Hatarozza meg a sziil6k genotipusat. Az F, — ben az utddok hany szazaléka lesz homozigota a
szint meghataroz6 allélokra nézve?

4.20. Vilagoskék és halvanysziirke szivarvanyos guppik keresztezésébol az elso
hibridnemzedékben sziirke utdodokat kaptak, az F, — ben hasadas tortént: 55 sziike, 17
vilagoskék, 19 halvanysziirke és 6 fehér egyedet kaptak. Az F; egyedeit fehér halakkal
keresztezve az F, — ben 17 sziirke, 20 vilagoskék, 15 halvanysziirke és 19 fehér egyedet
kaptak. Hogyan 6roklédik a bélyeg? Hatarozza meg keresztezett egyedek genotipusat. Milyen
utodokat kapnank, ha homozigota sziirke egyedet fehérrel kereszteznénk?

4.21. Albino és szines aranyhalak (Carassius auratus) keresztezése soran az F; — ben
minden egyed szines lett. Az F, — ben tortént hasadas 199 szines és 17 albind egyedet kaptak.
Hogyan o6roklédik a bélyeg? Hatdrozza meg a sziilléegyedek ¢és az Fi — egyedeinek
genotipusat. Milyen keresztezése alkalmazhatunk a hipotézis ellendrzésére?

4.22. Folytontermd, indanélkiili eperfajtait egyszertermd, indanélkiili fajtaval
kereszteztek, az F; — ben minden egyed folytontermd, indas lett. Az F, — ben hasadas tortént:
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381 folytontermd, indas, 102 egyszertermd, indas, 270 folytontermd, inda nélkiili 110
egyszertermd, inda nélkiili. Az F; — egyedeit egyszertermd, inda nélkiili sziiléegyeddel
keresztezve az alabbi hasadast kaptak: 181 folytontermd, indas, 210 egyszertermd, indas, 201
folytontermd, indanélkiili és 188 egyszertermd, inda nélkili. Hogyan o6roklédnek a
tulajdonsagok? Hatarozza meg a sziiléegyedek genotipusat.

4.23. Két kiilonbozo keresztezési vonalbol szarmazo tollas 1abu tyakok és kakasok
keresztezésekor az Fi-ben minden utod tollaslabu, az F,-ben pedig 64 tollas és 5 csupasz labu
lett. Amikor az Fi1-bdl szarmazéd egyedeket keresztezték az Fo-bol szarmazd csupasz labu
egyedekkel, 37 tollas és 11 csupasz labu utdédot kaptak. Hogyan 6roklédik a tulajdonsag?
Hatdrozza meg a sziildegyedek genotipusat!

4.24. Adva van egy keresztezési séma:

PP: tollas labu, diotaraju kakas x csupaszlabu, flirésztaraju tyuk

Fi 11 tollas 1abu, diotaraju
15 tollas 1ab1, rozsataraju
13 tollas 1ab1, borsotaraju
12 tollas 1abq, fiirésztaraja
9 csupaszlabu rozsatarajt
13 csupaszlabu borsotaraju
11 csupasz labu, firésztaraja
13 csupasz labu, diotaraju.
Magyardzza meg a keresztezés eredményét. Hogyan oOroklodnek a bélyegek?
Hatarozza meg a sziildegyedek genotipusat.
4.25. Fehér rozsataraju tyukok és fekete fiirésztaraju kakasok keresztezése soran az F;
— ben minden csirke fehér szini lett, az utodok felének rozsataraja, masik felének fiirésztaraja
volt. Az F; kiilonb6z6 taraju egyedeit keresztezve a kovetkez6 hasadast kaptak:
115 fehér rozsataraju
112 fehér fiirésztaraja
23 fekete rozsa taraju
26 fekete fiirésztaraja
276
Hat4rozza meg a sziiléegyedek és az utédok genotipusat. Hogyan tudna teszteld
keresztezéssel bizonyitani kovetkeztetésének helyességét??
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V. FEJEZET
NEMHEZ KAPCSOLT OROKLODES

Egy faj kiilonb6zd nemii egyedeinek ivarkromoszomai nemcsak morfologiai
szempontbol kiilonbozhetnek, hanem a gének szamaban is teljesen eltéréek lehetnek. Ezek a
kromoszoémak, pontosabban a benniik elhelyezked6 gének, elsésorban a nemi jellegekért
felelosek (az egyedfejlodés soran az elsédleges és masodlagos nemi jellegek kialakulasaért),
de ezekben a kromoszomakban mas gének is vannak, amelyek nem jatszanak semmilyen
szerepet a nemi differencialodasban.

Ugyanakkor nem minden é161énynél a kromoszoémak hatarozzak meg az ivart. Vannak
fajok, az evolucios fejlédés alacsonyabb fokan allo allatok kozott is, ahol megmaradt a
kétnemiiség, ugyanazon egyed képes ndi és him gamétak képzésére. Egyes szervezetekben a
nemi fejlédés iranyat nem csupan genetikai, hanem kiils6 tényezok is befolyasoljak.

A leginkabb elterjedt ivarmeghatarozas a szingamia — amikor a nem a
megtermékenyités pillanataban d6l el, annak alapjan, hogy milyen ivarkromoszoma keriil a
zigotaba. Azoknal a szervezeteknél, amelyek nemét ivarkromoszomak hatarozzak meg, ezek
gyakran morfologiailag kiilonboznek, vagy az egyik ivarkromoszéma hianyzik. Az ivart,
melyet azonos ivarkromoszomak hataroznak meg — homogaméta, amelyet kiilonboz6 —
heterogaméta ivarnak nevezziik. Ertelemszerfien, homogaméta (XX) nem esetében az
ivarkromoszomakban azonos gének helyezkedhetnek el, heterogaméta (XY) nem esetében
viszont a masik ivarkromoszoma nem feltétleniil tartalmazza ugyanazokat a géneket. Ha az
allél az X kromoszoman lokalizaloédik és az Y kromoszéma nem tartalmazza az allél parjat, a
tulajdonsag 6roklodésében az utddoknal jellegzetes hasadast figyelhetiink meg a néi €s him
egyedek kozott. Az olyan az egyedet, melynek homolog kromoszémaparjanak adott lokuszan csupan
az egyik kromoszoman talalhat6 meg az adott allél hemizigotanak nevezziik. Példaul a daltonizmus
(szintévesztés) ¢s a hemofilia (vérzékenység) recessziv allélja az X-kromoszoman
helyezkedik el és az Y-kromoszoma nem tartalmazza a megfelel6 allélpart.

A homogaméta csak egy gamétatipust képez (X), mig a heterogaméta kiilonbozoket (X
és Y, vagy X és O).

A kromoszomak altali ivarmeghatarozas tobb formaja ismert a természetben.

Az embernél, csakigy mint a muslicanal a néi egyed homogaméta, és a him a
heterogaméta ivaru. A madarak és tobb lepkefaj esetében ez forditva van, vagyis a him a

homogaméta, a néi egyed a heterogaméta.
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Q 3 Mely szervezetkre jellemz6?
l. XX XY ember, méhlepényes emldsok, muslica
1. ZW 2z madarak, hiillék, lepkék
Il. X0 XX egyes molylepkefajok
V. XX X0 szocske, rovarok jelentds része
V. 2n n haziméh, hartyasszarnyuak

Heterogaméta az ivar akkor is, ha az egyik nemi kromoszéma hianyzik (XO). llyen a
molylepke ndsténye €s a szocske himje.

Nemhez kotott tulajdonsagok 6roklédése soran a keresztezések eredménye attol fiigg,
hogy a sziiléi egyedek (him vagy ndi) koziil melyiktél szarmazik a zigdta dominans vagy
recessziv allélja.

Muslicanal a szemszinéért felelés allélok X kromoszomahoz kapcsoltak (A-piros, a-
fehér). Pirosszemii (X*X®) néstény és fehérszemii (X*Y) him keresztezése soran az Fi-ben
fenotipus szerint hasadas nem torténik, csupan az F, — ben a himek kozott.

Reciprok keresztezés sordn, amikor a ndstény recessziv és a him dominans, az F; —
ben a himek recessziv a ndstények domindns tulajdonsdggal rendelkeznek. Az ilyen tipust
oroklédés — amikor a him egyed az anyatdl, a néstény egyed az apatdl 6rokli az adott

tulajdonsagot, cikcakk (criss-cross) 6roklésmenetnek nevezziik.

PP Q X*X* x 3 XAy
F, Q XA X2 x 3 XY
K 0 xAxa 3 XA, XY

A daltonizmust (a zold és a piros szin tévesztése) recessziv allél okozza, ami az X
kromoszoémahoz kapcsolt. Ezért a nék kozott ritka a szintévesztés, mivel Kicsi a
valoszintisége, hogy mindkeét sziilénél jelen legyen a daltonizmus recessziv allélja, viszont ha
az anya hordozod, 50% az esélye, hogy atadhatja a recessziv allélt fianak.

A hemofilia viszonylag ritka, velesziiletett 6rokletes betegség. A beteg szervezetébdl
hianyzik egy véralvadasi faktor (fehérje), melynek kovetkeztében a véralvadas folyamata nem
megfeleld modon zajlik. Leggyakoribb formai a hemofilia-A (gyakorisaga 1/10 000) és a
hemofilia-B (1/50 000). Az esetek talnyom¢ tobbségében a hemofilia nemhez (X-

55




kromoszomahoz) kapcsolt 6roklodd betegség, ritkan ismeretlen okbol (genetikai hattér nem
mutathato ki), spontan génmutécioé kovetkeztében alakul ki. A betegséget nok és férfiak is
atorokithetik. A ndk legtobbszor a betegség hordozo6i, mivel naluk a masik, egészséges X
kromoszoma miatt nem alakul ki stlyosabb vérzés. A betegség a férfiaknal gyakrabban
jelentkezik.
PELDAK

1. Barnaszemi, atlagos szarnyu (vad tipus) ndstény muslicakat kereszteztek piros
szem, metszett szarnya (cut wings) himekkel, az F; — ben mind a himek és mind a ndstények
piros szemiiek és atlagos szarnyuak lettek, az F, — ben hasadas tortént:

Néstények — 161 piros szemii és atlagos szarnyu, 42 barnaszemii és atlagos szarny.

Himek — 76 piros szemi és atlagos szarnyt, 80 piros szemii és metszett szarnyt, 26
barnaszemt és atlagos szarnyu, 18 barnaszemii és metszett szarny.

Hogyan 6roklddik a két tulajdonsag, ha feltételezziik, hogy a muslica szemszinét két
gén egyiittmiikodé kolcsonhatasa befolyasolja (A_C_-piros; A_cc-barna; aaC_-élénkpiros;

aacc-fehér)? Hatarozza meg a sziiléegyedek és az utodok genotipusat.

Megoldas
A muslica szarnyformajanak és szemszinének oroklddése.
Adva:
P Q bamaszemii, x & piros szemi,

atlagos szarnyu metszett szarnyu
Fi mind (@ +J&) piros szemii, atlagos szarnyt
F2 Q: 161 piros szem és atlagos szarnyu
42 barnaszemi és atlagos szarnyu
d: 76 piros szemti és atlagos szarny(

80 piros szemil és metszett szarnyt

26 barnaszemt és atlagos szarnyt

18 barnaszemi és metszett szarnyu

Hogyan 6roklddnek a bélyegek? A PP; Fi. F, — genotipusai?

Vizsgaljuk az egyes tulajdonsagok 6roklédését kiilon-kiilon.

1. Az elso tulajdonsag — a szemszin oroklédése

a) a himek ¢és a ndstények esetében a szemszin 6roklédése soran az hasadasi arany
kézel 3:1 ardnyl, ami azt bizonyitja, hogy a szemszin kialakitasaért felelés gének
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autoszomalisan (nem ivarkromoszémak altal) 6roklddnek. Tovabba feltételezheté, hogy a
sziildegyedek homozigdtak az, mivel a hasadas nem az F;, hanem az F,-ben tortént.
Jeloljiik a genotipusokat: A C  -piros szemii;
A cc — barna szemii;

P @ AAcc x 4 AACC

F,  AACc
F2_ AACC : 2AACc :_AAcg
3 1
Ellendrizziik a xz segitségével:
Nem | Fenotipus 0 E (O-E) (O-E)° (O—E)?
csoportok T
Q 3 161 152,25 | 8,75 76,56 0,502
1 42 50,75 8,75 76,56 1,508
Y =201
3 3 76+80=156 | 150 6 36 0,24
1 26+18=44 50 6 36 0,72
>y =1,58
Ha, y* = 2,01 P~0,15> 0,05
Ha, x* = 0,96 P ~ 0,40 > 0,05

Felelet: a szemszint meghatarozo gének autoszoémakban helyezkednek el.

2. Nézziik a masik tulajdonsagot — a szarnyformat.

a) mivel a ndstények kozott e tulajdonsagot tekintve nem volt hasadas, csak a
himeknél, ezért feltételezhetjiik, hogy a tulajdonsidg nemhez kapcsoltan o6roklédik,
allégja az X kromoszoman helyezkedik el (az Y kromoszoma nem tartalmazza az
allélt).

b) mivel az Fi-ben nincs hasadas és minden egyed atlagos szarnyd, ebbdl
kovetkezik: az 4tlagos szarny dominans, a csdkevényes szarny recessziv tulajdonsag, a
ndstény dominans homozigota.

B — atlagos szarny;

b — csokevényes szarny;

P o XBx®  x g XY

o9 XBXP 3 XBy

F, @ X°X® 100 % atlagos 3 XPY 50 % étlagos szarny

XBX® szarny X*Y 50 % csokevényes szarny
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Ellendrizziik xz modszerrel

Fenotipus O E |O—E| |O—E|2 ‘O—E\Z
csoport B
1 76+26=102 | 100 2 4 0,04
1 80+18=98 100 2 4 0,04
Y =0,08
v* = 0,08 P~ 0,93

Felelet: a) a muslica szarnyformajat meghataroz6 gén az X kromoszéman
helyezkedik el,
b) a vizsgalt egyedek genotipusa:
PP @ XBX® AAcc X & X°Y AACC
F. @ XBXPAACe; d XPY AACe.

2. Egy nem szintévesztd nd (apja viszont daltonizmusban szenved) feleségiil
megy egy szintén nem szintévesztd férfihoz (apja szintén daltonizmusban szenved).
Milyen valoszintiséggel 6rokolhetik a gyerekek a nagypapdk daltonizmusat?

Megoldas

A daltonizmus oroklodése.

Adva:

Q@ nem szintéveszté (apja daltomizmusban szenved)

4 nem szintévesztd (apja daltomizmusban szenved)

Fi-?

Ismeretes, hogy a szintévesztés egy nemhez kotott recessziv tulajdonsag

frjuk fel az allélok jelolését: D —a szinek érzékelése, d — szintévesztés;

A tulajdonsag nemhez kotott, férfiaknal minden esetben megnyilvanul, mivel
hemizigotak e tulajdonsagra nézve. Tehat az Osszes férfi genotipusat felirhatjuk a
feladatban:

XY — nagyapa, aki daltonizmusban szenved:;

XPY - a fia, aki nem szintéveszté;

A n6 nem szintévesztd, igy genotipusaban jelen van a D allél. Viszont minden
né egy X kromoszomat az apjatol orokol, ezért a daltonizmus hordozdja lesz,

genotipusa tehat XPx?. Mindkét sziil8 kétféle gamétat képez:
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9 d

3 xP X
xP XP xP XP xd
Y XPy X9y

Tehat, a hazassagbol sziilethetnek normal latasa lanygyermekek — akiknek a

fele hordozza a daltonizmus alléjat; a fitk fele pedig daltonizmusban fog szenvedni.
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FELADATOK

5.1. A macskaknal a dominans B allél felelés a szOrzet narancssarga szinéért, a
C allél fekete szint eredményez. A heterozigota allatok foltosak, amit tekndctarkanak
iIs neveznek. A gén az X kromoszoémahoz kapcsoltan 6roklédik. Milyen utdodokat
kapunk, ha az alabbi egyedeket keresztezziik?

a) Fekete him, narancssarga ndstény

b) Fekete him, tekndctarka ndstény

c) Lehet-e a him tekndctarka? [3]

5.2. Porzos zold levelii mécsviragot (Melandrium album, a termds névény XX,
a porzos novény XY) kereszteztek termds sargaszold leveli mécsviraggal. Az els6
hibridnemzedékben a termds viragok levele zold, a porzosoké sargaszold lett. Milyen
hasadas varhat6 az F, — ben? [3]

5.3. Keskenylevelti mécsviragot beporoztak széles levelii névény pollenjével.
Az F; — ben a termds novényeknek széles, a porzosoknak keskeny levele lett. Milyen
utédokat kapunk, ha az F; termds egyedeit beporozzuk a porzoés sziiléegyed
pollenjével? [3]

5.4. Ordkletes angolkorban szenvedd 18 férfi és egészséges ndk hazassagabol
24 lany és 20 fiagyermek sziiletett. Az utdédok koziil minden lany angolkorban
szenvedett, ellenben minden fiti egészséges lett. Hogyan 6roklédhet a betegség? [3]

5.5. Az orokletes verejtékmirigy-hiany embernél X-hez kotott recessziv
tulajdonsag. Az albinizmust (6rokletes pigmenthiany) autoszomalis recessziv allél
okozza. Egy hazasparnak, akik e két tulajdonsagot tekintve egészségesek, mindkét
betegségben szenvedd fia sziiletett.

a) Milyen a sziilok genotipusa?

b) Mi a valoszinlisége, hogy a kovetkezd fiuk is beteg lesz mindkét
tulajdonsagra nézve.

) Mi a valosziniisége, hogy a kovetkez6 gyermekiik egészséges lany lesz? [3]

5.6. A torpendvés (achondroplasia) dominansan o6roklodik, a daltonizmus
recessziv, nemhez kotott. Egy torpe n6 és egy atlagmagassagt férfi 6sszehdzasodnak.
A férfi szintéveszté, a ndé viszont nem. Milyen gyerekeik sziilethetnek e két

tulajdonsagra nézve? [3]
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5.7. A kanariknal a tollazat zold szinéért a dominans B allél felel, recessziv
allélja — barna szint eredményez. A bobitaért egy autoszom dominans allél (C) felelds,
ha recessziv allél esetén a bobita hidnyzik. Bobita nélkiili z6ld him kanarit
kereszteztek barna bobitds ndsténnyel. Az utdodok: zold ndstények (bobitaval és
nélkiile) és barna himek (bobitaval és nélkiile). Milyen a sziilok és utodok genotipusa?

5.8. Bar egyes tanulmanyok cafoljak, tobb wutalds van arra is a
szakirodalomban, hogy a fiilkagyld talzott szOrosddését (hipertrichozis) Y-
kromoszoémaban talalhatdé gén okozza. Ha elfogadjuk ezt az Oroklédést, mi a
valdszintisége, hogy hipertrichdzisban szenvedd apanak ilyen gyereke sziiletik? [3]

5.9. Az Aplocheilus halaknal a néstények homogaméta, a himek heterogaméta
ivaruak. Az barna és kék szint meghatarozo allélok Y ¢és X kromoszomahoz
kapcsoltak, a barna szint a B allél, a kéket a b allél okozza. Az Y kromoszoéman
mindig a B csak allél talalhato, tehat a himek nem lehetnek kék szintiek. Kék néstény
¢s homozig6ta barna him keresztezése soran milyen utdodokat kapunk (F; és F;)?

5.10. Sarga labu kakasokat kereszteztek zo6ld labu tytkokkal. Az F; — ben a
kakasok és a jércék is sarga labuak lettek. Reciprok keresztezés soran a jércék zold
labuak, a kakasok pedig sarga labuak lettek. Az F, — ben 152 egyednek lett sarga és 49
z6ld laba, mindkét nembdl. Hogyan oroklodik a bélyeg? Hatarozza meg a sziil6k
genotipusat. Milyen hasadas varhato a reciprok keresztezésnél az F, —ben? [5]

5.11. Egy A vércsoporti né és B vércsoporti férfi (nem szenvednek
hemofiliaban) hazassagabol 3 gyerek sziiletett: Kati — egészséges A vércsoportu,
Viktor — egészséges, O vércsoporti és Henrik — hemofilias, A vércsoportd. Ismert,
hogy a nagysziilok anyai 4gon a nem vérzékenyek, a nagymama O, a nagyapa AB
vércsoportll. Apai 4gon szintén egészségesek nagysziilok, vércsoportjuk A és B.
Magyarazza meg, hogyan orokolte Henrik a hemofiliat? Hatarozza meg a csalad
minden tagjanak lehetséges genotipusat. [5]

5.12. A mediterran orszagok lakossaga korében elterjedt a vérszegénység egyik
fajtaja a thalassemia (szervezet nem termel elegend6 hemoglobint), melyet egy
autoszomalis recessziv allél okoz, amely homozigoéta allapotban a betegség sulyosabb,
legtobbszor halalos (thalassemia major) formajat okozza. Kevésbé stlyos formaja
heterozigota egyedeknél nyilvanul meg.

Egy thalassemids szintévesztd nd feleségiil ment egy thalassemias, nem
szintévesztd férfihoz. Hatdrozza meg a két ember a genotipusat, illetve a hazassagbol
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szarmazd gyermekek lehetséges genotipusait. Milyen valdszintiséggel fenyegeti a
gyermekeket a thalassemia sulyosabb formaja? [5]

5.13. A muslicaknal a sarga testszint okozo yellow (y) allél X-kromoszomahoz
kapcsolt. Homozigéta sziirke ndstényt kereszteztek sarga himmel. Az F; nemzedék
sziirke ndstényét és sziirke him egyedét keresztezték. Milyen utdodokat varunk a
keresztezést6l? [5]

5.14. A baromfi Z kromoszomdjahoz kapcsoltan 6roklédo recessziv k allél
homozigota allapotban letalis, vagyis azok az egyedek, melyek genotipusaban nincs
dominans allél (K) az embrionalis fejlédés soran elpusztulnak. Heterozigdta kakas
keresztezése soran 120 kiscsibét kaptak. Hany lesz koziiliik kakas és jérce? [5]

5.15. Egyes baromfifajtaknal a tollak eziistos és arany szinét nemhez kotott
allélpar hatarozza meg. Az eziistos szint okoz6 allél dominans.

Milyen keresztezést kell elvégezni, hogy a tollazat alapjan megkiilonboztethetd
legyen a csirkék neme? [5]

5.16. Piros szemi, hosszu szarnyu muslicak keresztezése soran a kovetkezd
hasadast kaptak:

ndstények:154 piros szemii, hosszii szarnyl; 48 piros szemii csokevényes
szarnyu;

himek: 98 piros szemii; hossza szarnyu, 95 fehér szemli hosszi szarnyt; 25
piros szemi csokevényes szarnyu; 32 fehér szemii és csokevényes Szarnyu.

Hogyan 6roklédnek a bélyegek? Milyen a sziil6k és az utddok genotipusa? [6]

5.17. A muslicandl a sarga testszin recessziv all¢ja (y) az X kromoszoémaban
talalhat6. A dominans allél (+) a vad tipusra jellemzd sziirke testszinért felelOs.
Hatarozza meg a sarga testi (X'Y) him és egy X triszomias (X'X"XY) nédstény
keresztezésébdl szarmazd utddok genotipusat és fenotipusat (XXX — altalaban
elpusztul; XXY — ndstény) ! [6]

5.18. Kendermagos, flrésztaraju kakast kereszteztek borsotaraju kendermagos
tyukkal. A keresztezésbdl borsotaraji kendermagos, illetve szines tollazatl jércék, és
kendermagos borsotaraju kakasok lettek. Magyarazza meg az eredményt, hatarozza
meg a sziillok és utddok genotipusat. [6]

5.19. Kendermagos, rozsataraji kakas és kendermagos borsotaraju tytk
keresztezésébdl a kdvetkezd utodokat kaptak:

kakasok: 42 kendermagos, diotaraju;
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jércék: 20 kendermagos, diotaraji; 21 szines tollazatu, didtaraja.

Magyardazza meg az eredményt, hatirozza meg a sziilék és az utddok
genotipusat.

5.20. Aranyszin tollazati Rhode-Island fajta kakasokat eziistos tollazatu Sussex
fajta tyukokkal kereszteztek, ennek soran cikcakk (criss-cross) oroklédést figyeltek
meg: az F1 — ben minden kakas eziistos és minden jérce arany tollazatl lett. Hogyan
oroklodik a tollazat szine? Milyen hasdas varhaté az Fp-ben? Milyen eredményeket
varunk, ha az els6 hibridnemzedék egyedeit visszakeresztezésnek (backcross) vetjiik
ala (PP X F1)? [6]

5.21. Egy kék szemii és nem szintévesztd férfi, akinek mindkét sziildje sziirke
szeml €s nem szintévesztd, sziirke szemil, nem szintévesztd not vesz feleségiil. A n6
sziilei is sziirke szemilek, nem szintévesztok, a nd kék szemil testvére viszont
daltonizmusban szenved. A hazassagbol sziiletett egy sziirke szemi, nem szintéveszto
lanygyermek és két kék szemi fiucska, koziilik az egyik daltonizmusban szenved.
Hatarozza meg a csalad sszes tagjanak genotipusat. [6]

5.22. Egy AB vércsoporti szintévesztd férfi feleségiil vesz egy nem
szintévesztd A vércsoporti ndét. A hdzassagbol két gyermek sziiletett: egy nem
szintéveszté A vércsoporta Kislany és egy nem szintéveszté B vércsoportt kisfiu.

Hatarozza meg a csalad tagjainak genotipusat. Mi annak a valdszintisége, hogy
a sziiléknek szintévesztd gyermekiik sziiletik? Sziilethetnek-e gyerekek sziileik

vércsoportjaval? [6]
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VI. FEJEZET
KAPCSOLT OROKLODES

A filiggetlen 6roklodés torvénye csak azokra a tulajdonsidgokra vonatkozik, melyek
génjei kiilonboz6 kromoszomaparokban helyezkednek el. Azonban a kromoszémakban nem
csak egy, hanem tobb gén lokusza talalhatd, a megfelelé génvaltozatokkal. Ha az A és B
gének ugyanazon kromoszomaparban helyezkednek el, akkor alléljaik ivarsejtképzéskor egy
ivarsejtbe keriilnek és az altaluk meghatarozott tulajdonsagok is kapcsoltan 6roklddnek, nem
pedig a fiiggetlen Orokl6dés szabalya szerint. Kivételt képez a két kromoszoma
atkeresztezOdése, rekombinacidja (crossing over), melynek soran az allélok kicserélddnek a
homolog kromoszomak kozott.

Kapcsolt gének esetén, kétszeresen homozigoéta domindns és recessziv egyedek

keresztezésekor, az F; egyedei kétszeresen heterozigotak lesznek:
P @ AB x dab
AB ab
F1 AB
ab
Az F; egyedeit egymassal keresztezve viszont a hasadas 3:1 lesz, nem pedig 9:3:3:1,
mint a fliggetlen 6roklddésnél.

F,. 2 AB x J AB

ab ab
F.  AB 2AB ab
AB ab ab
3 1

Az els6é hibridnemzedék egyedeinek teszteld keresztezése soran a hasadas 1:1 lesz.

mert 4 fenotipus csoport helyett csak 2 lesz.
P2 AB x dab
a

ab
I:teszt A:B . Q
ab ab
50 % 50 %

Az sziiléegyedek és utddok fenotipus csoportjai ugyanolyanok lesznek, amennyiben a
heterozigota sziildegyed kromoszomai nem rekombindlodnak. Kapcsolt 6roklédésnél, mint
lathattuk, az F, hibrideknél a sziil6i tulajdonsagok nem jelennek meg 0j kombinaciokban.

Minden gén, amely egy homoldg kromoszoémaparban taldlhatd, kapcsolodasi
csoportokat alkot és egyiitt 6roklédik.

Ha a gének kapcsoltak, akkor a rekombindns formdak kialakulasa a homolog

kromoszomak atkeresztezodésével (crossing over) magyarazhatd, amely a diheterozigéta
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egyedekben a meidzis korai szakaszaban kovetkezik be. A rekombinacids gyakorisaga alapjan
a gének kozotti tdvolsagra kovetkeztethetiink. Minél tavolabb helyezkedik el két gén, annal
nagyobb valdszinliséggel megy végbe kozottiik atkeresztezddés.

Egy géntérkép-egység (map unit, roviditve m.u.) az a génparok kozotti tavolsag,
amikor 100 meidzisbol egy rekombinanst eredményez. Masképpen 0,01 (vagy 1%)
rekombinacids gyakorisdg (recombinant frequency -RF) egyenld 1 térképegységgel, melyet
T.H. Morgan tiszteletére centimorgannak (cM) is neveznek. Példaul a 20% RF = 20 m.u.
(cM). Az A-B gének tavolsaganak meghatarozasara szolgal6 altalanos képlet:

n, +n,)x100%
N

ni+n, — a rekombinans egyedek szama (példaul ni-Ab és n,-aB);

AB:(

N — Osszegyedszam.

A képlet is mutatja, hogy a gének kozotti tavolsdg aranyos a rekombinans egyedek
szamaval.

A crossing — over a homoldég kromoszomakban elhelyezkedé génvaltozatok
kicserélddését biztositja, mely jelentdsen noveli a genetikai valtozatossagot az élévilagban.

Az egy kromoszémaban elhelyezkedd gének Osszességét kapcsolodasi csoportnak
nevezziik. A kapcsolodasi csoportok szama megfelel a haploid kromoszomakészletnek (n).

Harom kapcsolt tulajdonsag (ABC gének) esetén figyelembe kell venni, hogy az AB

¢és BC gének kozott egyidejiileg is torténhet atkeresztezédés (kettGs crossing over):

ABC aBc
XX —
abc AbC

Az AC kettds atkeresztezésbOl szarmazo egyedek széazalékos ardnya kiszamithatd az
alabbi képlet segitségével:

C:ix L><100% ,
100 100

ahol, a— AB gének ko6zotti tavolsag (CM);

b — BC gének kozotti tavolsag.

Kisérleteknél megfigyelhetd, hogy a kettds atkeresztezésbol szarmazod egyedek aranya
a gyakorlatban kevesebb az elméletben vart ardnynal. Ez az interferencia jelenségének
kdszonhetd, ami azt jelenti, hogy ha egy adott ponton az atkeresztezddés végbement, akkor ez
gatolja, vagy serkenti a kozeli helyeken az atkeresztez6dést. Az interferencia mértékét és
jellegét a koincidencidval (C) mérjiik.
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A koincidencia koefficiens a megfigyelt és a vart kétszeres atkeresztezOdések

gyakorisdganak hanyadosa az un.

c- 2
X-y

ahol, Z - a kett6s atkeresztezések ténylegesen megfigyelt gyakorisaga;

X — A és B gének rekombinaciojanak gyakorisaga;

y — B és C gének rekombinéciojanak gyakorisaga.

Az interferencia mértékét (I) a képlet hatarozza meg:

[I=1-C

Ha C < 1 (I > 0), akkor az interferencia pozitiv (a crossing over gatolja az
atkeresztezddést a szomszédos teriileten), ha pedig C > 1 (|1 < 0 ), akkor az interferencia
negativ (a crossing over serkenti az atkeresztez6dést a szomszédos teriileten). Ha | = 1, akkor
teljes mérték{i gatlasrol beszéliink, a kialakult crossing over nem teszi lehetévé egy masik

atkeresztezO0dés létrejottét.
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PELDAK

1. Az A, B, C gének kapcsoltan 6roklodnek. Az A és B gének kozotti tavolsag a 20%
RF, a B és C gének kozott 16% RF. Milyen aranyban varhatunk rekombinans egyedeket az F;
- ben triheterozigota (haromszorosan heterozigota) teszteld keresztezése soran, ha domindns

allélok az egyik, a recesszivek masik homoldg kromoszémaban helyezkednek el?

Megoldas

Adva:

A-B-20% RF

B-C-16 % RF

P © ABC xd abc
‘abc ‘abc
Fp-7?

Figyelembe véve a gének kozotti tavolsagot, meghatarozzuk, hogy a triheterozigdta
egyed milyen valosziniiséggel képez rekombindns gamétakat, melyek a megtermékenyités

soran egyesiilnek a recessziv trihomozigota (abc) gamétakkal:

aBC 10 %
1) ABC aBC abc
X > (20 %)
abc Abc \ Abc 10 %
abc
ABc 8 %
2) ABC ABc __—" Tabe
X > (16 %)
abc abC \ abC 8 %
abc
-aBc 1,6% |
3) ABC aBe __— abc
XX * 3,2 %
abc AbC T~ AbC 16%
a[ic

—

Meghatarozzuk, milyen valoszinliséggel megy végbe kettds atkeresztezddés az ABC

szakaszon:
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ABC = E>< E><1OO% =0,2x0,16 x100% = 3,2%
100 100

Az 0Osszes rekombinans egyed 39,2%-ot tesz ki, a nem rekombinans egyedek pedig
60,8%-ot.

ABC 30,4%

4) ABC (60,8 %) ——» abc

—abc abc 30,4%
“abc

Felelet: a rekombinans egyedek az F;-ben 39,2%-ot tesznek Ki.

2. Egy triheterozigéta egyed teszteld keresztezése soran a kovetkezd hasadast figyelték

meg az F; - ben:

ABC 29 aBC 239

ABc 235 aBc 24

AbC 27 abC 215

Abc 210 abc 21
1000

Kapcsoltan vagy fliggetleniill 6roklédnek az A, B, C gének? Ha kapcsoltan, milyen a
koztiik 1évo tavolsag?

Megoldas

ABC gének kapcsolt 6roklédésének vizsgalata.

Adva: P & AaBbCc x @ aabbce

ABC 29 aBC 239

ABc 235 aBc 24

AbC 27 abC 215

Abc 210 abc 21
1000

Fliggetlen 6roklodés esetén egy triheterozigota egyed kovetkezd tipusu ivarsejteket
képez: ABC, ABc, AbC, aBC, Abc, aBc, abC, abc, egy recessziv trihomozigdta csak egyfajta
ivarsejteket — abc. Ennek eredményeként 8 genotipus csoportot kellene kapnunk azonos
aranyban 1:1:1:1:1:1:1:1. A hasadasbol, hogy az egyes csoportok szambeli aranya jelentosen

eltér, arra kdvetkeztethetiink, hogy a gének kapcsoltak. Ellendrizziik ezt kiilon-kiilon:

68



A és B gének kapcsoltsaga:
AB Ab aB ab
235 210 239 215
29 27 24 21
264 237 263 236

A hasadas kozel 1:1:1:1 ardnyn, ezért feltételezhetjiik, hogy a gének egymastol
fliggetlentil 6roklédnek. (Elméletiinket bizonyitja: xz =2,92; P=0,45>0,05).

B és C gének kapcsoltsaga

BC Bc bC Dbe

29 235 215 210

239 24 27 21

268 259 242 231

A hasadas kozel 1:1:1:1 aranyu, ezért itt is feltételezhetjiik, hogy a gének egymastol
fiiggetleniil 6roklédnek. (Bizonyiték: x> = 3,32; P = 0,40 > 0,05).

A és C gének kapcsoltsaga

AC Ac aC ac

29 235 239 24

27 210 215 21

56 445 454 45

Mivel a hasadds nem felel meg a fiiggetlen 6roklédés sordn vart 1:1:1:1 hasadéasnak,
megallapithatd, hogy az A és C gének kapcsoltak. A koztiik 1év0 tavolsag:

(56 + 45)-100%
1000

Az AC ¢és ac egyedekbdl kevesebb van, feltehetéen ezek az atkeresztez6dés

AB =

=101%RF.

eredményeként jottek 1étre (a rekombinans egyedek Gsszege nem haladhatja meg az 50%-t),
ezért a nem rekombinans eredeti allélkombinacio Ac és aC.
Felelet: a B gén nem kapcsolodik sem A génhez, sem C génhez. Az A és C gének

kapcsoltak (egy kromoszomaban helyezkednek el), a koztik 1évé tavolsag 10,1%. A

; Ac
genotipus — Bb.

3. A paradicsom domindnsan 6roklédo tulajdonsagai a szOrds (A), csomos (B) szar és
a Cladosporium gombas fertézéssel szembeni rezisztencia (C). Recessziv tulajdonsagok a

csupasz, sima szar €s a fertézésre valo hajlam.
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Fertdzésre hajlamos, sz0rds, csomos szaru homozigota ndvényeket rezisztens, csupasz,
sima szard homozigéta novényekkel kereszteztek. Az utddokat teszteld keresztezésnek
vetették ald, melynek eredményeként a kovetkez6 hasadast kaptak:

342 sz0rds, csomos szaru, fert. hajlamos

80 szdros, csomos szaru, rezisztens

11 sz6r6s, sima szaru, fert. hajlamos

84 szOros, sima szarh, rezisztens

78 csupasz, csomos szaru, fert. hajlamos

7 csupasz, csomos szaru, rezisztens

72 csupasz, sima szaru, fert. hajlamos

326 csupasz, sima szarl, rezisztens

osszesen 1000 novényt

Hogyan 6roklédnek az emlitett tulajdonsagok?

Ha a gének kapcsoltak, hatarozzuk meg, milyen sorrendben helyezkednek el a
kromoszémaban?

Megoldas

Csomos, szOros szar és a Cladosporium gombafert6zéssel szembeni rezisztencia

oroklodése paradicsomnal.
Adva:

A — sz0r0s szar
a — csupasz szar
B — csomos szar
B — sima szar
C — fert. ellenallo
¢ — fert. hajlamos
P @ AABBcc x & aabbCC

F1 @ AaBbCc x & aabbce
FtESZt. 342 —-ABc

80 - ABC
11 - Abc
84 — AbC
78 — aBc
7—- aBC
72 — abc
326 —abC
1000

Hogyan 6roklédnek a tulajdonsagok - ?
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Vizsgaljuk a tulajdonsagparok 6roklédését kiilon-kiilon.
A és B gén kapcsoltsaga:
AB Ab aB ab
342 84 78 326
80 11 7 72

422 95 85 398
H_J
rekombinans egyedek

(95 +85)-100%
1000

Az A és B gének kapcsoltak, a tavolsag koztiik 18% RF (cM).

=18%

B és C gén kapcsoltsaga:
BC Bc bC bc
80 342 326 72

7 78 84 11
87 420 410 &3_}

H_}
rekombinans rekombinans
.1000
c (87 +83)-100% _179% RF (cM).

1000
Az B és C gének kapcsoltak, a tavolsag koztiik 17% RF (cM).

A és C gén

AC Ac aC ac
80 342 326 72
84 11 7 78

164 353 333 150
H_}
rekombinans rekombinans

(164 +150) -100%
1000

AB+BC=18%+17%=35%
AB+BC#AC

AC= =314%

Ezért szamitasba vessziik a kett6s rekombinans egyedeket:

ABc aBC -7

X2 T /S -u

[(7 +11)- 2]-100%
1000

ABC, = =3,6%
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AC=314%+3,6%=35%

A gének elhelyezkedése a kromoszomaban.

18 % B 17%
A < VV ka
35 %

Felelet: azok a gének, melyek a paradicsom szOrds (csupasz), csomos (sima) szaraért
valamint a Cladosporium fertézéssel szembeni rezisztenciaért felelések egy kromoszémaban
helyezkednek el, a koztiik 1év6 tavolsag: AB — 18 % RF (cM) és BC — 17 % RF (cM).

FELADATOK

6.1. Milyen tipust gamétakat képez és milyen aranyban (%) a % genotipusu egyed, ha

a gének kapcsoltak és a kozott 1évo tavolsag 20 cM. [1]

6.2. Kereszteztek két muslicapart (Drosophila). Mindkét parban az A és B génre nézve
a nOstények heterozigbtdk voltak, a himek pedig recessziv homozigdtdk. Az elsd par
keresztezésébol, az F1 — ben a kdvetkezd hasadas t kaptak: 48% AB : 2 % Ab: 2 % aB : 48 %
ab; a masodik par keresztezésekor, az F; — ben a hasadas: - 2% AB: 48% Ab: 48% aB: 2% ab.
Hatarozza meg az els6 és a masodik néstény genotipusat és a gének kozotti tavolsagot. [1]

6.3. A kukoricanal a sima, szines mag dominans, a rancos, szintelen mag recessziv
bélyegek, a tulajdonsdgokért felelds gének kapcsoltan 6roklddnek. Egy sima, szines magva
fajtat rdncos, szintelen magva fajtdval kereszteztek és a kovetkezd utddokat kaptak: sima,
szines magvu - 961, rancos, szines magvu - 35, sima szintelen magvl - 37, rdncos, szintelen
magvu - 967. Hatarozza meg a gének kozotti tavolsagot. [1]

6.4. Patkanyoknal a s6tét sz6rzet dominal a vilagos felett, a rozsaszin szemszin pedig a
voros felett. Az tulajdonsagokért felelds gének kapcsoltan 6roklddnek. Rozsaszin szemii, sotét
szOrli patkdnyok ¢€s vOrds szemi, vildgos szorli patkanyok keresztezésébdl a kovetkezd
utodokat kaptak: sotét szorl, rozsaszin szemi - 73 egyed, vildgos szorli, rozsaszin szemi - 24,
sOtét szOrli, vords szemti - 26, vilagos szOrll, vords szemii - 77. Hatdrozza meg a gének kozotti
tavolsagot. [1]

6.5. A vérzékenység (h) és daltonizmus (d) recessziv alléljai az X kromoszémaban
helyezkednek el 9,8 Morgan egységre. Milyen gamétikat képeznek (%-ban) az aldbbi
genotipusu egyének? a) XPHX: 6) XP'Y . [1]

6.6. Egy novénynél a szines virdg domindns, a szintelen recessziv, a sargids levél
dominans, a z0ld recessziv bélyegek. Heterozigota novényeket (1 és 2) kereszteztek recessziv

homozigotaval. A keresztezések eredményeit az alabbi tablazatba foglaltuk:
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Szin Novények az Fi-ben
viragok novény 1 2
szines z0ld 88 23
szines sarga 12 170
szintelen z0ld 8 190
szintelen sarga 92 17

Milyen genotipusuak a heterozigbta novények? Hatarozza meg a gének kozotti
tavolsagot. [3]

6.7. Kereszteztek két egeret: az egyik atlagos hosszsagu, hullamos sz6rii volt, a masik
hosszt, egyenes szorli volt. Az elsé generacid hibridjei egyenes €s atlagos hosszisagu szorrel
rendelkeztek. A hibridek teszteld keresztezése soran a kovetkez6 hasadast kaptak: 27 egér
atlagos hosszusagu, egyenes szord; 99 atlagos hosszasagu, hullimos sz6rli; 98 hosszu,
egyenes szOrli €s 24 hosszu, hulldmos szOrli. Hogyan oroklédik a két tulajdonsag? Ha
kapcsoltan, milyen a gének kozotti tavolsag? [3]

6.8. A muslicandl az ivelt szarny és a szem hidnya recessziv tulajdonsagok. A szem
hianyat okozdé gén a IV. kromoszoma (autoszoma) 0,0 lokuszdban taldlhaté. Egy szem
nélkiili, normal szarnyu néstényt kereszteztek egy ivelt szarnyu, atlagos szemii himmel. Az F;
egyik hibrid nésténytét mindkét tulajdonsagra nézve recessziv himmel keresztezték. Az
utodok: 4 normal (vad tipusu) muslica, 1633 normal szemii és ivelt szarnyli, 1669 normal
szarnyl, szem nélkiili és 3 ivelt szarnyu, szem nélkilli. Hatarozza meg, melyik
kromoszomaban és melyik 10kuszban talalhaté az ivelt szarnyat okozo6 gén! [3]

6.9. Hosszu 1abu, flirésztaraju tyukot, rovid 1abd, rozsataraju kakassal kereszteztek (a
rovid labat apai, a rozsatarajt anyai agon orokolte) és az Fi-ben a kovetkez6 utodokat adtak:

5 rovid b1, rézsataraji

103 rovid 1abu, fiirésztaraji

89 hosszu labu, rozsataraju

7 hosszu 1ab1, flirésztaraja

Hogyan 6roklddnek a tulajdonsagok? Hatarozza meg a sziil6k genotipusat. [3]

6.10. A chlamydomonas zold alga diploid triheterozigota sejtje haploid ABC és abc
genotipusit gamétdk egyesiilésének eredményeként jott létre. Tegyiik fel, hogy a
rekombinacié gyakorisaga a B és C gének esetében 10%, az A és B géneknél pedig 28%.

Hanyféle genotipusu utodsejt keletkezhet meidzis eredményeként? [3]
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6.10. Kendermagos, eziistds tollazati tyakok és egyszinti, aranysarga tollazatu
kakasok keresztezésekor, az elsé hibridnemzedékben 34 aranysarga, egyszinii és 29 eziistos
kendermagos utddot kaptak. Az elsé hibridnemzedék egyedeit egymadssal keresztezve az Fp —
ben a kovetkez6 hasadast kaptak:

282 eziistos, kendermagos

20 aranysarga, kendermagos

26 eziistos, egyszinl

276 aranysarga, egyszinii
Hogyan 6roklédnek a tulajdonsagok? Hatarozza meg az sziilok és utdodok genotipusat! [3]

6.12. A muslicanal a fehér szemek (w), a rovid szarny (m) és a villas sorték (f)

recessziv tulajdonsagok a vords szem, a hosszl szarny €s az egyszeri sorte pedig dominans.

mw f

A tulajdonsdgokra nézve triheterozigdta ndstényt, genotipust  himmel

mw f

kereszteztek. A kovetkez6 hasadast kaptak:

26,8 % fehér, villas, rovid

26,8 % voros, egyszerl, hosszu
13,2 % fehér, egyszerti, hosszu
13,2 % voros, villas, rovid

6,7 % fehér, egyszeri, rovid

6,7 % vOros, villas, hosszu

3,3 % fehér, villas, hosszu

3,3 % voros, egyszert, rovid
Melyek a rekombinans egyedek? Hatarozza meg a gének kozotti tavolsagot és
sorrendjiiket a kromoszomaban. Végbement-e kettds atkeresztezddés a kromoszomak kozott
¢s ha igen, mely genotipusokat eredményezte? [5]

6.13. Két keresztezést végeztek muslicakkal:

bVg

l. bﬁx b"Vg keresztezésbdl szarmazd F1 x & —2a kovetkezé utddokat
bvg b*vg* bVg

kaptak:
822 sziirke, hosszll szarnyu
130 sziirke csokevényes szarnyu

161 fekete, hosszu szarnyt
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652 fekete, csokevényes szarnyu
bvg* y b*Vg
" bVg® b*\Vg

Vi
keresztezésbOl szarmazo @ F; x & E\/g a kovetkezo6 utdodokat
g

kaptak:

282 sziirke, hosszl szarnya

1294 sziirke csokevényes szarnyu

1418 fekete, hosszl szarnyt

241 fekete, csokevényes szarnya

A keresztezés eredményei alapjan hatdrozza meg a b és a Vg gének kozotti tdvolsagot.
[5]

6.14. Az A, B, C gének kapcsoltan 6roklddnek. A és B gének kozott 20 cM a tavolsag,
B ¢és C gének kozott pedig 10 cM.

Triheterozigdta egyed teszteld keresztezésébdl milyen utddokat kaphatunk? Milyen
valészintiséggel megy végbe kettds atkeresztezodés?

6.15. Paradicsomnal a magas szar (B) dominal a torpe (c) felett, a gomb alakd termés
(K) a korte alaku (k) felett. A B és K gének kozotti tavolsag 20 cM. Diheterozigota egyedet
teszteld keresztezésnek vetettek ala. Milyen lesz az utdédok genotipusa és fenotipusa, ha
dominans gének egy kromoszomaban helyezkednek el? [5]

6.16. A kukoricandl a csirdk zoldiilését, fényességét és a sterilitdst harom recessziv
allél hatdrozza meg— V, gl, Va amelyek egy kromoszoémaban helyezkednek el. Teszteld

keresztezés soran a kovetkezd utodokat kaptak: :

235 — mindharom dominans 270-V, gl, Va

40 — Va, kettd dominans 48 -V, gl, egy dominans
60 — V, kettd domindns 62 —gl, Va, egy dominans
7 — gl kett6 dominans 4 -V, Va, egy dominans

Rajzolja le, hogyan helyezkednek el a gének a kromoszoman és jeldlje, milyen a
koztiik 1évo tavolsag? [5]

6.17. A viaszos kukoricafajtanal magas a keményit6 amilopektin tartalma. A
novénynél a sima (C), szines (P) és nem viaszos magvak (K) dominans tulajdonsagok, a
rancos, szintelen és viaszos magvak pedig recesszivek.

Triheterozigéta egyedet teszteld keresztezésnek vetettek ala, melynek eredményeként
a kovetkez6 hasadast kaptak:

2538 szines, rancos, Nnem viaszos
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2708 szintelen, sima, viaszos

116 szines, sima, viaszos

113 szintelen, rancos, nem viaszos
626 szintelen, sima, nem viaszos
601 szines, rancos, viaszos

4 szines, sima, Nnem viaszos

2 szintelen, rancos, viaszos

Az adatok alapjan készitse el a harom gén térképét, jeldlje a gének helyzetét és
tavolsagukat. [5]

6.18. Sarga testii, Cindbervords szemszinii és metszett szarnyG muslica ndstényeket
vad tipusti himekkel kereszteztek, az Fi-ben minden ndstény vad tipusu, a himek sargak,
cindbervords szemiiek és metszett szarnytiak lettek, a masodik hibridnemzedékben pedig a
ndstényeknél és himeknél a kovetkezd hasadast figyelték meg:

1781 vad tipusu, sziirke test, voros szem, atlagos szarny
53 sziirke test, vOros szem, metszett szarny

296 sziirke test, cindbervords szem, atlagos szarny

470 sziirke test, cindbervords szem, metszett szarny
442 sarga test, vOros szem, atlagos szarny

265 sarga test, voros szem, metszett szarny

48 sarga test, cinobervords szem, atlagos szarny

1712 sarga test, cindbervords szem, metszett szarny

5067

Hogyan 6roklédnek a tulajdonsagok? Hatarozza meg a sziilok genotipusat az Fi-ben.
Ha a gének kapcsoltak, hatdrozza meg a koztiik 16év6 tavolsagot és elhelyezkedésiik sorrendjét.
[5]

6.19. A fehér szemt, villas sortéjii és csokevényes szarnyu muslica néstényeket voros
szem, egyszeri sortéji és atlagos szarnyformaju himekkel kereszteztek. Az Fi-ben voros
szeml, egyszerll sOrtéjli és atlagos szarnyformaji ndstényeket, valamint villas sortéjii és
csokevényes szarnyu fehér szemii himeket kaptak. Az F,-ben a kdvetkezd hasadast kaptak:

138 vords szem, villas sorte, atlagos szarny
262 voros szem, villas sorte, csokevényes szarny
542 voros szem, egyszerl sorte, atlagos szarny

68 voros szem, egyszeri sorte, csokevényes szarny
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64 fehér szem, villas sorte, atlagos szarny

530 fehér szem, villas sorte, csokevényes szarny

266 fehér szem, egyszerti sorte, atlagos szarny

130 fehér szem, egyszerl sorte, csokevényes szarny

Hogyan 6roklédnek a tulajdonsagok? Hatarozza meg a sziilok genotipusat! Ha a gének

kapcsoltak, hatarozza meg sorrendjiiket a kromoszoémaban. Ellendrizze, van-e interferencia a

atkeresztez6dés soran. [5]

6.20. A muslicandl a kapcsolt gének tanulmanyozasara iranyuld kisérletben a

kovetkez6 hasadast kaptak az F,-ben:

Nostények Himek

ABC 248 2
ABc 37
AbC 28
Abc 171
aBC 252 190
aBc 26
abC 42

abc 4
500 500

Hatarozza meg a sziilok genotipusat! Hatarozza meg a gének elhelyezkedését a

kromoszémaban és a koztiik 1évo tavolsagot! [5]

6.21. Muslicak keresztezése soran a kovetkezd utddokat kaptak:

Nostény

Him

75 vad tipus

92 vad tipus

70 sarga testl, fehér szemii

75 fehér szemi

21 sarga testli, fehér szemii, csokevényes | 28 csOkevényes szarnyu

szarnyu

27 csdkevényes szarnyl

20 fehér szemi, csokevényes szarnyu

2 sarga testll

1 fehér szemti, csdkevényes szarnya

Osszesen: 196

Osszesen: 215
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Hogyan 6roklédnek a tulajdonsagok? Hatarozza meg a sziilok genotipusat! Ha a gének
kapcsoltak, hatdrozza meg a koztiik 1évo tavolsagot ¢és elhelyezkedésiiket a kromoszomaban.
[5]

6.22. A kukoricanal a levelek rancosodasat, a novények torpendvését és a fényes
csirakat harom recessziv allél (a, b, ¢) okozza. Egy triheterozigéta teszteld keresztezésében a

kovetkezd hasadast kaptak:

ABC 522
Abc 533
AbC 113
Abc 117
aBC 120
aBc 112
abC 537
abc 530
2584

Magyarazza meg a hasadast, hatarozza meg a heterozigota névények genotipusat. [6]
6.23. A kukoricanal a csira zoldiilését, fényességét és a sterilitast harom recessziv allél

okozza. A triheterozigota teszteld keresztezése soran a kovetkezd eredményeket kaptak:

ABC 235
Abc 40
AbC 7
Abc 62
aBC 60
aBc 4
abC 48
abc 270
26

Hatarozza meg a heterozigbta egyedgenotipusat! Ha a gének kapcsoltak, akkor
hatarozza meg a koztiik 1év6 tavolsagot és a kromoszomaban valo elhelyezkedésiik sorrendjét.
Ellendrizze az interferenciat. [6]

6.24. A muslicanal a metszett szarnyak és a granatszini szemek recessziv
tulajdonsagok, melyek kapcsoltan 6roklédnek. A dominans allélok hatarozzak meg a szarnyak

normal hosszat és a szemek voros szinét. Egy kisérletben a kovetkezd F, utodokat kaptak:
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Nostény Him

106 vad tipus 26 vad tipus

98 metszett szarnyu 77 granat szemul

75 metszett szarnyu

22 metszett szarnyd, granat szemi

Osszesen: 204 Osszesen: 200

Ivarkromoszomaban, vagy autoszomaban helyezkednek el a gének? Hatarozza meg a
szlilok genotipusat és a gének kozotti tdvolsagot! [6]

6.25. Kinai kankalin disznovényt keresztezték egy olyan novénnyel, amely hosszl
bibeszall, piros viragh és piros bibéji volt. Az Fi-ben az 6sszes novény rovid bibeszala, bibor
viragh és zo6ld bibéji lett. Az Fi-es novényeket ismét hosszi bibeszall, piros viragu és piros
bibéjii novénnyel keresztezték. A keresztezés eredményeként a kovetkezd utodokat kaptak:
1063 rovid bibeszal, bibor virag, zold bibe
634 rovid bibeszal, bibor virdg, piros bibe
39 révid bibeszal, piros viradg, zold bibe
156 rovid bibeszal, piros virag, piros bibe
180 hosszu bibeszal, bibor virdg, z61ld bibe
54 hosszu bibeszal, bibor virdg, piros bibe
526 hosszl bibeszal, piros virag, zold bibe
1032 hosszu bibeszal, piros virag, piros bibe
3684

Hogyan oroklédnek a tulajdonsagok? Hatarozza meg a sziilék és az utodok
genotipusait! Ha a gének kapcsoltak, hatdrozza meg a koztik 1évé tavolsagot és a
kromoszomaban valé elhelyezkedésiik sorrendjét. [6]

6.26. Kuszo, pelyhesszara, fehér viragh borsot kereszteztek ild, sima, szinesvirdgu
novénnyel. Az F1 —ben kuszo, pelyhesszara, szines virag borsondvényt kaptak, melyeket
kereszteztek iil6, simaszaru, fehér viragti novényekkel és a kovetkezd hasadast kaptak:

63 ktszo, pelyhes, szines virag
207 kuszo, pelyhes, fehér virag
65 kuszo, sima, szines virag
210 kaszo, sima, fehér virag
213 iil6, pelyhes, szines virag

67 1l6, pelyhes, fehér virag
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208 16, sima, szines virag
70 1il6, sima, fehér virag
1103

Hogyan 6roklédnek a tulajdonsagok? Hatarozza meg sziiléegyedek genotipusat! [6]

80



VIl. FEJEZET
POPULACIOGENETIKA

Az oroklédéssel és valtozékonysaggal kapcsolatos ismereteknek fontosak az €16
szervezetek evolucidjanak megismerése szempontjabdl. A  populacidgenetika olyan
folyamatokat vizsgal, amelyek kapcsolédnak az evolucidelmélethez, 6koldgidhoz, a
biometridhoz és a biolégia mas tudomanyagaihoz. Egy adott faj populacidiban a
tulajdonsagok valtozékonysaganak és oroklddésének vizsgalata alapjan elére lehet jelezni a
varhatd genetikai valtozasokat, melyek kihatassal vannak a populacié fejlodésére és
fennmaradasara. A populacio - egy fajhoz tartozo egyedek Osszessége, melyek egyidében egy
adott teriileten élnek, szabadon keresztezOdnek, termékeny utddokat hoznak I1étre és
szarmazasukat tekintve a természetes populdciok valamilyen genetikai kapcsolatban allnak
egymassal.

Allélgyakorisag a populacioban. A kiilonbozd allélok gyakorisaga, illetve a
kiilonb6z6 genotipusok (homo- és heterozigotak) gyakorisaga (vagy %-0s aranyat) hatarozzak
meg a populacid genetikai 0sszetételét. A génfrekvencia fogalma a populacidégenetika alapja.

Az allélgyakorisag (génfrekvencia) azt fejezi ki, hogy egy adott allél az adott
l6kuszban milyen gyakorisaggal fordul el6 a populacidban.

A genotipusok gyakorisaga egy populacioban azt mutatja, hogy egy adott genotipus
(homozigdéta dominans, -recessziv, heterozigdta) milyen gyakorisaggal fordul elé a
populacioban (0 <f<1).

A Hardy-Weinberg-térvény kimondja, hogy a gének gyakorisaga egy populacioban
nem valtozik, mivel az 6roklédés nem valtoztatja meg az allélok gyakorisagat. Ezt 1908-ban
egymastol fiiggetleniil fogalmazta meg két szerzé, G. Hardy angol matematikus és W.
Weinberg német orvos. Az egyenlet a genotipusok eloszlasat tiikr6zi egy populacidban.

A —dominans allél, p — az allél gyakorisaga a populacidban,

a —recessziv allél, g — az allél gyakorisaga a populacioban.

Amennyiben a két allél gyakorisdga a populacidban Ap + aq = 1, akkor a genotipusok

aranya a kovetkezd lesz:

(Ap+aq)® = p°AA + 2pgAa + gq’aa = 1.

Ez egy Punnett-racs segitségével is felirhato:

QI3 pA qa
PA p’AA pgAa
ga pgAa gaa




Amennyiben A és a allélok gyakorisaga a populacioban 0,5 , akkor az F;-ben a

genotipusok gyakorisaga a kovetkezo lesz:

/48 0,5A 0,5a
0,5A 0,25AA 0,25Aa
0,5a 0,25Aa 0,25aa

0,25 AA+0,5 Aa+0,25aa=1
Vegyiik a kovetkezd példat. Egy emberi populdcidban az egyedek 51%-anak barna,
49%-anak pedig kék szeme van. Az is ismert, hogy a barna szem dominans a kék szem
recessziv tulajdonsag, ami azt jelenti, hogy az 51% kozott homozigotdk és heterozigotakis
vannak. Feladatunk, hogy meghatarozzuk a kiilonb6z6 genotipusok aranyat a populacidban.
q= \/O,T = 0,7 — arecessziv allél gyakorisaga (a);
1-0,7=0,3 — a dominans allél gyakorisaga (A);
(0,3) = 0,09 — a dominans homozigdta (AA) genotipusu egyedek gyakorisaga;
2qgp=2 x (0,7 x 0,3) =0,42 — a heterozig6ta (Aa) egyedek gyakorisaga.
A populacio genetikai Osszetétele: 9 % AA +42 % Aa+49 % aa =100 %
Fontos megemliteni, hogy a Hardy-Weinberg térvény csak idealis populacio esetében,
vagyis bizonyos feltételek mellett érvényes:
1) egy autoszoémalisan 6rokl6doé allélpart vizsgalunk; (harom allél esetén a
p + q +r =1 egyenlet hasznalhatd, példaul az ABO vércsoportok vizsgalatanal);
2) véletlenszerii parosodas zajlik a populécio egyedei kozott (panmixis);
3) visszamutalédas nagyon ritkan torténik, aminek koszonhetéen figyelmen kiviil
hagyjuk;
4) a populécio egyedszamanak kelléen nagy;
5) a kiilonbozo genotipusu egyedek egyforman életképesek €s termékenyek.
Az Onbeporzasi novényeknél a populacidk genetikai szerkezetét a kovetkezd
generaciokban az alabbi egyenlet segitségével hatarozzuk meg:

(2"~ 1) AA + 2Aa + (2" - 1) aa = 1, ahol n — generaciok szdma.
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Példafeladatok
Feladat 1. Egy populaciéban az emberek 16%-a N vércsoporti. Hatarozza meg az M

és MN vércsoportil emberek aranyat ebben a populacioban.

Megoldas
Az MN vércsoport 6roklddése.
Adva:
NN (p?) =16 % = 0,16
MM (q°) -? '
MN (2pq) - ?

Az MN vércsoport meghatarozo allélok kodominancia viszonyban vannak:

M= MM
N= NN
MN = M [N

A NN genotipusu egyedek gyakorisaga — 0,16. Az N (p) allél gyakorisaga:

N (p)= /016 =0.4.
A gM + pN = 1 képlet segitségével meghatarozzuk az M allél gyakorisagat:
M(q)=1-p=1-0,4=0,6.
Az MM genotipusu egyedek gyakorisaga:
MM(q®) = (0,6)? = 0,36.
A heterozigota egyedek gyakorisaga:
MN(2pq)=2(0,4x0,6)=0,48
A populéciogenetikai Osszetétele:
0,36 MM + 0,48 MN + 0,16 NN =1
vagy %-ban kifejezve a vércsoportok aranya: 36 % M + 48 % MN + 16 % N =100 %
Felelet: a M vércsoporti emberek aranya 36 % , az MN vércsoportuaké — 48 %.
Feladat 1. Adott X varos sziilészetén 10 év alatt 84 000 gyermek sziiletett, melyek
koziil 210 gyermeknél taldltak recessziv rendellenességet. Hatdrozza meg a recessziv allél
gyakorisagat, a populacid genetikai Gsszetételét az adott allélparra nézve, ha feltételezziik,
hogy a populacidban érvényesiil a panmixis.
Megoldas
Egy recessziv rendellenességet okozo allél gyakorisdganak vizsgalata.
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Adva:
X. varosaban 10 év alatt 84 ezer gyermek sziiletett,

koziiliik 210-nél recessziv rendellenesség (aa).

A populacio genetikai Osszetétele, aa gyakorisaga?

Az a allél felels a recessziv rendellenességért, tehat 210 gyermek aa genotipusu.
Aranyuk az 0sszes 0jsziilotthoz viszonyitva:
8400 gyerek - 100 %

_ 210-100%
84000

A Hardy-Weinberg torvény szerint: p> +2 pq +q2 = 1.

210 gyerek (aa) - X% =0,25% (aa) = 0,0025

Az recessziv allél gyakorisaga:

q=-/9% =./0,0025 = 0,05 (a)

A dominans allél gyakorisaga:
q+p=1;p=1-g=1-0,05=0,95(A)

Az AA genotipust egyedek gyakorisaga:

p?=(0,95)°> = 0,9025 (AA)

A heterozigotakeé:
2gp = 2(0,95 x 0,05) = 0,095 (Aa)

Felelet: a populaciok genetikai dsszetétele:

90,25% AA + 9,5% AA + 0,25% aa = 100%, a gyermekek koziil 75810 genotipusa
AA, 7980 genotipusa Aa és 210 genotipusa aa ( recessziv rendellenesség).

FELADATOK

7.1. Egy populacidban az egyedek 16%-a Rh", 84%-a pedig Rh*. Hatdrozza meg a
heterozigoéta férfiak aranyat (%-ban). [1]

7.2. Eurdpaban atlagosan 20 000 ember koziil 1 albino. Az egyedek hany szazaléka
hordozza az albinizmus alléljat heterozigota formaban? [1]

7.3. A velesziiletett csipéficamot egy dominans autoszoém allél hatdrozza meg, amely
az esetek 25%-ban nyilvanul meg. A betegség eléfordulasi gyakorisaga 6:10000. Hatarozza
meg a homozigota recessziv egyének aranyat szazalékban. [1]

7.4. Egy kutyapopulacioban 245 rovid labu és 24 hossza labu allatot figyeltek meg. A
rovid laba kutydknal domindns tulajdonsag (A), a hossza lab pedig recessziv (a). Hatarozza

meg az A és a allélok és a AA, Aa, aa genotipusok gyakorisagat a populacioban. [1]
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7.5. Harom populacidban a genotipusok gyakorisaga:

a) 60 % AA; 40 % aa;

b) 40 % AA,; 40 % Aa; 20 % aa;

c) 30 % AA; 60 % AA; 10 % aa.

Hat4rozza meg az AA, AA ¢és aa genotipusok gyakorisagat a hdrom populacio elso
hibridnemzedékében, ha feltételezziik, hogy a populaciok megfelelnek az idealis populacid
feltételeinek. [1]

7.6. Egy szigetre adott allélparra nézve heterozigdta (Aa) buizaszem keriilt. Miutan
Kicsirazott, onbeporzas altal nemzedékek sorat hozta létre. Mckkora lesz a heterozigdta
novények aranya a masodik, harmadik nemzedékben, ha a gén altal meghatarozott tulajdonsag
nem befolyasolja a kiilonb6z6 genotipusok életképességét és szaporodasat. [7]

7.7. A siiketnémasagot velesziiletett siiketség okozza, amely megakadalyozza a beszéd
elsajatitast. Oroklédése autoszom-recessziv. A betegség gyakorisiga orszagonként valtozo.
Egyes kutatok adatai szerint (V.P. Efroimson, 1968) az eurdpai orszagokban gyakorisaga
megkozelitéen 2:10000. Hatarozza meg a heterozigéta siiketnéma egyedek szamat egy
8000000 f6s populacioban. [5]

7.8. J.V. Neel és W.J. Schull (1958), V.P. Efroimson (1968) adatokat kozoltek az
ABO-vércsoportok megoszlasarol a Fold lakossaganak korében. Az adatok koziil néhanyat a
tablazatban mutatunk be. Hatirozza meg az 1°, I*, I® gének gyakorisagat az megadott

populaciokban, tekintve, hogy a Hardy-Weinberg egyenlet ebben az esetben a kovetkezo:

patOdstro=1 (fo= +/O;pa= /O+A—-./O; e =-/O+B--/O). 5]

Tablazat

Lakossag Vércsoport gyakorisaga, %

I I 11 v
1. Finnek (Hémi) 34,0 42,4 17,1 6,5
2. Belgék (Liege) 46,7 41,9 8,3 3,1
3. Hollandok 46,3 42,1 8,5 31
4. Déanok (Koppenhaga) 40,7 45,3 10,5 3,5
5. Németek (Berlin) 36,5 42,5 14,5 6,5
6. Bolgarok (Szofia) 32,1 444 15,4 8,1
7. Magyarok 29,9 45,2 17,0 7,9
8. Japanok (Tokio) 30,1 38,4 21,9 9,7
9. Kinaiak 34,2 30,8 27,7 7,3
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10. Pigmeusok (Belga-Kongo) 30,6 30,3 29,1 10,0
11. Indiaiak 30,2 24,5 37,2 8,1
12. Arabok 44,0 33,0 17,7 53
13. Ausztralia 6slakosai 54,3 40,3 3,8 1,6

7.9. A populacioban a harom genotipus (AA, Aa, aa) aranya Ya: ' : Ya. Onbeporzas
esetén milyen lesz a genotipusok aranya a kovetkez6 két generacidban? [5]

7.10. Egy csoport 50%-ban AA genotipust és 50%-ban aa genotipusu egyénekbdl all.
Milyen lesz a genotipusok aranya az elsdé és a masodik generacioban az adott populacioban
panmixis esetén? [5]

7.11. Egy egérpopulacioban egy éven alatt 2% albindé egyed sziiletett (recessziv
tulajdonsag). Hatarozza meg az allélgyakorisagot ¢és a heterozigétdk aranyat a populécioban a
panmixis esetén. [5]

7.12. Egy 280000 lakosu varosban 7 személynél talaltak recessziven o6roklodo
betegséget. Hatarozza meg az allélgyakorisagot és a heterozigdta hordozok gyakorisagat a
populacidban. [5]

7.13. Egy varosban tiz év alatt 27312 gyermek sziiletett, koziiliik 32 gyermeknél
talaltak autoszomalis-recessziv rendellenességet. Hatarozza meg az allél gyakorisagat a
populacioban és deritse ki, hany gyerek hordozza a recessziv allélt. [5]

7.14. Egy 100 milli6 f6s populacidban 40 000 ember kiizd egy recessziv gén altal
okozott betegséggel. Ha ezeknek az embereknek nem lesz utédjuk és a populacié mérete nem
valtozik, hany beteg lesz a kdvetkezé nemzedékben? [6]

7.15. Egyes eurdpai populaciokban a recessziven 6roklédd albinizmus gyakorisaga
7x10°°. Hany emberre jut egy albinizmus alléljat hordozé heterozigota?

7.16. Az MN vércsoportok meghatarozasa soran a kovetkezd eredményeket kaptuk a
harom populacioban:

I. Az USA fehér lakossaganal a vércsoportok gyakorisaga a kdvetkezd volt: M - 29,16
%. N - 21,26 %, MN - 49,58 %.

II. A gronlandi eszkimok korében: M - 83,48 %, N - 0,88 % és MN - 15,64 %.

II1. Ausztralia bennsziilott lakossaga korében: M - 3,0 %. N - 67,4 % és MN - 29,6 %.

Hatarozza meg az M és N allélok gyakorisagat mindharom populacioban. [6]
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7.17. Egy mesterséges populacid 60%-ban AA homozigotakbol és 40%-ban Aa
heterozigotakbol all. Melyik generdcioban és milyen valdszinliséggel fog a recessziv
fenotipus megjelenni a populacidoban panmixis esetén? [6]

7.18. Egy populacioban 30 heterozigota és 1000 homozigota AA egyed van. Hatarozza
meg az all¢lok gyakorisagat (A és a) és a genotipusok gyakorisagat a kovetkezd generacidban
panmixis esetén. [6]

7.19. Egy szigeten 10 000 rokat 16ttek ki, koziilik 9991 voros és 9 fehér volt. A vords
szin domindl a fehérrel szemben. Hatarozza meg a homozigota voros, heterozigota vords €s
fehér szintli rokak szazalékos aranyat. [§]

7.20. J.V. Neel ¢s W.J. Schull (1958) a kovetkezé adatokat kozolték a
feniltiokarbamid-érzékenység recessziv génjének gyakorisagar6l emberi rasszoknal:

Eurdpaiak - 0,5

Kaukazusi- 0,65

Negroid - 0,45

Szamitsa ki a feniltiokarbamid-érzékeny emberek gyakorisagat a csoportoknal. [8]

7.21. A Lutheran vércsoportrendszert két gén hatarozza meg: Lu® (Lutheran-pozitiv) és
Lu® (Lutheran-negativ). A LuLu® heterozigotak Lutheran -pozitivak. Nyugat-Eurépaban a
Lutheran-pozitiv emberek a lakossag 8%-at, Kozép-Europaban pedig 11,5%-at teszik ki.
Hatérozza meg a Lu®és Lu® gének gyakorisagat a két teriileten. [8]

7.22. A Duffy-vércsoportrendszert egy l0kuszban harom gén hatarozza meg: Fy?, Fyb,
Fy°. A Fy® -t azonban eddig csak feketéknél talaltak meg. A Fy?® dominal a Fy® felett, és a Fy*-
gént hordozd emberek Duffy-pozitivak. Egyes adatok szerint a Fy® gén homo- vagy
heterozigota allapotban az oroszok 74,53%-anél, az olaszok 66,46%-anal és a lengyelek
69,9%-4anal talalhatdé meg. Hatirozza meg a Fy és Fyb gének gyakorisagat a harom
csoportban. [8]

7.23. A Kidd vércsoportrendszert két gén hatarozza meg: Jk* és Jk°. Az Jk? a dominans
gén az JKP-vel szemben. Azok az emberek, akik ezt hordozzak, Kidd-pozitivak. Az Jk* gén
gyakorisaga egyes eurdpaiak populaciokban 0,458. A Kidd-pozitiv emberek gyakorisaga a
négerek korében kozott 80% (K. Stern, 1965). Hatarozza meg a két népcsoport genetikai
Osszetételét a Kidd-vércsoportrendszer szerint. [8]

7.24. A Diego vércsoportrendszert két gén hatarozza meg: Di® és Di. A Di® dominans a
Di génnel szemben. Diego-pozitiv egyének (Di® Di?, Di® Di) a mongoloid rassz képvisel8inél

fordulnak eld. A diego-negativ egyének gyakorisaga a dél-amerikai indianok egyes torzseinél

87



36 %, a japanoknal 10 %. Hatdrozza meg a Di® és Di gének gyakorisdgat az indianoknal és a
japanoknal. [8]

7.25. A koszvény az emberek 2%-anal fordul el6 és autoszoalis-dominans gén okozza.
NoOknél a podagra nem nyilvanul meg, férfiaknal pedig a penetrancidja 20% (Efroimson,

1968). Hatarozza meg a populacido genetikai Osszetételét az adott tulajdonsagra nézve az

adatok alapjan. [8]

88



VIIl. FEJEZET
POLIPLOIDIA

Minden ¢€l6 szervezetre meghatarozott kromoszémaallomany jellemz6. Egy
sorozata (genom). A haploid (n) kromoszomaallomanyban minden kromoszoma csak egyszer
szerepel melyek kiilonboznek felépitésiik és a benniik talalhatd orokletes informacio alapjan.
A diploid fajok testi sejtjei dupla kromoszomakészlettel (2n), mig a haploid fajok sejtjei
egyszeres kromoszomakészlettel (n) rendelkeznek. Az adott faj kariotipusa sajatsagos,
ugyanis mitotikus metafazisban az adott faj kromoszoéma-garnitiraja eltér mas fajokétol
(kromoszoémaszam, méret, centromeron helyzete, vagy akar specialis kromoszéma festés
alapjan). Hasonld fogalom az idiogramm, amely bizonyos sejt vagy egyed kariotipusanak a
diagrammja, tehat a kromoszomak parosan alakjuk és méretiik szerint nagysagrendben vannak
rendezve. A kariotipust altalaban az idiogramm segitségével rogzitik. Poliploidia esetében a
sejt vagy szervezet tobb kromoszomaval rendelkezik (azonos vagy kiilonbozo fajtol
szarmaz0), az alapkromoszoémaszam (genom) egész szamu tobbszorosét tartalmazza. Ilyenkor
az alapkromoszomaszam haromszorosan (triploid, 3n), négyszeresen (tetraploid, 4n),
Otszorosen (pentaploid, 5n) emelkedik. A jelenség novényeknél gyakori, allatoknal ritka.
Autopoliploidia esetében a tobbszords kromoszomakészlet ugyanattol a genomtol vagy fajtol
szarmazik, allopoliploidia esetében egy hibridfajta keletkezik annak eredményeként,
genetikailag kiilonb6z6 fajtaktol szarmazik a harom vagy tobb kromoszémasorozat.

A péros szamu kromoszémakészlettel rendelkezé poliploidokban a homolog
kromoszomak a meidzis soran parosaval rendezddnek. Példaul egy autotetraploidban (4n),
ahol egy par helyett négy kromoszoma van, az ivarsejtek (vagy sporak) a legtobb esetben
feleannyi kromoszémat (2n) kapnak; hasonldéan egy autohexaploidban a legtobb ivarsejt (vagy
spora) 3n kromoszomat tartalmaz, stb.

Ha egy interspecifikus (fajon beliili) hibridben tetraploid mutacio kovetkezik be, az
igy keletkezd alloploid mindkét sziiléi fajbol szarmazo két kromoszomakészlettel rendelkezik.
Az ilyen tetraploidokat amfidiploidoknak (kettds diploidok, 2n + 2n) nevezziik.

A poliploidoknal, amelyeknek paratlan szamu kromoszomakészletiik van, a meiozis
mindig nagyon szabdlytalan, mert a kromoszémak eloszlasa a lednysejtek kozott
véletlenszert. Példaul egy triploidndl (3n) a harom homoloég kromoszémabol kettd az egyik
pélusra, a harmadik pedig a masikra vandorol, egy pentaploidnal (5n) ez a megoszlas (és
késobb az utddsejteknél) lehet 4+1, 3+2, 2+3 vagy 1+4 ellentétes polusonként. Ezért paratlan
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kromoszomakészletli poliploidok altal képzett ivarsejtek (vagy sporak) tobbsége nem
¢letképes, és az ilyen egyedekre alacsony termékenység jellemz6. Ha mégis létrehoznak
utddot, ezek legtobbszor rendellenes kromoszomaszammal rendelkeznek (esetleg néhany
kromoszoma hidnyzik), ami kihatdssal van tulajdonsédgaikra, ¢életképességiikre,
termékenységiikre.

Aneuploidia esetében a kromoszémaszam szintén valtozik, de nem az egész
kromoszémaszerelvény, csak egy (vagy néhany) kromoszoma szama valtozik az eredeti
diploid tipushoz képest, ennek megfeleléen lehet nulliszomias (2n — 2); monoszomias (2n —
1); triszomias (2n + 1). Ha a normal diploid a&llapotot, amikor minden homolog
kromoszdémabol két példany van (2n) diszomianak nevezziik, akkor:

- triszomia esetén minden kromoszoémabol megszokott ketté példany van, de egy
kromoszémapdarban kettd helyett hdrom (2n+1);

- tetraszOmia esetén egy kromoszomaparban 4 db (2n+2)

- monoszomia esetén egy kromoszémaparban kettd helyett egy van (2n-1)

- nulliszoma esetén egy kromoszomapar teljesen hianyzik (2n-2), ami értelemszertien
letalis allapot.

Az oroklésmenet és hasadas az utodoknal a poliploidok esetében jelent6sen eltér a
diploid szervezetek Oroklésmenetétl. Példaul, ha egy autotetraploid négy homolog
kromoszoémajabol ketté hordozza az a recessziv (a) allélt, masik kett6 pedig annak dominans
(A) génvaltozatat és a kromoszomak meidzis soran aranyosan valnak szét az utodsejtekbe,
akkor a véletlenszeri kombinaciok eredményeként 1AA+4Aa+laa aranyban kapunk diploid
gamétakat. Ilyen tetraploidok keresztezése soran, vagy Onbeporzasuk erdményeként, az

utédok kozott 35 A_ _ _: 1 aaaa aranyu hasadast figyelhetiink meg.

Példak

1. feladat: Milyen fenotipusok €és milyen ardnyban alakulnak ki az AAa genotipusu
triszomias novények keresztezése soran dominans-recessziv 6roklodés esetén, ha a himivart
egyednek csak a haploid ivarsejtjei életképesek.

Megoldas

F1vizsgalata triszomids ndvények keresztezése esetén.

Adva:

P Q@ AAa x & AAa

J - életképesek a haploid gamétak
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fenotipusok aranya F; -ben ?

Meiozis soran képzett gamétak: 2Aa; 2A; AA; a

ezek koziil a 2A és a himivarsejtek életképesek.

A fenotipusok a kovetkezd aranyban alakulnak ki:

Q AA 2Aa 2A a
x

2A 2AAA 4AAa 4AA 2Aa

a AAa 2Aaa 2Aa aa

Felelet: A genotipus szerinti hasadas: 2AAA:5AAa:2Aaa:4AA:4Aa:aa, a fenotipus

szerinti hasadés pedig 17A _ :1laa.

2. feladat. Milyen fenotipus- és genotipus szerinti hasadas varhat6 két AAaa
genotipust tetraploid keresztezésébol, ha az 6roklédés dominans-recessziv és a kromoszomak
véletlenszerlien oszlanak meg az utddsejtek kozott meidzis sordn?

Megoldas

Véletlenszerii kromoszémamegoszlas esetén az AAaa genotipusi tetraploidok
haromféle ivarsejtet hozhatnak 1étre az alabbi aranyban: 1AA:1aa:4Aa. Kovetkezésképpen az

ilyen egyedek Kkeresztezéséb6l szarmazd utdédokban a kovetkez6 hasadasnak kel

bekovetkeznie:
\ AA 4Aa aa
3 -
AA AAAA 4AAAa AAaa
4Aa 4AAAa 16AAaa 4Aaaa
aa AAaa 4Aaaa aaaa

A genotipus szerinti hasadas: 1AAAA : 8AAAa: 18AAaa : 8Aaaa : laaaa;

a fenotipus szerinti hasadas teljes dominancia esetén: 35 A : 1 aaaa;

FELADATOK
8.1. Milyen fenotipus szerinti hasadast varunk egy AAaaBBbb autotetraploid

Onbeporzasatol az utédoknal, ha a két tulajdonsag fiiggetleniil, dominans-recessziven
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oroklodik és a kromoszomak véletlenszerlien oszlanak meg az utddsejtek kozott meidzis
soran? [6]

8.2. Milyen fenotipusok és milyen aranyban fordulhatnak el6 az F1-ben két Aaa és
AAa triszomias reciprok keresztezésekor teljes dominancia esetén, ha a himivarsejtek koziil
csupan a haploid sejtek életképesek. [6]

8.3. Milyen fenotipusok és milyen aranyban fordulhatnak e¢l6 az Fi-ben AAa
triszoOmasok keresztezésekor teljes dominancia esetén. A himivarsejtek koziil csupan a
haploid sejtek életképesek. [6]

8.4. Drosophilanal ivarkromoszoma tobblettel életképes triszomias egyedek fejléddnek.
Egy pirosszemii, X*X®Y genotipusu triszomias néstényt egy X°Y genotipusu fehér szemii
himmel kereszteztek. Milyen utddok sziiletnek a keresztezésbdl, ha ismert, hogy XXX, YO,
YY —életképtelen egyedek, az X0 genotipusu egyed him, az XXY genotipust ndstény? [6]

8.5. Két AAAA ¢és aaaa genotipusu autotetraploid oroszlanszdj disznovényt
kereszteztek. Hatarozza meg a virag szinét az Fi-ben és a fenotipus Szerinti hasadasat az F,-
ben, ha a kromoszoémak véletlenszeriien oszlanak meg az utddsejtek kozott meidzis soran €s
az allélok hatasa er6siti egymast (AAAA - a virag szine vorés, AAAa - piros, AAAa -
vilagospiros, Aaaa - rozsaszin és aaaa — fehér). [6]

8.6. Adja meg a genotipusok és fenotipusok varhato6 aranyat a triszomas és diploid
kukoricafajok reciprok keresztezése soran, A- vorés mag, a- fehér mag:

Q Aaa x & aa, @ aa x & Aaa, @ Aaa x & Aa,

Q Aa x & Aaa,Q AAa x & Aa, @ Aa x J AAa

(csak a haploid himivarsejtek életképesek). [6]

8.7. Milyen fenotipus szerinti hasadas varhatd egy autotetraploid AAaa és egy diploid
Aa keresztezésébdl teljes a dominancia esetén? A kromoszomak véletlenszeriien oszlanak
meg az utddsejtek kozott meidzis soran. [6]

8.8. Milyen fenotipus szerinti hasadds varhato Aaaa ¢és AAaa genotipusu
autotetraploidok keresztezésébdl teljes a dominancia esetén? A kromoszomak véletlenszeriien
oszlanak meg az utddsejtek k6zott meidzis soran. [6]

8.9. Milyen fenotipus szerinti hasadds varhat6 AAAa és Aaaa genotipusu
autotetraploidok keresztezésébdl ha a dominans allélok hatasa 6sszeadodik (AAA > AA_ >
A _ > aaaa) és a kromoszomak véletlenszerlien oszlanak meg az utddsejtek kozott meidzis

soran. [6]
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8.10. Melyik generacioban ¢és milyen valoszintiséggel fognak fehérviraghi novények
megjelenni tetraploid homozigota lila (AAAA) és fehérviragi (aaaa) maszlag novények
keresztezésébdl, teljes dominancia és a kromoszomak véletlenszeriien megoszlasa esetén?

8.11. Lila viragh tetraploid maszlagot keresztezték, az F; — ben 3726 lila és 107 fehér
viraga novényt kaptak. Magyarazza meg a hasadast, és hatdrozza meg az eredeti ndvények
genotipusait. [6]

8.12. AAaa genotipusu rozsaszin termési tetraploid paradicsom onbeporzasakor
milyen hasadas varhato az Fi-ben, ha a kromoszoémak véletlenszeriien oszlanak meg az
utodsejtek kozott és a dominans allélok hatasa 6sszeadddik, erdsitve a szinarnyalatot? AAAA

- vOros szin, AAAa - piros, AAaa - rozsaszin, Aaaa - halvanyrdozsaszin és aaaa - fehér. [6]
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IX. FEJEZET

A SZELEKCIO GENETIKAI ALAPJAI
Citoplazmas himsterilitas (CHS). Szamos szervezetnél megfigyelhet a funkcioképes
pollen hianya, amikor csak ¢életképtelen pollen képzddik, vagy a portok is csak csokevényesen
fejlédik ki. A kukorica citoplazmas himsterilitisanak vizsgalata kimutatta, hogy a jelenség a
mitokondrium genom genetikai hibajaval fiigg 6ssze. Ugyanakkor a sejtmagban talalhato

fertilitast visszaallité gének (Rf) képesek a termékenység helyreallitasara.
Ezek gatoljak a CHS kiils6 megnyilvanulasat, de nem gatoljak a citoplazmas faktorok
(Cyts) jelenlétét €s szaporodasat. A citoplazmas himsterilitas és a termékenységet helyreallito

gén (Rf) kolcsonhatdsat jol szemlélteti az abra:

Q rfrfCyt® X & RIRfCyt"
életképtelen pollen \l/ ¢letképes pollen
Q RfrfCyt®  x 3 rfrfCyt"
¢letképes pollen ¢letképes pollen
RfrfCyt® rfrfCyt®
50% 50%
¢letképes pollen ¢letképtelen pollen

vagyis Cyt® > Cyt"; Rf > rf

A citoplazmas himsterilitds a kukorica nemesitésében, hibridndvények létrehozésa
soran hasznaljak.

A heterozishatas az elsd generacios hibridek megnovekedett életképességének és
termékenységének jelensége a sziildi formakhoz képest, melynek eredményeképpen egy vagy
tobb tulajdonsagban feliilmtljdk az adott sziiléi tulajdonsagok atlagat. A heterdzis jelenségét
kiilonb6z6é hipotézisek magyarazzak, példaul a hibridekben megndé a nemallél domindns
gének szama, vagy a heterozigotak életképesebbek a homozigota egyedeknél.

Tobb viragos novénynél a keresztbeporzast az inkompatibilis genetikai mechanizmus
szabalyozza, az Si, S3, Sy, Ss, Sy stb. allélok sorozatan keresztiil. Az inkompatibilitas bizonyos
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genotipusu ivarsejtek egyesiilésének akadalyozottsagat jelenti. Gametofiton inkompatibilitas
esetén a pollen nem csirdzik, ha a pollen és a termd ugyanazokat az inkompatibilis allélokat
hordozzak. A populdciok kozotti genetikai inkompatibilitds, mely megakadalyozza a
megtermékenyitést, genetikai izolacidt eredményez.

FELADATOK

9.1. Lesz-e megtermékenyiilés, ha az S3S; allélt hordozo pollentomldé ugyanolyan
alléllokkal rendelkezd termé szovetben csirazik? [4]

9.2. Milyen genotipusok alakulnak ki az S-allé¢lek altal a kovetkezd gametofiton
inkompatibilitas keresztezésekben: a) S1S, x S1S3; b) S1S, x S1S1; €) S1S2 x S3S4?

9.3. A kukoricanal normal citoplazma (CytN) esetén termékeny pollen képzddik, a
citoplazmas sterilitais  (Cyt®) esetén a pollen nem életképes. Egy kromoszémalis gén
dominans allélja (Rf) helyreallitja a termékenységet, ezért a sterilitast okozo citoplazmas
faktor csak a gén recessziv alléljainal érvényesiil (rfrf). Hatarozza meg a termékeny és steril
ndvények aranyat a kovetkezo keresztezésekben:

a) Cytrfrf x Cyt’RfRf; c) CytSrfrf x Cyt"Rfrf;

b) Cyt’Rfrf x Cyt"Rfrf; d) CytSrfrf x CytNrfrf. [4]

9.4. Steril viragport ndvényt kereszteztiink termékeny viragporu novénnyel, az F1-ben
az utodok fele termékeny, fele steril lett. Milyenek lehetettek a sziildegyedek ? [4]

9.5. Steril pollenii ndvényt kereszteztiink egy steril citoplazmaja (Cyt®) ndvénnyel, az
F1-ben csak termékeny pollenti novényeket kapunk. Hatarozza meg, milyenek lehettek a
sziiléegyedek a Cyt és Rf tekintetében? [4]

9.6. Milyen ndvénnyel kell keresztezni a steril pollenti (Cyt>rfrf) egyedet, hogy
helyrealljon a kovetkez6 nemzedék termékenysége? [4]

9.7. Buzanal a citoplazmas himsterilitast két gén szabalyozza. A két dominans allél, az
Rf; és az Rf, kolcsonhatasa teljesen helyreallitja a termékenységet és a Cy‘[S nem érvényestil.
Azok a novények, melyek genotipusaban csak az egyik dominans gén (Rf; vagy Rf,) talalhato
heterozigdta vagy homozigdta allapotban van, félsterilek.

Milyenek lesznek az alabbi névények termékenység szempontjabol?

a) CYt’Rfyrfyrforf,. c) Cyt’Rf;RfyRf,rf,.

b) Cyt°rfirf;RfRf, d) CytSRF:rfiRforf,.

Mely novényeknél lehetséges dnmegporzas, ha félsteril novényeket is termékenynek

szamitjuk? [4]
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X. FEJEZET MOLEKULARIS GENETIKA

A molekularis genetika a gének szerkezetével és mitkodésével foglalkozik molekularis
szinten. A molekularis biologia centralis dogmaja DNS — RNS - fehérje kozotti
informacioaramléssal foglalkozik. Az informacidatadas f6 iranya a DNS-t6]1 az RNS-en 4t a
fehérjéig. Ugyanakkor a DNS megkett6zddik, reverz transzkripcio esetében az informacio az
RNS-rél a DNS-re irodik at, igy a lehetséges informacidaramlasi utak sokkal valtozatosabbak:
DNS-replikacié (DNS — DNS); transzkripcio (DNS — RNS); transzlacio (RNS — fehérje);
RNS-replikacio (RNS — RNS); reverz transzkripcio (RNS — DNS); direkt transzlacié (DNS
— fehérje). A fehérjék kapcsan megemlitjiik, hogy koztiik is lehet informacidatadas, hiszen a
prionfehérjék ,,atkodoljak” egymast, vagyis képesek azonos aminosavsorrendil, de eltérd
térszerkezetll fehérjék szerkezetét igy megvaltoztatni, hogy az 6vékhez hasonlitson.

A gén a DNS-molekula egy olyan szakasza, amely meghatiroz egy adott
tulajdonsagot. A gént6l a tulajdonsagig koztes folyamatok sorozata vezet. A gén csak a
fehérje elsddleges szerkezetét, azaz az aminosavak sorrendjét hatdrozza meg, amelytdl a
fehérje szerkezete, tulajdonsdgai és miikodése fiigg. Az enzimfehérjék a szervezetben
lejatszodod biokémiai folyamatokat szabdlyozzdk, minden reakcionak megvan a maga sajat
specifikus enzimfehérjéje. A tulajdonsdg megnyilvanuldsit ezen biokémiai reakciok
hatarozzak meg, ezért egy gén funkcioja a kovetkezé sémaval abrazolhato: gén - fehérje-
enzim - biokémiai reakcido > tulajdonsag.

A DNS-molekula két polinukleotid lancbol all. Minden nukleotid egy
nitrogénbazisbol, egy 6t szénatomos cukorbol (dezoxiribdz) és egy foszforsavmaradékbol all.
A DNS-ben négyféle nitrogénbazis talalhat6: adenin (A), timin (T), guanin (G) és citozin (C).
A DNS-szalban a nukleotid egységeket foszfodiészterkotések (cukorfoszfat-gerinc) kotik
Ossze, a komplementer ldncokat pedig hidrogénkotések.

A két lancban a nitrogénbazisok egymassal szemben mindig a komplementaritas elve
alapjan helyezkednek el: adeninnal szemben mindig timin (A-T), a guaninnal szemben citozin
(G-C). A nitrogénbazisok sorrendje valtoz6 és ez kodolja az orokletes informaciot. DNS
kettos szal egyike kodolo, a masika a nem kodolo szal. A traszkriptum (a transzkripcio RNS
terméke) nukleotid sorrendjével megegyezé DNS szekvenciat tekintjiikk kodolonak (ugyanis
ez kodol fehérjét). A masik templat (vagy minta szal) a transzkriptum komplementere, ezért
ez a szal nem kodolo.

Az aminosavak helye a fehérjelancban a DNS lanc tripletjei altal vannak kodolva. A
triplet (bazisharmas) a genetikai kod egysége, azaz harom, egymast kovetd nukleotidbazis,
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amely egy aminosavat, illetve lanckezdést vagy befejezést kodol. A kéd dekddolasa és a
genetikai informacié tovabbitdsa ribonukleinsav (MRNS) segitségével torténik. A DNS
bazisharmasait kodnak, az mRNS bazisharmasait kodonoknak, a tRNS bazisharmasait
antikodonnak nevezziik (k6d-kodon-antikodon).

A dekoédolasi folyamat a hirvivé (messenger) RNS (MRNS) szintézisével kezdédik. Az
MRNS egy polinukleotidlancbol all. Nukleotidjai nitrogénbazisokat, a ribozt ¢és
foszforsavmaradékot tartalmaznak. Az RNS-ben a négy nitrogénbazis: adenin, guanin, citozin
¢s uracil (U) (timin helyett).

Az mRNS szintézise (transzkripcio, atiras) a DNS egyik szalanak egy szakaszan
zajlik. A transzkript sorrendje a kodolo szallal azonos, ezért nem a kodold, hanem templat
szalon megy végbe az atiras folyamata. A folyamat soran a szintézist végzé RNS-polimeraz
enzim a DNS mintaszalon végighaladva rakja dssze a ribonukleozid-trifoszfatokbol az RNS-
molekulat. Az RNS nukleotidjai a DNS megfeleld nitrogénbazisaival szemben
komplementarisan épiilnek be, az uracil az adeninnel komplementer (A-U).

Az informacidatadas kovetkezd szakasza a fehérjeszintézis (transzlacio) a
riboszomakban zajlik, ahol aminosavakbdl polipeptidlanc épiil. A folyamatban transzport-
RNS-ek (tRNS-ek) vesznek részt, melyek feladata, hogy az aminosavakat a riboszomara
szallitsak, és antikodonjukkal kapcsolodjanak az mRNS komplementaris kodonjahoz.

A tRNS szerkezetében két aktiv kdzpontot kell megkiilonboztetni. Az egyik az
antikodon, a masik pedig egy aminosav-kotdhely. A tRNS-ek kozotti kiilonbség az
antikodonok nukleotidsorrendjében van. Minden aminosavnak megvan a maga tRNS-e, amely
a szintézis helyére szallitja. A 20 aminosavat 64 bazisharmas kombinacio kodolja (4x4x4),
ezért tobb aminosavat is nem egy, hanem tobb triplet is kddol.

A polipeptidlanc szintézise a kovetkezoképpen zajlik. A sejtmagban az atirds soran
képz6dott mRNS a citoplazmaba keriil, és egyik végével a riboszomahoz kapcsolodik.
Ugancsak kapcsolodik els6 tRNS, amelynek antikodonja komplementer az mRNS els6
kodonjaval, igy 1étrejon a riboszoma — mMRNS — tRNS - aminosav komplexum . A masodik
tRNS kapcsolodasa utan az aminosavak kozott peptidkotés jon létre, és dipeptid a 2. tRNS-
hez kapcsolodik, az 1. tRNS levalik a rendszerrél. A folyamat addig folytatodik, amig az
MRNS-en 1év6 informacioé el nem fogy, olyan stop kodon keriil a riboszémara, ami nem kéodol
aminosavat.

Fontos megjegyezni, hogy ha a triplet olvasasa soran barmilyen hiba kovetkezik be, az
aminosavsorrend ¢s fehérje Osszetétele IS ennek megfeleléen megvaltozik. Példaul, ha az
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informacioé olvasasa nem az els6é nukleotidtol kezdddik, akkor az informaciéo megvaltozik,
ennek megfeleléen gyakran értelmetlen sorrend, mitkodésképtelen fehérje képzodik. Ugyanez
eredmény varhatoé, ha a Kkiesik, vagy beépiil egy nukleotid a DNS-lancban, esetleg a
nukleotidok felcserélédnek. Ezek a génmutaciok kiilonb6z6 formai.

Ha ismerjilk a DNS-szakasz nukleotidsorrendjét, meghatarozhatjuk a kodolt fehérje
szerkezetét és forditva, ha ismerjik egy fehérje aminosavsorrendjét, megfejthetjiik, milyen
DNS-szalon szintetizalodott. Ugyanakkor vegyiik figyelembe, hogy a legtobb aminosavat
egynél tobb bazisharmas is kodolja.

5. tablazat

A genetikai kédszotar (az mRNS harmasbazisa, kodon)

Els6 Masodik nukleotid Harmadik
nukleotid U C A G nukleotid
Phe Ser Tyr Cys U
U Phe Ser Tyr Cys C
Leu Ser STOP STOP A
Leu Ser STOP Trp G
Leu Pro His Arg U
C Leu Pro His Arg C
Leu Pro GIn Arg A
Leu Pro GIn Arg G
lle Thr Asn Ser U
A lle Thr Asn Ser C
lle Thr Lys Arg A
Met Thr Lys Arg G
Val Ala Asp Gly U
G Val Ala Asp Gly C
Val Ala Glu Gly A
Val Ala Glu Gly G

Roviditések: A —adenin, G — glutamin, C — citozin, U — uracil,
Ala-alanin; Arg-arginin; Asn-aszparagin; Asp-aszparaginsav; Cys-cisztein; Gln-glutamin;

Glu-glutaminsav; Gly-glicin; His-hisztidin; lle-izoleucin; Leu-leucin; Lys-lizin; Met-
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metionin; Phe-fenilalanin; Pro-prolin; Ser-szerin; Thr-treonin; Trp-triptofan; Tyr-tirozin;Val-

valin

A feladatok megoldasa soran hasznalt fontosabb fogalmak, értékek:
A molekulatomeg egy adott molekula tomege, mely az azt alkotd atomok atomtomegének
Osszegével egyenld. A molekulatomeg egysége a 12C-izotop atomtomegének 1/12 része,
mely egyenld 1 daltonnal. Molaris tomeg (jele M, mértékegysége kg/mol vagy g/mol) mar
barmilyen anyagra (atom-, ion-, molekula, stb.) vonatkoztathat6. Ha valamely részecskébdl
6,022-10? darabot (Avogadro-szam), azaz egy mélnyit tekintiink, akkor ezek dsszes tomege 1
mollal osztva éppen az illetd anyag molaris tomegét adja. A molaris tomeg mértékegységének
jelolésére a gyakorlatban leginkabb a g/mol egységet hasznaljak, mert ennek szamértéke jol
kozeliti a Dalton altal bevezetett atomsulyt. A biokémia és a molekularis biologia (kiilondsen
a makromolekuldkkal, fehérjékkel kapcsolatban) a ,,dalton” megnevezést hasznalja az atomi
tomegegységre, ,,Da” vagy d roviditéssel. Mivel a fehérjék nagy tomegii molekulak, altalaban
a kilodaltont hasznaljak, amelynek roviditése ,,kDa”.
Aminosavak atlagtomege. Természetesen az aminosavak molekulatomege eltérd, mivel
eltérd szerkezetiik, az alkotd atomok szdma, mennyisége és mindsége. Szamitasoknal viszont
nincs lehetdség minden egyes aminosav tomegét figyelembe venni, ezért a
fehérjemolekuldban, amit sok aminosav alkot, egy aminosav molekulatomegét atlagosan 100-
nak vessziik.
Nukleotidok atlagtomege. A nukleotidok a DNS-t és az RNS-t alkoté nukleotidlanc
szerkezeti egységei, monomerei. Egy bazisbol (lehet purin vagy pirimidin bazis), egy o6t
szénatomos cukorbol (rib6z vagy dezoxiribdz) és egy foszfatcsoportbol allnak. Mint az
aminosvak eset¢ben az A, T,U, C és G szerkezete is eltérd, szamitasoknal viszont az
egyszerliség kedvéért egy nukleotid tomegét 345-nak vessziik.
A DNS molekulaban a spirdl egy fordulata 3,4 nm-enként kovetkezik be, ami 10,5 bazist
érint. A molekula atmérdje 2 nm ¢€s a bazisok kozotti tavolsag 0,34 nm. A nm (nanométer) a
méter milliardod része (1-10°° m).

Példak:

1. A koédoldo DNS-szal a kovetkezé nukleotidsorrendje  ATT-ATC-ACC-AAG-CAT.
Milyen a nukleotid szekvencia a DNS masik (nem kodolo) szalaban, az mRNS molekulaban,
¢és milyen aminosavakat kodol a sorrend a fehérjemolekulaban?

Megoldas:
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Az A-T és G-C komplementaritas elvének megfeleléen meghatarozzuk a templat
DNS-szal nukleotidjainak sorrendjét (nem kodold szekvencia):

TAA-TAG-TGG-TTC - GTA

Meghatarozzuk ezen a DNS-lancon szintetizaloddo MRNS szerkezetét, figyelembe
véve, hogy az RNS timin helyett uracilt tartalmaz:

AUU - AUC - ACC - AAG - CAU.

A genetikai kodszotar segitségével meghatarozzuk az mMRNS bazisharmasai 4ltal
kodolt aminosavakat:

lle - lle - Thr - Lys - His.

Felelet: A DNS masodik szalaban 1év6 nukleotidok szekvenciaja:

TAA-TAG-TGG-TTC - GTA

az mMRNS molekuldban:

AUU - AUC - ACC - AAG - CAU

Aminosavak sorrendje a fehérjemolekulaban:

lle - lle - Thr - Lys - His.

2. A DNS-molekula egy szakasza 400 timin-nukleotidot tartalmaz, ami az Osszes
nukleotid 20%-at teszi ki. Hatarozza meg az adenin-, guanin- és citozin-nukleotidok szamat a
szakaszban, valamint a szakasz hosszat.

Megoldas:

A komplementaritas (A - T) alapjan az adenin nukleotidok szdma megegyezik a timin
nukleotidok szamaval (400), igy az A ¢és T nukleotidok szdma 6sszesen 800, ami az 0sszes
nukleotid 40%-at teszi ki. A nukleotidparok szama G - C 60%. Az aranyt felhasznalva

meghatdrozzuk a guanin és citozin nukleotidok szamat.

800 — 40%
X —60%
800-60
40
A G és C nukleotidok szama 0Osszesen 1200, tehat a G - 600, a C — 600 nukleotid. A

X= =1200

szakaszban tehat 6sszesen 2000 nukleotid van, azaz 1000 bazispar. A parok kozotti tavolsag
a DNS-ben (a spiral tengelye mentén) 0,34 nm, igy a szakasz hossza 1000x0,34 = 340 nm.
Felelet: A DNS-szakasz A - 400, T - 400, G - 600, C - 600 nukleotidot tartalmaz,

hossza 340 nm.
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3. A lovak inzulinjanak A-fehérjemolekulajaban a 6-11. aminosavak sorrendje a
kovetkez6: cisztein - cisztein - treonin - glicin - izoleucin - cisztein. Hatarozza meg az

inzulinlanc részét kodoldo DNS-szakasz szerkezetét!

Megoldas:

Az aminosav szekvencia cisztein - cisztein - treonin - glicin - izoleucin - cisztein.
Meghatarozzuk a polipeptidlanc egy szakaszat kodold6 mMRNS szerkezetét (feltételesen az els6
a lehetséges kodolo tripletbdl): UGU - UGU - ACU - GGU - AUU - UGU

A komplementaritas alapjan meghatarozzuk a DNS polinukleotid lancot, melyrél az
mRNS atirédott: ACA — ACA — TGA — CCA - TAA — ACA és a fehérje ezen részét kodold
DNS-szakasz szerkezetét: TGT-TGT-ACT-GGT-ATT-TGT.

FELADATOK

10.1. Az inzulinfehérje két lanca koziil a nagyobbik (az ugynevezett B lanc) a
kovetkez6 aminosavakkal kezdddik: fenilalanin - valin - aszparagin - glutamin - hisztidin -
leucin. 1ja fel a DNS-molekula azon szakaszanak nukleotidsorrendjét, amely a
fehérjeszerkezetet kodolja. [7]

10.2. fja fel a gliikagon fehérjemolekula azon szakaszat kodolé DNS-molekula
nukleotidsorrendjét, amelyben az aminosavak sorrendje: treonin - szerin - aszparagin - tirozin
- szerin - lizin - tirozin. [7]

10.3. A ribonukleaz polipeptidlanca a kovetkez6 aminosavakkal kezddédik: lizin -
glutamin - treonin - alanin - alanin - alanin - lizin...

Milyen nukleotidszekvenciaval kezdddik a fehérjét kodolo gén? [7]

10.4. Az inzulinmolekula kisebb monomerlanca (az tigynevezett A-lanc) a kovetkezd
aminosavakkal végzddik: leucin - glutamin - aszparagin - tirozin - cisztein - aszparagin.
Milyen DNS-nukleotidszekvenciaval végzédik a kodold gén?

10.5. Milyen aminosav-sorrenddel kezd6édik a fehérje, ha a kovetkezd
nukleotidszekvencia kodolja?

ACGCCCATGGCCGGT...

Milyen lesz az aminosavlanc kezdd szakasza, ha a DNS-molekula hetedik nukleotidja
mutacio soran kiesik? [7]

10.6. A génszakasz szerkezete:
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CGGCGCTCAAAATCG...
Mutassa be a fehérjemolekula adott részének aminosavsorrendjét, amelyet az adott
szakasz kodol. Hogyan valtozik a fehérjeszerkezet, ha a negyedik nukleotid kiesik mutacio

soran? [7]

10.7. Milyen aminosavsorrendet kodol az alabbi DNS-nukleotid szekvencia?
CCTAGTGTGAACCAG...

Milyen lesz az aminosavak sorrendje, ha a hatodik és hetedik nukleotid kdzé timin
nukleotidbazis épiil be?

10.8. A fehérje 400 aminosavbol all. Hatirozza meg a kodold gén hosszat, ha
ismeretes, hogy a DNS-molekula két nukleotidja kozotti tavolsag 0,34 nm? [4]

10.9. Hatarozza meg annak a génnek a molekulatomegét, amely egy 400 aminosavbol
allo fehérje képzOddését szabalyozza. A szamitds soran egy nukleotid atlagos molekulatomegét
vegyltk 345-nek. [4]

10.10. Hatarozza meg, hogy az mMRNS-ben milyen nukleotidok kodoljak a
fehérjemolekulak aminosavsorrendjeit:

a) valin - glicin - leucin - hisztidin;

b) treonin - triptofan - szerin - alanin;

¢) lizin - metionin - valin - prolin;

d) alanin - leucin - lizin - treonin. [4]

10.11. A génszakasz a kovetkez6 nukleotidsorrendet tartalmazza: TGG TCG CAG
GAG GGG TTT. Hatarozza meg, hogyan valtozik az aminosavsorrend sugarzas hatasara,
amennyiben:

a) a balrol szamitott tizedik nukleotid kiesik;

b)a 10., 11. és 12. nukleotid kiesik. [4]

10.12. A genetikai kod "degeneraltsaga" miatt egy fehérjemolekuldban a legtobb
aminosavat nem egy, hanem akar két-négy kiilonboz6 triplet is kodolhatja. A genetikai kod
egyik, illetve lehetséges masik tripletjének felirasaval kodolja az alabbi aminosavsorrendet:
lizin - hisztidin - szerin - glicin - tirozin. [4]

10.13. Mennyi a nukleotidok szama egy olyan DNS-szdlban, amely egy 250
aminosavbol all6 polipeptidlancot kodol és a gén 25%-a intron szekvencia? [3]

10.14. Laboratériumban aminosavak ¢és mesterségesen szintetizalt RNS-matrix
keverékét vitték be egy mesterséges fehérjeszintetizalé rendszerbe, amely riboszomakbol,
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enzimekbdl és a fehérjeszintézishez sziikséges Osszes tobbi komponensbdl allt. Milyen
aminosavsorrend fog szintetizalodni az alabbi matrixokon:

a) poli-A?

b) poli-G?

c) poli-U?

d) poli-C? [3]

10.15. Az emberi szérumalbumin molekulatomege 68400. Hatdrozza meg: a) a
fehérjét kodoldé DNS-nukleotidok szamat; b) a kodold gén hosszat. Egy aminosav relativ
molekulatomegét vegyiik 100-nak. [3]

10.16. Az egyik DNS-szal molekulatomege 72450. Hatarozzuk meg a DNS altal
kodolt aminosavak szamat a fehérjemolekulaban, ha egy nukleotid relativ molekulatomege
345. [3]

10.17. A fehérje relativ molekulatomege 9000. Hatdrozza meg a fehérjét kodolo gén
hosszat, ha az aminosavak relativ molekulatomege 100. [3]

10.18. Az egyik DNS-szalon olyan mMRNS-t szintetizaltak, amelyben az A=14%, a
G=20%, az U=40% ¢és a C=26%. Hatarozza meg a kétszala DNS-molekula nukleotidjainak
szdzalékos aranyat.

10.19. Milyen lesz egy kettds szala DNS polinukleotidlanc dsszetétele, ha az mMRNS
21% -A, 25% -C, 24% -G és 30% -U tartalmaz?

10.20. Egy fehérje 800 aminosavat tartalmaz. Milyen hosszu lesz a fehérjét kodold
gén? [1]

10.21. A polipeptid szakasz a kovetkez6 aminosavakbol all: valin - alanin - glicin -
lizin - triptofan - valin - szerin - glutaminsav. Hatarozza meg a polipeptidlancot kodolé6 DNS-
szakasz szerkezetét. [8]

10.22. A polipeptid szakasz a kovetkez6 aminosavakbol all: alanin - cisztein - hisztidin
- leucin - metionin - tirozin. Hatarozza meg a polipeptidlancot kodold DNS-szakasz
szerkezetét. [8]

10.23. Az aszparagin - glicin - fenilalanin - prolin - treonin aminosavak egy polipeptid
szakaszt alkotnak. Hatarozza meg a polipeptidet kodolo DNS-szakasz szerkezetét. [8]

10.24. A B-inzulin lanc els6 tiz aminosava a kovetkezé: fenilalanin - valin -
aszparagin - glutamin - hisztidin - leucin - cisztein - glicin - szerin - hisztidin. Hatarozza meg

az inzulinlancot kodolé DNS-szakasz szerkezetét és hosszat. [8]
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10.25. Az inzulin A lancanak kezdeti szakaszat a kovetkezd 6t aminosav képviseli:
glicin - izoleucin - valin - glutaminsav - glutamin. Hatarozza meg az inzulinlanc e részét
kodold DNS-szakasz szerkezetét és tomegeét. [8]

10.26. A hasnyalmirigy ribonukledz lancaban az egyik polipeptid a kovetkezd
aminosavakbol all: lizin - aszparaginsav - glicin - treonin - aszparaginsav - glutaminsav -
cisztein. Hatarozza meg az mRNS-t, amely a polipeptidszakasz szintéziséért felelds. [8]

10.27. A hasnyalmirigy ribonukledz egyik lanca a kovetkezd 14 aminosavbol all:
glutamin - glicin - aszparaginsav - prolin - tirozin - valin - prolin - valin - hisztidin -
fenilalanin - aszparagin - alanin - szerin - valin. Hatarozza meg a ribonukleaz molekula adott
részét kodoldo DNS-szakasz szerkezetét. [8]

10.28. Az egyik glikkagonlanc aminosavsorrendje a kovetkez6: treonin - szerin -
aszparagin - tirozin - szerin - lizin - tirozin. Hatarozza meg a gliikkagonlanc e részét kodolo
DNS-szakasz szerkezetét. [8]

10.29. A DNS-molekularész, amely egy polipeptidszakaszt kodol, a kovetkezo
szerkezeti: ACCATAGTCCA A GG A. Hatarozza meg a polipeptidszakaszt alkotod
aminosavak sorrendjét. [8]

10.30. A Fanconi-szindroma esetén a beteg szervezetéb6l aminosavak is iiriilnek,
melyeket az alabbi mRNS tripletek kodolnak: AAA, CGU, GAA, ACU, GUU, UUA, UGU,
UAU. Hatarozza meg, milyen aminosavak valasztédnak ki. [8]

10.31. A cisztintriaban szenved6 személyeknél (a beteg vizeletének aminosavtartalma
magasabb a normalisnal) a kovetkez6 mRNS tripleteknek megfelelé aminosavak {iriilnek:
UCU, UGU, GCU, GGU, CAG, CGU, AAA. Egy egészséges ember vizeletében alanin,
szerin, glutaminsav és glicin talalhatd. a) Milyen aminosavak valasztodnak ki a vizelettel
cisztinurias betegeknél? b) Irja fel az egészséges ember vizeletében talalhaté aminosavaknak
megfeleld tripleteket! [8]

10.32. Hogyan valtozik meg a fehérje szerkezete, ha a kddolo DNS-szakaszbol (A A T
ACATTTAAAGT C) balrdl kiesik az 6todik és tizenharmadik nukleotid? [8]

10.33. Milyen valtozasok kovetkeznek be egy fehérje szerkezetében, ha a kodolo
DNS-szakasz—- TAACAAAGAACA A A A—megvaltozik, mutacié soran a 10. és 11.
nukleotidok koz¢ citozin, a 13. és 14. nukleotidok k6z¢é timin és a sor végére még egy adenin

épiil be?

104



10.34. A DNS-molekula kodol6 szakaszanak bazissorrendje: AAAACCAAAAT
ACTTATA C A A Hatarozza meg a DNS-szal altal kodolt polipeptidlanc szerkezetét
normal allapotban és mutacio utan, melynek soran jobbrdl a 4. és 9. adenin kiesik. [8]
all: szerin - glicin - szerin - izoleucin - treonin - prolin - szerin. A salétromsavnak az MRNS-
re gyakorolt hatdsa kovetkeztében az mMRNS citozinja guaninna alakult. Hatdrozza meg a
virusfehérje szerkezetében ennek kdvetkeztében végbemend valtozasokat. [8]

10.36. A normal hemoglobin (hemoglobin A) negyedik peptidlanca a kovetkezo
aminosavakbol all: valin - hisztidin - leucin - treonin - prolin - glutaminsav - glutaminsav -
lizin.

1) Egy splenomegalia (Iépmegnagyobbodas) tiinetével és mérsékelt vérszegénységgel
kiizd6 betegnél a negyedik peptidlanc aminosavsorrendje a kdvetkez6 volt: valin - hisztidin -
leucin - treonin - prolin - lizin - glutaminsav - lizin. Hatarozza meg, milyen valtozasok
kovetkeztek be a mutaciot kovetden a hemoglobin negyedik peptidlancat kodolé DNS-ben.

2) Egy sarlosejtes vérszegénységben szenvedd betegnél a hemoglobin negyedik
peptidlancanak aminosavsorrendje a kovetkez6: valin - hisztidin - leucin - treonin - prolin -
valin - glutaminsav - lizin. Hatarozza meg a hemoglobin negyedik peptidlancat kodold6 DNS-
szakaszban bekovetkezett valtozasokat, amelyek a betegséghez vezetnek. [8]

10.37. A normal hemoglobin A negyedik fehérjemolekuldjaban a hatodik és hetedik
pozicidoban (az aminosav sorszama) két azonos aminosav van: glutaminsav - glutaminsav. A

hemoglobin mas formainal az adott helyeken mas aminosavak vannak.

Hemoglobin formaja Aminosav pozicidban
hatodik hetedik

S Valin Glutamin sav

C Lizin Glutamin sav

G Glutamin sav Glicin

Georgetown Glutamin sav Lizin

Hatarozza meg a negyedik peptidlancban a hatodik és hetedik aminosavat kodolo
DNS-szakasz nukleotidsorrendjét mind az 6t hemoglobinforma esetében. [8]
10.38. A hemoglobinnak tobb olyan mutans formaja ismert, amelyeknél egy adott

aminosav felcserélédik az a-lancban.
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A normal hemoglobin A a-lancaban az 6t6dik és hatodik aminosav az alanin . A
Toronto hemoglobin (Hb J-Toronto) esetében az 6todik aminosav alanin helyett aszparagin, a
Paris hemoglobinban (Hb J-Paris) pedig a hatodik aminosav alanin helyett aszparagin van.

Hatarozza meg a DNS — szakasz szerkezetét, amely a a-lanc 6todik és hatodik
aminosavat kodolja a normal, Toronto és a Paris hemoglobin esetében. [8]

10.39. A hemoglobinnak 26 olyan formaja ismert, amelyben a B-lanc egyik vagy

masik aminosavat kicserélték (V.P. Efraimson, 1968). A tablazat néhany felcserélodést

abrazol.
Hemoglobin forma Az aminosav helye a lancban | Aminosav csere
Tokuchi 2 Hisztidin — tirozin
Ziirich 63 Hisztidin - arginin
Milwaukee 67 Valin — glutamin
Ibadan 87 Treonin — lizin
Baltimore 95 Lizin — glutamin
Koln 98 Valin — metionin
O-Arab 121 Glutamin — lizin
Hop 136 Glicin — aszparagin
Kenwood 143 Hisztidin - aszparagin

frja le a DNS-tripletben bekovetkezett valtozasokat, amelyek a hemoglobin aminosav-
sorrendjének felcserélédését eredményezték. [8]

10.40. A 16 inzulinjanak A lancéban a 6-11. pozicidoban 1évé aminosavak sorrendje a
kovetkezd: cisztein - cisztein - treonin - glicin - izoleucin - cisztein. A bikanal ebben a
lancban a 8. helyen alanin, 9. helyen szerin, a 10. helyen valin talalhatd. Hatarozza meg
annak a DNS-szakasznak a nukleotidsorrendjét, amely a bika inzulinlancnak ezt a részét
kodolja. [8]
fenilalanin - valin - aszparaginsav - glutamin - hisztidin - leucin - cisztein - glicin - szerin -
hisztidin. Hatarozza meg az adenin + timin és a guanin -+ citozin mennyiségi aranyat az ezt
az inzulinhelyet kodol6 DNS-szalban. [8]

10.42. Az inzulin egy A- ¢és egy B-lancbdl all, amely 51 aminosavat tartalmaz. A
16bol, bikdbdl és juhbol szarmazd inzulin Osszetétele azonban eltérd. Az emlitett allatok

inzulinmolekuldjaban talalhaté kiilonbdzd aminosavak szamat az alabbiakban adjuk meg.
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Aminosav Az aminosavak Aminosav Az aminosavak
mennyisége az allati mennyisége az allati
inzulinban inzulinban
bika | juh 16 bika | juh 16
Glicin 4 5 5 Arginin 1 1 1
Valin 5 5 4 Hisztidin 2 2 2
Izoleucin 1 1 2 Cisztein 6 6 6
Leucin 6 6 6 Prolin 1 1 1
Fenilalanin 3 3 3 Alanin 3 3 2
Tirozin 5 5 5 Glutamin 6 6 6
Szerin 3 2 2 Aszparaginsav | 3 3 3
Treonin 1 1 2
Lizin 1 1 1

Hatarozza meg az adenin + timin €s guanin + citozin mennyiségi aranyat az inzulint

kodold DNS-szakaszban mindharom allatfajnal. [8]

10.43. A hemoglobinok negyedik peptidlanca 8 aminosavat tartalmaz.

Ezek

mennyiségi Osszetétele a kiilonb6z6 hemoglobinformdknal az alabbi tablazatban lathato.

Aminosav Az aminosavak szdma a hemoglobin peptidben
A S C G Georgetown

Valin 1 2 1 1 1
Hisztidin 1 1 1 1 1
Leucin 1 1 1 1 1
Treonin 1 1 1 1 1
Prolin 1 1 1 1 1
Glutaminsav 2 1 1 1 1
Lizin 1 1 2 1 2
Glicin 0 0 0 1 0

Hatéarozza meg az adenin + timin és guanin + citozin mennyiségi aranyat a negyedik

peptidlancot kodolé DNS-szakaszban az 6t hemoglobinforma esetében. [§]

10.44. A szarvasmarha hasnyalmirigyében termelédé ribonukledz enzimet alkotd

aminosavak mennyiségi Osszetétele a kovetkezo:

Lizin

10
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Glutamin 6 Szerin 15

Treonin 10 Aszparaginsav 12
Fenilalanin 3 Hisztidin 4
Metionin 4 Prolin 4
Tirozin 5 Valin 8
Cisztein 8 Leucin 2
Glutaminsav 7 Glicin 3
Aszparagin 4 Izoleucin 3

Hatdrozza meg az adenin + timin és a guanin + citozin mennyis€gi aranyat a
ribonukleazt kodolo DNS-szakaszban. [8]

10.45. Vizsgalatok kimutattak, hogy az adott MRNS-ben talalhatd 6sszes nukleotid
34%-a guanint, 18%-a uracilt, 28%-a citozint és 20%-a adenint tartalmaz. Hatarozza meg a
nitrogénbazisok szazalékos aranyat abban a kett6s szalt DNS-ben, amelyrél az emlitett
MRNS ir6dott. [8]

10.46. Ismeretes, hogy a kettdsspirala DNS-molekulaban a két szomszédos nukleotid
kozotti tavolsag 0,34 nm. A hemoglobinmolekula o és P alegységet tartalmaz, ezek az
alegységek 141 és 146 aminosavbol épiilnek fel. Mekkora az alegységeket kodolo gének
hossza? [8]

10.47. Mekkora a szarvasmarhainzulint ko6dolé DNS-molekula adott szakaszanak
hossza, ha tudjuk, hogy a szarvasmarhainzulin molekula 51 aminosavbol all, és a DNS-ben
két szomszédos nukleotid kozotti tdvolsag 0,34 nm? [§]

10.48. Hany nukleotid kodol a DNS — ben egy 17000 dalton molekulatomegii fehérjét?

10.49. Milyen tomegili fehérjemolekulat kodol egy 540 nukleotidbol allo6 DNS
szakasz?

10.50. Milyen hossza az a DNS szakasz, ami egy 12000 D molekulatomegli fehérjét
kodol?

10.51. Egy 173,4 nm hosszi DNS lanc hany aminosavbol allo fehérjét kodolhat?

10.52. Egy fehérjemolekula 46 aminosavbol all. Milyen hosszt DNS — szal kodolja ?

10.53. Hany nukleotid kodol a DNS-ben egy 25000 D molekulatomegii fehérjét?

10.54. Milyen tomegli fehérjemolekuldt kodol egy 186 nukleotidbol allo6 DNS
szakasz?

10.55. Milyen hosszi az a DNS szakasz, ami egy 18000 D molekulatomegii fehérjét
kodol?
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10.56. Hany aminosavbol allo fehérjét kodol egy 52,02 nm hosszi DNS lanc?

10.57. Egy fehérjemolekula 74 aminosavat tartalmaz. Milyen hosszii DNS kodolja?

10.58. Milyen RNS szintetizalodik az alabbi DNS szakaszon: TTA-ATA-CCG-GAT-
TAG?

10.59. Hany aminosavbdl allo fehérjét kodolhat egy 517500 D molekulatomegii DNS
— szakasz (k6dold lanc)?

10.60. Milyen molekulatomegii fehérjét kodolhat egy 618 nukleotidbdl allo kettds
DNS spiral?

10.61. Hany darab nukleotid kodol a DNS — szakaszban egy 20000 D molekulatomegii
fehérjét?

10.62. Milyen tomegli fehérjemolekuldt kodol egy 450 nukleotidbdl 4all6 DNS
szakasz?

10.63. Milyen hosszli az a DNS szakasz, ami egy 16000 D molekulatomegii fehérjét
kodol?

10.64. Egy 122,4 nm hosszi DNS lanc hany aminosavbdl all6 fehérjét kodol?
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X1. FEJEZET AZ EMBER GENETIKAJA

A genealdgiai modszer, vagy mas néven csaladfaclemzés, a humangenetikai kutatadsok
egyik vezetdé moddszere és az orvosigenetikai tanacsadds alapjat képezi. A rokonok tobb
egyes csaladtagok genotipusai, meghatarozhatd egy adott betegség megnyilvanulasdnak
valdszinlisége az utddoknal, vagyis az orokletes betegség kockazatanak mértéke.

A csaladfa Osszeallitasanak IS megvannak szabalyai. A személyt, akinek vizsgalatara
készitik a csaladfat, vizsgalt személynek (probandus - & , vagy probanda -Q) nevezziik. A
vizsgalt személyt altalaban egy nyil jelzi. A n6i egyedeket korok, a férfi egyedeket négyzetek
jelolik. A vizsgalt egyedek minden egyes generacidja egy sorban helyezkedik el. Az
Ukrajndban hasznalt szimbolumok sémaja az aldbbiakban lathat6. Egyes csalddokban tobb
orokletes betegség is eldfordulhat, ezért az 6rokletes tulajdonsadgok feltiintetett hagyomanyos
jeloléseit a vizsgalt tulajdonsagok szamatol fiiggéen modositani és kiegésziteni kell - minden
egyes tulajdonsagot, rendellenességet vagy betegséget a sajat hagyomanyos jelolésével kell

jelolni.
() -né L gt

. . - beteg (nd és férfi)
O]
XaEX

DI - vizsgalt személy
m - egy hazaspar gyermekei (szam jelezi a sziletés sorrendjét)

O~

I:I - hazassagon kiviilsziiletett fingyermek
M - egypeteju ikrek
W - kétpetéji ikrek
E"I'T;agj; 'j} I:| - heterozizota hordozok vagy inkomplett klinikai szindroma

- hazassag

‘ i - halvasziiletés

<3z\ - a gyermekek teljes szama (3), nemek vagy nemek megkiildnb&ztetése nalkiil

E@ - elhalt nd és férfi
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A csaladfa alakjai nemzedékenként vannak elrendezve, mindegyik kiilon sortban, és a
sor bal oldalan rémai szadmmal jeloljiik a nemzedékeket. Az egy generdcidhoz tartozo

személyeket arab szamokkal jeldljik.

. op0_op
G

Recessziv betegségek esetén a genotipus heterozigota allapota nagy valoszinliséggel

meghatarozhato:

1) az utdédok fenotipusa alapjan. Ha legalabb egy gyermeknél recessziv 6roklo6do
korkép van, akkor mindkét sziil6 hordozza a recessziv allélt;

2) a sziilok fenotipusa alapjan. Ha az egyik sziil6 beteg (recessziv homozigota), akkor
minden egészséges gyermeke heterozigota lesz.

A tobbi egészséges csaladtaghoz viszonyitva, ha volt beteg dsiik a felmendk kozott,
kiszdmithato a heterozigdtasaguk valoszintlisége.

Ha egy csaladban van olyan gén, amely nagyon ritka, akkor nem valdszinii, hogy ez a
gén szerepel a vizsgalt csalad tagjaival hazassagot kot6 egyének csaladfajaban is.

A csaladfaval egyidejiileg leirast is készitenek, melyben minden olyan informaciot
jegyeznek, ami hasznos lehet a csaladfa elemzéséhez és a helyes kovetkeztetésekhez.

A leiras Osszeallitasakor a betegségekre vonatkozd valamennyi informacioforrast fel
kell hasznalni:

- a klinikai és laboratériumi vizsgalatok adatait;

- a betegség differencialdiagnozisat;

- az orvos altal végzett személyes vizsgalat eredményeit, amely érinti a vizsgalt
személyt €s csaladtagjait is;

- a vizsgalt személy rokonai altal kozolt informéciot Osszehasonlitva a vizsgalati
eredménnyel;

- a betegség oroklédésével kapcsolatos ismereteket.

Az orvosgenetikai tanacsadas célja elére jelezni beteg utdodok sziiletését olyan
csaladban, ahol ilyen betegség mar eléfordult. Ha egy csaladban ismételten stlyos orokletes
betegségek fordulnak eld, a beteg vagy egészséges csaladtagok orvoshoz fordulhatnak. Az

orvosgenetikus tanacsanak pontos szamitasokon kell alapulnia, igy hatarozhatja meg annak
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valosziniiségét, hogy milyen eséllyel sziiletik beteg gyermek, igy bizonyos esetekben az orvos
nem tanacsolja a gyermekvallalast.

Beteg gyermek sziiletésének eldrejelzése kiilondsen fontos a kdvetkezd esetekben:
orokletes eredetli mentalis betegségek; szubletalis orokletes betegségek; stlyos, nehezen
kezelhetd autoszomalis és nemhez kotott dominans ordkletes betegségek; stulyos, nemhez
kotott recessziv betegségek; valamint az genetikailag terhelt csalad tagjai kozotti rokon
hazassagok esetében.

A betegségek oroklodéstipusat konnyebb felismerni, ha figyelembe vessziik a genetika
altal felismert 6roklodési szabalyokat.

Autoszomalis dominans 6roklédés esetén:

e a személy, akinél a tulajdonsag megjelenik, lehet domindns homozigota és
heterozigota is;

o férfi és ndi egyedek egyforman érintettek és barmely nemii sziild barmely nemi
utddjanak atorokitheti a tulajdonsagot;

e ahhoz, hogy az utédoknal megjelenjen a tulajdonsag, legalabb egy sziil6 érintett kell
hogy legyen, ezért egészséges sziiloknek rendszerint nincs beteg gyereke;

e abetegség megfeleld utdd esetén altaldban inden generacioban megjelenik.
Autoszomalis recessziv 6roklddés esetén:

e atiinetek megjelenéséhez két recessziv allél sziikséges (homozigdta allapot);

e cegy recessziv allél esetén az egyén hordozd lesz (heterozigoéta), utddainal mar
megjelenhet a betegség, ezért két egészséges sziilonek lehet beteg gyereke;

e anemek aranya elvben egyenld érintettek kozott;

e a betegség generaciokat ugorhat at, mivel egyes generdciok csak hordozhatjak a
recessziv allelt.

X-hez kapcsolt recessziv 6roklés esetén:

e sokkal tobb férfi érintett, mint nd, mivel nekik csak egy X- kromoszoémajuk van, az Y-

kromoszoma altalaban nem hordozza az allélpart, ezért hemizigotak (X*Y);

e az érintett n8k genotipus homozigéta recessziv (X* X%);

e a cikcakk Oroklés miatt az érintett férfiak anyja €s lanyai lehetnek tlinetmentes
hordozodk, a fiuk az apatol nem 6roklik a betegséget;

e ¢rintett nOk esetében az apa is €rintett €s a nd valamennyi fia érintett lesz;

e hordozd nék miatt az 6roklédés ebben az esetben is dtugorhat egy-egy generaciot.
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X-hez kotott dominans 6roklodés esetén kétszer tobb a beteg nd, mint férfi az utédok
kozott, mivel az apa minden leanygyermekének atorokiti a betegséget.

Y-hoz kotott dominans 6roklédés esetén (nagyon ritka) kizarolag férfiak érintettek,
ami azt jelenti, hogy az érintett férfiak az apja is és valamennyi fia érintett, ebbdl kifolyolag a

tulajdonsag (betegség) minden generacioban megjelenik.

PELDAFELADATOK

A farkasvaksagnak (éjszakai vaksig) van olyan oOrokletes formaja, mely sordn
jellemz6 az ideghartya sejtjeinek korai oregedése és pusztulasa. A vizsgalt személy ¢jszakai
vaksagban szenved ¢és a batyja is beteg. A vizsgalt személy apai agan nem ismeretes az adott
tiinet és a személy édesanyja is egészséges. Edesanyjanak két névére egészséges, két
fintestvére pedig beteg. Anyai agon ismert tovabba, hogy a nagymama beteg volt, a nagypapa
egészséges, a nagymama ndvére beteg volt, a fittestvére egészséges. A dédnagyapa (a
nagymama apja) éjszakai vaksagban szenvedett, a dédnagyapa névére és fiutestvére, valamint
harmoéjuk édesapja is beteg volt. A vizsgalt személy felesége, annak sziilei és a rokonai
egészségesek. Irja fel a csaladfat, és hatarozza meg annak a valosziniiségét, hogy a vizsgalt
személy csaladjaban beteg gyermek sziiletik.

Megoldas:

Csaladfat készitiink:

o1l
O— M em

1 e &
mEENOO

&

A harmadik és negyedik generacids criss-cross oroklodés azt jelzi, hogy a tulajdonsagot

A kovetkeztetés a csaladfan alapul.

meghataroz6 gén recessziv, és az X kromoszoman talalhato:
D ok i
X~ — egészséges latas;

x4 - ¢jszakai vaksag;
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XDXD; XDXd; XPY — egészséges latas;
XX XY — gjszakai vaksag;

frjuk le a csaladfat a fenti jelolések figyelembevételével:

XD‘lf' @ Xdxd XDY
DEEEE =
[

|
X4y Xy

Hatarozzuk meg a beteg gyermekek sziiletésének valdszinliségét a vizsgalt személy
csaladjaban.
A vizsgélt személy nd, rokonai és sziilei egészségesek, de nem zarhatjuk ki 100%-0s
valdszinliséggel, hogy nem lesz heterozigota hordozoja az allélnak, ezért két lehetdséget
vizsgalunk meg.
1. valtozat: a nd homozigdta a domindns allélok tekintetében:

P o xPxP x 3 X%y

F, 9 XxPx¢ : 3 xPy
Feletet: Minden gyermek egészséges.

11 vadltozat: a vizsgalt n6 heterozigota (egy recessziv allél hordozoja).

PP 9 XPX¢ x D%
F,o 9 xPx¢ x9x¢
J xPy x4x¢
50% 50%
egészséges beteg
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Felelet: amennyiben az édesanya heterozigota, az éjszakai vaksaga a gyermekek felénél

megjelenik, lanyoknal és finknal is.

FELADATOK
11.1. A csaladfan (abra), a fekete korok és négyzetek az adott tulajdonsaggal rendelkez6
noket ¢és férfiakat, a vildgos korok és négyzetek pedig a tulajdonsdg hidnyat jelolik. A
tulajdonsag génje dominans vagy recessziv? Mit mondhatunk a csaladfan szerepl6 személyek

genotipusairol? [7]
o
MO HeC O

mumo*mg@—ﬁoomé

20 21 2 23 24

O @® [0

27 28 29

11. 2. Az é4bran lathato csaladfan sotétitett korok és négyzetek egy tulajdonsag néi és férfi
hordozoit jelolik. A tulajdonsagért felel6s allél dominans vagy recessziv? Mit tud mondani a

csalad egyes tagjainak genotipusarol? [7]

O
® mo GD <}m

3 5 11 12 13

iidﬁii@éﬁidﬁf}

25 26 27

11.3. A csaladfa segitségével hatarozza meg annak a tulajdonsidgnak az oOroklodését
(dominans vagy recessziv), amelynek hordozéi feketével vannak jelolve. Ahol lehetséges,

adja meg, az egyedek genotipusat.
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11.4. Az abran fekete négyszog és kor jeloli azokat az egyedeket, akiknél adott 6rokletes
rendellenesség van. Mit mondhatunk a tulajdonsag 6roklodésérdl (dominans vagy recessziv),
illetve a csalad egyes tagjainak genotipusarol? [7]

1

O O—1 O

3 4¢ ®6D%8 9 10
Clemil mi

11.5. A csaladfa alapjan hatdrozza meg annak a tulajdonsidgnak az o6roklodeését (recessziv
vagy dominans), amelynek hordozo6i fekete négyzetekkel és korokkel vannak jeldlve. A
vilagos négyzetek a tulajdonsag hidnyat jelentik. Ha lehetséges, hatdrozza meg a csaladfa

Osszes egyedének genotipusat. [7]

OO O
O

SO0 e m o L0
emeo mon

11.6. A vizsgalt személynek fehér hajtincse van a homloka f616tt. Fitiestvérének nincs, s6t az

apai agon nem ismert a csaladban e tulajdonsag. Edesanyjanak fehér hajtincse van, kinek
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harom névére koziil kettének van, egynek pedig nincs. A probandus anyai nagynénijének van
egy fehér hajtincses fia és egy fehér hajtincs nélkiili lanya. A masik nagynéninek van egy fia
¢s lanya fehér hajtinccsel, valamint egy lanya az emlitett tulajdonsag nélkiil. A harmadik
anyai nagynénijének, annak két fianak sem lanyanak nincs fehér hajtincse. A vizsgalt személy
anyai nagyapjanak és két fiatestvérének fehér hajtincsei voltak, két masiknak testvérének
viszont nem. A dédnagyapanak €s annak apjanak is volt fehér hajtincse. Hatarozza meg annak
a valosziniiségét, hogy a probandus gyermekei fehér hajtinccsel sziiletnek, ha feleségiil veszi
unokahugat, akinek fehér hajtincse van.

11.7. Az ifji hézasok jobbkezesek. A nd csalddjaban két jobbkezes lanytestvér és harom
balkezes fiutestvér van. A nd édesanyja jobbkezes, édesapja pedig balkezes. Az apjanak van
balkezes névére és fiutestvére, valamint jobbkezes névére és két jobbkezes fiutestvére. Az
apai nagyapa jobbkezes, a nagymama pedig balkezes. A nd anyjanak két fiutestvére és egy
ndvére van, mind jobbkezesek. A férfi anyja jobbkezes, apja balkezes. A férfi nagysziilei
anyai €s apai agon is jobbkezesek. Hatarozza meg annak a valosziniiségét, hogy a csaladban
balkezes gyerekek sziiletnek. [5]

11.8. Elemezze ¢s hatarozza meg a tulajdonsagok 6roklédését az A-C abrakon bemutatott

csaladakon.
I o
o Gomiileee
m el e Mee el m
v OO mOMee ] O 00O e]
v B0 el lReOOIIOCO UON
A. 1 -V generacio
I | -] o n
I glhoelmCe HeooNe
m Codhelme memE
v ) P e e B Tl

B. I - IV generacid
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11.9. Elemezze az A-F abrakon lathat6 csaladfakat [8].
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11.10. Az abra Viktoria angol kiralynd csaladfajanak egy részét mutatja, akinek szamos
utddja szenvedett vérzékenységben (hemofiliaban). Hatarozza meg, az egyes generaciok kit6l
orokolték a hemofiliat. Mely sziilok hordoztak heterozigota allapotban az allélt és koziiliik ki

orokitette at az allélt az utdbdoknak? [8]
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11.11. A vizsgalt személy farkasvaksagban szenved. Két fiatestvére szintén beteg. A vizsgalt
személynél apai agon senki sem szenvedett farkasvaksagban. A vizsgalt személy édesanyja
beteg. Az édesanya két nOvére és két fittestvére egészséges és gyermekeik is egészségesek.
Anyai dgon tovabba ismert, hogy a nagymama beteg, a nagyapa egészséges; a nagymama
ndvére beteg, a filtestvére egészséges; a dédnagyapa (a nagymama apja) farkasvaksagban
szenvedett, n6vére és fiutestvére is beteg volt; a dédnagyapa édesapja beteg, ugyanigy mint
fiatestvére, akinek egy beteg lanya és két beteg fia sziiletett. A vizsgalt személy felesége,
sziilei €és rokonai egészségesek. Hatarozza meg, hogy a probandus gyermekei 6rokolhetik-e a
farkasvaksagot. [8]

11.12. A vizsgalt személynek, egy egészséges ndnek két egészséges és két alkaptonurias
(tirozin anyagcserezavar) fiatestvére van. A vizsgalt személy édesanyja egészséges, és két
egészséges fiutestvére van. A vizsgalt személy apja alkaptonurias, és feleségének a
nagybatyja. Ennek van egy egészséges fiutestvére és egy egészséges nbévére. Az apai
nagymama beteg volt, és egészséges unokatestvéréhez ment férjhez. A vizsgalt személy anyai
nagysziilei egészségesek, a nagyapa apja és anyja szintén egészségesek. Hatdrozza meg annak
valoszinliségét, hogy a vizsgalt személy csaladjaban alkaptonurids gyermekek sziiletnek, ha
olyan egészséges férfihoz megy feleségiil, akinek az édesanyja szintén ebben a betegségben
szenved. [8]

11.13. A vizsgalt személynek, egy egészséges nének 6t leanytestvére van, akik kozil kettd
egypetéji ikerpar, ketté pedig kétpetéjii ikerpar. Mindegyik névérnek a kezén hat ujja van
(polidaktilia, sokujjusag). Az anyjanak O6t, az apjanak hat ujja van. Az anyai agon a
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felmendknél nem ismert a tiinet. Az apamnak két fiutestvére és négy ndvére van —
mindannyian sokujjusagban szenvednek. Az apa nagyanyja is hatujju volt. Neki volt két
hatujju és egy Otujju ndvére. Az apai nagyapa €és az Osszes rokona Otujju. Hatdrozza meg
annak a valosziniiségét, hogy a vizsgalt személynek hatujju gyermekei sziiletnek, ha egy
otujju férfihoz megy feleségiil. [8]

11.14. C. Auerbach (1969) a kovetkez6 csaladfat ismerteti a hatujjasagrol. Két hatujja névér,
Margaret és Mary, otujju férfiakhoz mentek férjhez. Margaret hazassagabol 6t gyermek
sziiletett: James, Susanna és David hatujjuak voltak, Ella és Richard o6tujjuak. Marynek
egyetlen 6tujju lanya sziiletett, Jane. James elsé, 6tujju ndvel kotott hazassagabol hatujju
lanya, Sarah sziiletett, masodik, Otujji ndvel kotott hazassagabol pedig hat gyermeke
sziiletett: egy lanya és két fia 6tujja, két lanya és egy fia pedig hatujju lett. Ella 6tujju férfihoz
ment feleségiil. Két fiuk és négy lanyuk sziiletett, mind 6tujjuak. David egy 6tujju nét vett
feleségiil. Egyetlen fiuk, Charles hat ujjal sziiletett. Richard unokahugat, Jane-t vette
feleségiil. Két lanyuk és harom fiuk 6t ujjal sziilettek. Hatarozza meg a hatujjii gyermekek
szlletésének lehetdségét a kdvetkezo esetekben:

1. James 6tujju lanyanak hazassaga esetén Richard egyik fidval,

2. Sarah hazassdga esetén David fiaval. [§]

11.15. A vizsgalt személy egy egészséges nd. A ndvére szintén egészséges, két fittestvére
viszont daltonizmusban szenved (szintéveszték). A probanda édesanyja és édesapja
egészséges. A édesanyjanak négy ndvére egészséges, €s férjeik is egészségesek. A vizsgalt
személy anyai unokatestvéreirl ismeretes: az egyik csaladban egy beteg fiutestvér, a két
leanytestvér és egy fititestvér egészséges; két masik csaladban van egy-egy beteg fiatestvér és
egy-egy egészséges leanytestvér, a negyedik csaladban egy egészséges leanygyermek. A
vizsgalt személy anyai nagymamaja egészséges, nagyapdja szinvak volt. A vizsgalt személy
apai agan nincs szinvaksagban szenvedd beteg. Hatdrozza meg annak valoszinliségét, hogy a
vizsgalt nének szinvaksagban szenvedd gyermekei lesznek, amennyiben egészséges férfihoz
megy feleségiil. [8]

11.16. A vizsgalt személy a sarlosejtes vérszegénység egy enyhe forméjaban szenved.
Felesége egészséges. Van egy lanyuk, aki szintén a vérszegénység enyhe formajaban szenved.
A vizsgalt személy édesanyja €s nagyanyja IS Sarlosejtes vérszegénységhben szenvedett, az
anya testvérei és az édesapja is egészségesek. A vizsgalt személy feleségének van egy ndvére,
akinél szintén ismert a vérszegénység enyhe formaja, masik névére pedig vérszegénységben

halt meg. A vizsgalt személy feleségének édesanyja és édesapja is vérszegénységben
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szenvedett, ismert tovabba, hogy az apanak két fit és két leanytestvére is enyhe
vérszegénységben szenvedett, ¢€s hogy az apa ndévérének két gyermeke sarlosejtes
vérszegénységben halt meg. Hatarozza meg annak valosziniiségét, hogy a vizsgalt személy
lanyanak sulyos vérszegénységben szenvedd gyermekei sziiletnek, ha a lany olyan férfihoz
megy feleségiil, akinek genotipusa az adott tulajdonsagra nézve ugyanolyan, mint a vizsgalt
személynek. [8]

11.17. A vizsgalt személy és ot fiatestvére egészségesek. Probandus édesanyja és édesapja
siiketnéma. Apai agon két nagybacsi €és egy nagynéni szintén siiketnéma, anyai agon négy
nagynéni €s egy nagybacsi hallo, egy nagynéni €s egy nagybacsi pedig siiketnéma. Az anyai
nagysziillok egészségesek. Apai nagysziilok siiketnémak. Az apai nagymaménak van egy
stiketnéma fititestvére és két ugyanilyen névére. Az apai nagyapanak két fiutestvére van, akik
koziil az egyik siliketnéma, és Ot ndvére, akik koziil kettd siiketnéma. Az apai nagyapa
¢desanyja és édesapja egészséges, az apai nagymama édesanyja és édesapja siiketnéma.
Hatarozza meg annak lehet6ségét, hogy a vizsgalt személy csaladjaban siiketnéma gyermekek
sziilethetnek, ha a vizsgalt személy olyan nét vesz feleségiil, akinek felmendi kozott nem
voltak siiketnémak. [8]

11.18. A vizsgalat személy egészséges. A vizsgalati személy apja Epidermolysis Bullosa-ban
szenved (EB, ritka orokletes betegség, mely folyamatos sebképzddéssel jar, a betegek bore
rendkiviil sériilékeny, id6vel a belsé szerveket is megtamadja a kor). Az anya és rokonai
egészségesek. A vizsgalat személy két leanytestvére egészséges, egy fiutestvére beteg. Harom
apai nagybdcsi és gyermekeik egészségesek, harom nagybacsi és egy nagynéni beteg. Az
egyik beteg nagybacsinak az els6 hazassagabol van egy beteg fia és egy egészséges lanya, a
masodik hdzassagabol beteg lanya és fia. A masodik beteg nagybacsinak két egészséges lanya
¢és egy beteg fia van. A harmadik beteg bacsinak két beteg fia és két beteg lanya van. Az apai
nagymama beteg, a nagyapa egészséges, a nagymama harom ndvére és két filitestvére
egészséges Volt. Hatarozza meg annak valoszinliségét, hogy a vizsgalat személy csaladjaban
beteg gyerekek sziiletnek, amennyiben a tulajdonsagra nézve egészséges nét vesz
feleségiil.[8]

11.19. A vizsgalt személynek fehér szinii fogai vannak. A huganak barna fogai vannak
(fogzomancot érintd genetikai betegség). A vizsgalt személy édesanyjanak barna fogai
vannak, édesapjanak pedig fehér fogai. Az édesanya hét leanytestvérének barna fogai vannak,
négy fiatestvérének pedig fehér. A vizsgalt személy egyik nagynénje anyai agon, akinek

barna fogai vannak, egy fehérfogu férfihoz ment férjhez. Harom gyermekiik van: egy lanyuk
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¢és egy fiuk barna fogakkal, valamint egy lanyuk fehér fogakkal. A probandus két anyai
nagybatyja fehér fogu ndkkel hazasodtak. Egyikiiknek két fia és egy lanya van, a masiknak
pedig két lanya és egy fia. Mindegyikiiknek fehér fogaik vannak. A vizsgalt személy anyai
nagyapjanak barna fogaik voltak, anyai nagyanyjanak pedig fehér fogai. Az anyai nagyapa két
fiatestvérének fogai fehérek voltak. Egy dédnagymamanak (az anyai nagyapa anyjanak) és
egy liknagymamanak (az anyai dédnagymamanak) barna fogai voltak, a férjeiknek fehér
fogaik. Hatarozza meg, hogy gyermekei sziilethetnek a vizsgalt személynek, ha a
tulajdonsagra nézve heterozigota nét vesz feleségiil. [8]

11.20. A vizsgalt személy egy kisagyi ataxiaban szenvedd nd. Férje egészséges. Hat fiuk ¢€s
harom lanyuk van. Egy fiu és egy lany kisagyi ataxidban szenved, a tobbi gyermek
egészséges. A vizsgalt személynek van egy egészséges ndvére és harom beteg fititestvére. Az
egészséges novér egészséges férfihoz ment férjhez, és van egy egészséges lanya. A harom
beteg fittestvér egészséges noket vettek feleségiil. Az egyik testvér csaladjaban két
egészséges fiu és egy egészséges lany sziiletett, a masodik testvér csaladjaban egy egészséges
fia és egy beteg lany, a harmadik testvér csaladjaban pedig két fiu és harom lany van, mind
egészségesek. A probanda édesapja beteg, az anyja egészséges. Mekkora a valdsziniisége
annak, hogy a vizsgalt személy beteg lanyanak beteg gyermekei sziiletnek, ha a tulajdonsagra
nézve egészséges férfihoz megy feleségiil? [8]

11.21. A vizsgalt személy velesziiletett sziirkehalyogban szenved. Egészséges nével ¢él
hazassagban, és van egy beteg lanya és egy egészséges fia. A vizsgalt személy édesapja
szlirkehalyogban szenved, édesanyja egészséges. A vizsgalt személy édesanyjanak van egy
egészséges novére, sziilei egészségesek. Az apai nagyapa beteg, a nagymama egészséges.
Apai agon van egy egészséges nagynénje €s nagybatyja is. A nagybacsi felesége egészséges.
Harom fiuk (apai 4gon unokatestvérei) egészséges. Mekkora a valdsziniisége annak, hogy a
vizsgalt személy lanyanak beteg gyerekei lesznek, ha olyan férfihoz megy feleségiil, aki
heterozigodta a sziirkehalyog tekintetében? [8]

11.22. A vizsgalt személy nail-patella szindromaban szenved (a kormok és a térdkalacs
fejlddési rendellenessége), a batyja egészséges. A vizsgalt személy édesapja szintén az adott
szindromaban szenvedett, édesanyja egészséges Vvolt. Apai nagyapja is e betegségben
szenvedett, nagymamaja egészséges. Apjanak harom fiutestvére €s négy ndvére van, koztik
két fiatestvér és két névér nail-patella szindromaban szenved. A beteg apai nagybattyja

egészséges ndvel hazasodott Ossze, két lanya és egy fia van, mindannyian egészségesek.
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Hatarozza meg, milyen valdszintiséggel sziiletik nail-patella szindromas gyermek a vizsgalt
személy csaladjaban, ha a felesége nem beteg. [8]

11.23. A vizsgélt személy vérében a normal A hemoglobin helyett S hemoglobin ¢s Hopkins-
2 hemoglobin talalhatd. Két ndvére és két fiatestvére van S hemoglobinnal, egy fiatestvére
Hopkins-2 hemoglobinnal, egy testvére pedig egyszerre S hemoglobinnal és Hopkins-2
hemoglobinnal. A probanda apjanak hemoglobinja normalis (hemoglobin A), anyanak pedig
S hemoglobinja és Hopkins-2 hemoglobinja van. A vizsgalt személy édesanyjanak, két
fittestvérének és egy leanytestvérének azonos a hemoglobinja; ezen kiviil van egy S
hemoglobini névére és egy fiutestvére, akinek a hemoglobinjat nem vizsgaltak. A probanda
anyai nagymamajanak S hemoglobinja és Hopkins-2 hemoglobinja van, a nagyapanak
normalis @ hemoglobinja. A vizsgalt személy anyai nagybatyja, akinél nem volt hemoglobin-
teszt, egy S hemoglobinnal rendelkez6 ndvel kotott hazassagot. Két lanyuknal S hemoglobin
¢s Hopkins-2 hemoglobin van. Ez a két unokatestvér normal hemoglobinnal rendelkez6
férfiakhoz mentek férjhez. Egyikiiknek van egy normalis hemoglobinnal rendelkez6 lanya és
egy lanya, akinek S hemoglobinja és Hopkins-2 hemoglobinja van, a masiknak
unokatestvérnek két fia van: az egyiknek S hemoglobinja van, a masiknak pedig Hopkins-2
hemoglobinja. A vizsgalt személy anyai nagynénje kétszer volt férjnél. Az els6 hazassagabol,
amelyet egy olyan férfival kotott, akinek a hemoglobinjat nem vizsgaltak korai halala miatt,
van egy Hopkins-2 hemoglobinos lanya. Masodik hazassagabol, amelyet egy normalis
hemoglobinnal rendelkezd férfival kotott, egy fia és egy lanya sziiletett, mindketté Hopkins-2
hemoglobinnal. Hatdrozza meg a rendellenes hemoglobinok 6roklédésének jellegét. Mekkora
a valdészinlisége annak, hogy a vizsgalt személy csalddjdban sziiletendd gyerek mindkét
hemoglobin rendellenességet Orokli, ha tulajdonsagra nézve vele megegyez0 genotipusu
férfihoz megy férjhez? [8]

11.24. A vizsgalt személynek polidaktilias van. Apja szintén polidaktilias, anyja o6tujju.
Tovéabbi adatok csak az apa oldalarol ismertek. Az apanak négy testvére van, otujju
fittestvére €s ndvére, valamint polidaktilias fivére és ndvére. A polidaktilids nagybatya
kétszer nésiilt otujji nével. Az egyik hazassagabol egy polodaktilias lanya sziiletett, a
masodik hazassagabol pedig hat gyermeke: két lanya és egy fia polidaktilias, valamint két fia
és egy lanya o6t ujjal. Az 6tujji nagynéni olyan férfihoz ment férjhez, akinek csaladjaban nem
fordult el6 az emlitett rendellenesség. Harom fiak és harom lanyuk sziiletett, mindegyikiik &t

ujjal. A vizsgalt személy nagyapja 6tujja, a nagymama polidaktilias. Mekkora a valosziniisége
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annak, hogy a vizsgalt személy csaladjaban polidaktilias gyermekek sziiletnek, ha 6tujju nét
vesz feleségiil? [8]

11.25. Réza és Alla testvérek, sziileikhez hasonloan farkasvaksagban szenvednek. Van
tovabba egy nem beteg névériikk, valamint egy fiutestvérik és egy noOvérik, akik
farkasvaksagban szenvednek. Réza és Alla egészséges férfiakhoz mentek férjhez. Allanak két
lanya és négy fia sziiletett, mindannyian farkasvaksagban szenvednek. Rézanak két fia és egy
lanya sziiletett akik nem szenvednek a betegségben, valamint egy fia farkasvaksaggal.
Hatarozza meg Roza és Alla, sziileik és az Osszes gyermek genotipusat. Mekkora a
valoszinlisége annak, hogy Rozanak ¢és Allanak unokai farkasvaksaggal sziiletnek,
amennyiben gyermekeik az adott tulajdonsagra nézve egészséges part valasztanak? [8]

11.26. Egy normal testmagassagu személynek van egy achondroplasids leanytestvére
(6roklédo fejlodési rendellenesség, a torpendvés egyik leggyakoribb fajtaja). A vizsgalt
személynek az anyja egészséges, apja pedig achondroplasids. Apai 4gon a vizsgalt
személynek van két egészséges nagynénje, egy achondroplasids nagynénje és egy
achondroplasias nagybatyja. Az achondroplasias nagynéni egészséges férfinoz ment feleségiil
¢és van torpe egy fiuk. Az egészséges nagynéninek két fia és két lanya van egészséges férjétol
- mindannyian egészségesek. A torpendvésii nagybacsi egészséges ndvel hazasodott. Két
normal testmagassagu lanya és egy torpendvési fia van. Az apai nagyapa torpe, a nagymama
normal testmagassagli. Hatdrozza meg a torpenovés eléforduldsanak lehetdségét a vizsgalt
személy csaladjaban, ha a feleségének ugyanolyan a genotipusa a tulajdonsagra nézve, mint
neki. Milyen valoszintiséggel sziilethet torpendovésti gyerek a vizsgalt személy hiiganak
csaladjaban, ha a n6 egészséges férfihoz megy feleségiil? [8]

11.27. A rachitis (angolkor) ordkletes formaja nem gyogyithatdo rendszeres D-vitamin
potlassal. A vizsgalt személy egy fiatal férfi, aki a rachitis emlitett formajaban szenved.
NOvére egészséges. A vizsgalt személy édesanyja rachitisban szenved, édesapja egészséges. A
vizsgalt személy édesanyjanak harom fiutestvére van, mind egészségesek. Az anyai nagyapa
beteg, nagymama egészséges. A nagyapanak két egészséges és egy beteg fittestvére volt. A
nagyapa egészséges testvéreinek Ot egészséges fia sziiletett egészséges feleségektdl (az
egyiknek négy, a masiknak egy fia van). A nagyapa beteg testvérének egészséges feleségétol
harom beteg lany és két egészséges fiu sziiletett. Két beteg lanynak egy- egy egészséges lanya
sziiletett egészséges férfiaktol. A harmadik beteg lanynak, aki szintén egészséges férfihoz
ment feleségiil, két fia koziil az egyik beteg és sziiletett egy beteg lanya is. A nagyapa

testvérének egészséges fiai egészséges noket vettek feleségiil és gyermekeik is egészségesek.
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Hatarozza meg annak valosziniiségét, hogy a probandus csaladjaban rachitisban szenved6
gyermekek sziiletnek, ha feleségiil veszi beteg masodunokatestvérét. [8]

11.28. A vizsgalt személy egészséges fiatalember, akinek négy testvére is Duchenne-féle
izomdisztrofidban szenved (az izomsejtek fokozatos pusztulasaval jaro orokletes betegség).
Edesanyja és édesapja egészséges. Edesanyjanak két egészséges névére, egy egészséges
fiatestvére ¢és két izomdisztrofias fiutestvére van. Anyai nagysziilei egészségesek. A
nagymamanak harom egészséges novére, két egészséges fiutestvére €és egy izomdisztrofias
Occse volt. Az Gsszes egészséges testvérnek egészséges a hazastarsa. Mindkét fittestvérnek
ot-6t gyermeke van - mindegyik lany és fia egészséges. A nagymama egyik névérének volt
egy izomdisztrofids fia, a masik ndvérnek harom egészséges fia és egy egészséges lanya.
Nagymama harmadik ndvére tobbszor is egészséges férfiakhoz ment férjhez. Az elsé
hazassagabol egy izomdisztrofids fia sziiletett, a masodik hazassagabodl egy egészséges és egy
beteg fia, a harmadik hazassagdbol egy egészséges fia, egy egészséges lanya és két
izomdisztrofias fia. A vizsgalt személy anyai nagymamajanak sziilei egészségesek voltak.
Hatarozza meg annak valosziniiségét, hogy a vizsgalt személy csaladjaban beteg gyerekek
sziiletnek, ha a hazastarsanak az 6rokletes betegség szempontjabol ugyanolyan a genotipusa,
mint a probandus édesanyjanak. [8]

11.29. A vizsgalt fiatalember farkasvaksagban szenved. Huga és egy batyja egészségesek.
Edesanyjuk és édesapjuk is egészségesek. A probandus édesanyjanak ot fiitestvére és egy
névére van. Az anya ndvére egészséges, Ugy mint férje is, de van egy szinvaksagban szenvedd
fia. Az anya harom filitestvére koziil egy szinvaksagban, egy farkasvaksagban, egy testvér
pedig mindkét betegségben szenved. Az anyai nagymama és férje egészségesek. A
nagymamanak van egy farkasvaksagban szenvedd fititestvére, egy masik fintestvére és Ot
ndvére egészségesek. Mindegyik névére egészséges férfihoz ment férjhez. A nagymama két
névérének van egy-egy fia, mindketten farkas- és szinvaksagban szenvednek. A harmadik
novérnek két szinvak fia €s egy egészséges lanya van. A lanynak egészséges férfival kotott
hazassagabol egészséges fia sziiletett. A negyedik ndvérnek négy fia farkasvaksaggal kiizd,
harom fia egészséges. Az 06tddik ndvérnek egy fia farkasvaksaggal kiizd és két lanya
egészséges. Az 6tddik névér mindkét lanya egészséges férfihoz ment férjhez, és két-két
egészséges fiuk van. A dédnagymama (a vizsgalt személy anyai nagymamdja) és férje
egészségesek. A dédnagymama ndvére ¢€s férje egészségesek, ugyanugy, mint lanyuk is.
Ennek a lanynak egészséges férfitol sziiletett egy szinvak fia és egy egészséges lanya. A

dédnagymama sziilei egészségesek. Hatdrozza meg a dédnagymama sziileinek genotipusat.
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Mekkora a valoszinlisége annak, hogy a vizsgalt személy gyerekei 6roklik a két betegséget, ha
olyan csaladbdl szarmazé nét vesz feleségiil, akinek felmendinél nem fordultak el6 az emlitett
betegségek? [8]

11.30. Orokletes rovidlatas esetén a szemgolyd formdja megnyult, ezért az utdd is szenvedhet
ugyanilyen problématol. A vizsgalt személy olyan lany, akinek erés (-5,0 feletti) rovidlatasa
van, testvérének pedig mérsékelt (-2,0 és -4,0 kozotti) rovidlatasa. Edesapjuk egészséges,
édesanyjuk pedig erds rovidlatasban szenved. Az édesanyanak van egy névére, akinek
mérsékelt rovidlatdsa van. Az anya ndévérének férje egészséges, két lanyuk mérsékelten
rovidlato. A névér férjének van egy egészséges fitutestvére €s novére, sziileik is egészségesek.
A probandus anyai nagymamaja mérsékelten rovidlato, férje (anyai nagyapa) pedig erésen
rovidlatd. Az anyai nagymamanak harom egészséges fittestvére van. Az anyai hagymama
¢desanyja mérsékelten rovidlato, férje pedig egészséges volt. Az anyai nagyapanak harom
fiatestvére van: egy mérsékelten rovidlato, egynek erdsen rovidlatd; a harmadik testvér latasa
ismeretlen. Az anyai nagyapa testvérének, aki mérsékelten rovidlato, egészséges a felesége és
két fia is. A nagyapa er6sen rovidlatd testvére is egészséges ndvel hazasodott és egy
egészséges lanya van. Az anyai nagyapa édesapja egészséges volt, felesége viszont erésen
rovidlato. A vizsgalt személy apai nagysziilei egészségesek voltak, tovabba minden rokonuk
¢s a felmendk is egészségesek. Hatarozza meg rovidlatd gyermekek sziiletésének
valoszinliségét a vizsgalt személy csaladjaban, ha olyan férfihoz megy férjhez, akinek
genotipusa megegyezik a lany anyjanak genotipusaval a vizsgalt tulajdonsag alapjan. [8]
11.31. A vizsgalt fiatalember siiket, ndvére nem szenved e betegségben. Edesanyjuk és
édesapjuk hallasa is egészséges. Az édesanyanak Ot egészséges ndvére és egy siiket
fiatestvére van. A harom novér egészséges férfihoz ment férjhez. Az egyik névérnek van egy
egészséges lanya, a masodiknak egy egészséges fia, a harmadiknak pedig egy egészséges
lanya és egy siiket fia. Az anyai nagymama és férje is egészségesek. A nagymamanak harom
egészséges novére, egy egészséges és egy siket fitestvére van. Az egészséges ndvéreknek
egészséges férjeik vannak, az egészséges fittestvér egészséges not vett feleségiil. Az els6
novérnek négy egészséges lanya és egy siiket fia van. A masodik névérnek egy egészséges
lanya és egy siiket fia van. A harmadik névérének egy egészséges lanya, egy egészséges fia és
egy siiket fia van. A nagymama sziilei anyai agon egészségesek. Hatarozza meg, milyen
valoszinliséggel sziilethet siiket gyermeke a vizsgalt személynek, ha feltételezziik, hogy hogy

feleségének genotipusa megegyezik a probandus édesanyjanak a genotipusaval. [8]
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11.32. A vizsgalt lanynak ujjai normal hosszusagiiak, ugyanugy, mint édesanyjanak és
¢desapjanak is. Az apanak van egy brachydactylias (megrovidiilt ujjak és labujjak) névére és
egy egészséges testvére. Az apai nagynéni, akinek brachydactyliaja van, egészséges férfihoz
ment feleségiil. A fiuk brachydactyliaban szenved. Az apai nagymama brachydactylias,
nagyapa egészséges. Az apai nagymamanak volt egy brachydactylias névére. A dédsziilok (a
nagymama sziilei apai agon) is brachydactyliasak voltak. A dédapa kétszer ndsiilt. A masodik
felesége nem szenvedett e betegségben. E feleségétol a dédapanak két egészséges lanya és
négy brachydactylias fia sziiletett. A dédnagyapa gyermekei egészséges parokat valasztottak.
Az egyik lanyanak két egészséges lanya és egy egészséges fia sziiletett, a masodik lanyanak
egészséges fia sziiletett, az egyik fianak brachydactylias lanya sziiletett, a masodik fianak
egészséges lanya ¢és brachydactylias ikerlanyai sziilettek, a masik két fianak pedig egy-egy
egészséges fia sziiletett. Hatarozza meg annak a valoszinliségét, hogy a vizsgalt személy
csalddjaban brachydactylids gyermekek sziiletnek, feltéve, hogy olyan férfihoz megy
feleségiil, akinek a genotipusa megegyezik az 6 genotipusaval. [8]

11.33. A vizsgalt személy egy szeplés fin. A batyjanak nincsenek szepldi. Edesanyja és
¢desapja is szeplds. Az apa kétszer ndsiilt. A masodik felesége és masodik hazassagabol
szarmazo6 harom gyermeke (egy lany és két fin) sem szeplds. Készitsen csalddfat, hatarozza
meg a tulajdonsag 6roklédésének jellegét és a csaladfan szerepld egyedek genotipusat. [2]
11.34. A vizsgalt személy skizofrénidban szenvedd nd. Fitiestvére és ndvére egészségesek. Az
apjuk is egészséges. Apai agon a kovetkezd rokonai vannak: egy skizofrén nagybacsi és két
egészséges nagynéni, akik koziil az egyiknek harom egészséges gyermeke van, a masiknak
pedig egy egészséges fia. Az apai nagysziilok egészségesek. A nagymama ndvére
skizofréniaban szenvedett. A vizsgalt személy édesanyja, nagybatyja, anyai nagysziilei
egészségesek. A nagybacsinak két egészséges gyermeke van. Készitsen csalddfat a leiras
alapjan és ennek segitségével hatdrozza meg, hogy a csaldd melyik vonalan 6rokolte a nd a
betegséget? [2]

11.35. Az emberekben a siiketség egyik formaja X kromoszoéméahoz kapcsoltan 6roklodik, a
masik formaja pedig autoszomalis-recessziven. Két egészséges fiatal (menyasszony és
volegény) azért keresték fel a klinika genetikai tanacsado részlegét, mivel mindkét csaladban
volt hallaskarosodas. A vélegénynek siiket a fiutestvére, anyai nagybatyja és unokadccse
(névérének a fia), ugyanakkor édesanyja, édesapja és nlOvére egészségesek. A

menyasszonynak siiket a fiutestvére és a ndvére, sziilei pedig egészségesek. Készitsen
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csaladfat és annak segitségével hatarozza meg a siiketség oroklédésének formajat a két
csaladban. Milyen a valdsziniisége annak, hogy a fiatal par gyerekei siiketek lesznek? [2]
11.36. Kisagyi ataxidban szenvedd né kérte a genetikai tanacsadast, kinek férje egészséges. Ot
fiuk és harom lanyuk van. Koziilik egy fin és egy lany beteg, a tobbick egészségesek. A
vizsgalt személynek egy egészséges ndvére és harom beteg fiutestvére van. Az édesapja is
beteg, az édesanyja egészséges. A nd azt szerette volna megtudni, mi a valoszinlisége annak,
hogy beteg leanyanak beteg gyermeke sziiletik, amennyiben egészséges férfihoz megy
feleségiil. A vizsgalathoz allitsa 6ssze a csaladfat. [2]

11.37. A retinalis angioma (angiomatosis retinae) egy autoszomalis-dominansan 6roklédé
betegség (az érhartya véredényeinek rendellenes burjanzasa). A férj és a felesége retinalis
angiomaban szenvednek, de mindkett6jilk édesanyja egészséges. Allitsa Ossze a csalad
csaladfajat, ennek segitségével hatarozza meg a sziilék fenotipusat. Mekkora a valoszintisége,
hogy a csalddban a vizsgalt tulajdonségra nézve beteg gyermekek sziiletnek? [2]

11.38. A vizsgalt személy egészséges nd, kinek ndvére szintén egészséges, két fiutestvére
viszont szinvak. Edesanyjuk és édesapjuk is egészséges. Az édesanya négy névére
egészséges, férjeik is egészségesek. Anyai agon az unokatestvérekr6l ismert: az egyik
csaladban egy szinvak fiatestvér van, két ndvére és fiutestvére egészséges; két masik
csaladban egy-egy beteg fiutestvér és egy-egy egészséges novér van; a negyedik csaladban
pedig egy egészséges névér van. Az anyai nagymama egészséges, a nagyapa szinvak volt.
Apai 4gon nem volt szinvaksagban szenvedd beteg. Készitsen csaladfat és hatdrozza meg
annak a valdszinliségét, hogy a vizsgalt személynek szinvaksagban szenvedd gyermekei
sziiletnek, amennyiben egészséges férfihoz megy feleségiil. [2]

11.39. A genetikafeldatoknal sokszor ,betegségként” jeloljik az atlagostol eltérd
tulajdonsagot, holott sokszor ez a tulajdonsdg nem feltétleniil hatrany. Példa erre az
polidaktilia. Kozeli rokon személyeket vizsgaltak, akiknek hat ujjuk volt, plusz ujjuk a
hiivelyk- és a mutatoujj kozt. A vizsgalat soran kideriilt, hogy a plusz ujjhoz sajat izmok és
idegek csatlakoznak, sajat iranyitassal rendelkezik és bar a mutatéujjhoz hasonldéan harom
ujjpercbdl alltak, az iziileti és izomzati felépitésiik a két percbdl allo hiivelykujjéhoz
hasonlitott. Ezért hasznalni is ugy tudtdk Oket, mint a hiivelykujjat és képesek voltak egy
kézzel olyan feladatot is végrehajtani, amelyhez 6t ujjal biroknak két kézre van sziikségiik.
Egyéb mozgasvizsgalatok sordn sem nem észleltek semmilyen hatranyt a kézhasznélatdban az

Otujjasokéhoz képest.
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A vizsgalt személy 6tujju n6, kinek 6t lednytestvére van, koziilik kettd egypetéjii
ikerpar, kett6 pedig kétpetéjii iker. Mindegyik ndvérének hat ujja van. Anyjuk 6tujju, az apjuk
hatujji. Anyai agon az Gsszes felmend 6tujju. A vizsgalt személy apjanak két fiutestvére €s
négy ndévére van - mindannyian otujjuak. Az apai nagymama hatujju volt, kinek volt két
hatujji és egy Otujju ndvére. Az apai nagyapa ¢€s minden rokona oOtujju. Készitsen egy
csaladfat és hatdrozza meg annak a valdszinliségét, hogy a vizsgalt személynek hatujju
gyermekei sziiletnek, amennyiben 6tujju férfihoz megy feleségiil. [2]

11.40. A vizsgalt személy egészséges, édesapja epidermolisis bullosa-ban szenved. Edesanyja
¢és rokonai is egészségesek. Két leanytestvére egészséges, egy fiutestvére beteg. Apai agon
harom nagybacsi €s gyermekeik egészségesek, harom nagybécsi és egy nagynéni beteg. Az
elsé beteg nagybacsinak elsé hazassagabol van egy beteg fia és egy egészséges lanya, a
masodik hdzassagabol beteg lanya és fia. A mésodik beteg nagybacsinak két egészséges lanya
¢s egy beteg fia van. A harmadik beteg bacsinak két beteg fia és két beteg lanya van. Az apai
nagymama beteg, a nagyapa egészséges, a nagymama harom ndévére és két fiutestvére
egészséges. Készitsen csaladfat és segitségével hatarozza meg annak a valosziniiségét, hogy a
vizsgalt személynek beteg gyermekei sziiletnek, amennyiben egészséges nét vesz
feleségiil.[2]

11.41. A vizsgélt személynek korom- és térdkalacsfejlodési rendellenességben szenved,
batyja egészséges. Edesapja beteg, édesanyja egészséges. Az apai nagyapa beteg, a
nagymama egészséges. A vizsgalt személy apjanak harom filitestvére és négy ndvére van,
koziiliik két fintestvérnél és két n6vérnél jelen van a vizsgalt fejlodési rendellenesség. A beteg
apai nagybacsi egészséges ndével hazasodott, és két lanya és egy fia van, mindannyian
egészségesek. Készitsen csaladfat és hatarozza meg a valosziniiségét, hogy a vizsgalt személy
csaladjaban a vizsgalt fejlodési rendellenességhen szenvedd gyermekek sziiletnek,
amennyiben egészséges nét vesz feleségiil.[2]

11.42. A vizsgalt személy vérzékeny. Egészséges testvére és egészséges névére genetikai
tanacsadast kértek a betegség Oroklédése kapcsan. A hemofilia adott formajanak
differencialdiagnozisa antihemofil globulin hianyt mutatott ki (A tipusu hemofilia, nemhez
kapcsolt recessziv o6roklodésti). A csaladfavizsgalat iS megerdsitette a nemhez kapcsolt
oroklédést a csaladban. Az adatok alapjan véalaszoljon az alabbi kérdésekre.

a) A vizsgalt személy egészséges fiutestvére tovabbadhatja-e a hemofilia recessziv alléljat
gyermekének?

b) Milyen tanacsot adhat az orvosgenetikus a vizsgalt személy fiutestvérének?
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¢) Mennyi a valdszintisége, hogy az egészséges leanytestvér tovabbadja a hemofilia recessziv
alléljat gyermekének?

d) Mennyi a valdszinlisége, hogy a leanytestvér harom gyermeke koziil egy gyerek
hemofilias lesz? [2]

11.43. A vizsgalt személy vérzékeny, fiutestvére, ndvére egészséges. Sziileik, akik egymas
masodunokatestvérei, szintén egészségesek. A vizsgalt személy fiutestvére és ndvére
orvosgenetikus véleményét kérték azzal kapcsolatban, milyen valosziniiséggel 6rokolhetik
gyermekeik a vérzékenységet. A hemofilia vizsgalt formajanak differencialdiagnézisa
afibrinogenémiat igazolt (ritka, velesziiletett koros fibrinhianyos allapot, amelyet egy
autoszomalis-recessziv allél okoz). A csaladfa-elemzés megerdsitette a hemofilia
autoszomalis-recessziv 0roklodését a csaladban. A recessziv allél homozigota egyedeinél
jelentkezik a betegség (teljes penetrancia). Valaszoljon az alabbi kérdésekre.

a) Atadhatja-e gyermekének a vérzékenység alléljat a vizsgalt személy egészséges
fiatestvére?

b) Milyen tanacsot adhat az orvosgenetikus a vizsgalt személy fiatestvérének, ha az olyan not
szandékszik feleségiil venni, akinek felmendi kozott nem ismert az adott betegség?

c) A vizsgalt személy egészséges ndvére olyan férfihoz szeretne feleségiil menni, akinek
¢desapja a vérzékenység korabban ismertetett forméjaban szenved. Mekkora a valoszintisége,

hogy beteg gyermekiik sziiletik? Milyen tanacsot adhat ez esetben az orvosgenetikus? [2]
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XIl. FEJEZET
FONTOSABB GENETIKAI FOGALMAK ES KIFEJEZESEK

Adenin: a DNS és RNS felépitésében részt vevé purinbazis, illetve adenint tartalmazo
nukleotid jelolése (A).

Abberracié: normalistol eltérd valtozat, tulajdonsag.

Additiv génhatas: 0sszead6d6 génhatds, minden egyes allél meghatirozott mennyiséggel
jarul hozza a fenotipus kifejezédéséhez.

Aguti: ragcsalok ,,vadsziirke” bunda szine, példaul az egerck, nyulak szérzetének szalain
valtakozo sotétebb €s vilagosabb savok, sziirkés 6sszhatassal.

Albino: pigmenthianyos (fehér) fenotipus, altalaban recessziven 6roklodik.

Allél: diploid szervezetek két homoldg kromoszomajanak azonos lokuszaiban talalhatd
génvaltozatok. A kiilonbozé génvaltozatok mutacioval keletkeznek ¢és hatasuk
tekintetében is eltérnek egymastol.

Allélgyakorisag: egy populacioban az adott gén egyes alléljai eléforduldsanak ardnya, a tobbi
lehetséges génvaltozathoz képest. Jelolése altalaban q, vagy p.

Allopoliploid: olyan egyed vagy sejt, melynek sejtmagja két vagy tobb kiilonboz6 fajbol
szarmaz6 genomot tartalmaz.

Altalanos rekombinaci6: egymassal homolog DNS szakaszok kozotti rekombinacio.

Aneuploid: a fajra jellemz6 kromoszémaszamtol (2n) egy vagy tobb kromoszomaval vald
eltérés. Monoszomia a 2n-1, triszomia a 2n+1 valtozas.

Antikodon: a tRNS mulekula nukleotidsorrendje, amely a komplementaris az mMRNS
mulekula meghatarozott aminosavat kodolo tripletjével..

Autogamia: onmegtermékenyités, egyes novény és allatfajoknal fordul eld.

Autopoliploid: Kkett6nél tobb homolog genomot tartalmazé sejt, vagy szervezet (triploid-3n,
tetraploid-4n, pentaploid-5n, hexaploid-6n).

Autoszoma: a nem ivari kromoszomak 6sszefoglald megnevezése.

Backcross: keresztezési (hibridologiai) modszer, melyben a utdodot tobb generacion keresztiil
visszakeresztezik az egyik sziildvel.

Beltenyésztés: rokon egyedek keresztezése tobb nemzedéken keresztiil, melynek
kovetkezménye a homozigota egyedek aranyanak novekedése, a genetikai
valtozatossag csokkenése.

Citozin: pirimidinvazas bazis, illetve a citozint tartalmazo6 nukleotid jel6lése (C).
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Centi Morgan (cM): géntérképezési egység. 1 cM két olyan 10kusz k6zotti tavolsag, melyek

kozott a rekombindcio 1% gyakorisdggal megy végbe.

Centralis dogma: az ordkletes informacidatadas egyiranyt: DNS - RNS - fehérje. Az utobbi
évek eredményei némileg modositjak a tételt: nukleinsav - fehérje (reverz
transzkriptaz, prionfehérjék).

Citoplazmas himsterilitas: a pollenképzés hianya, melyben a citoplazmas faktorok is
szerepet jatszanak.

Citoplazmas (extranuklearis) oroklés: a citoplazma sejtszervecskéinek DNS-e altal
befolyasolt jellegek oroklodése.

Crossing over: a meidzis 1. profazisaban kromatidak kozotti végbemend, DNS-szakaszok
kicserélddését eredményez6 folyamat, ami a kapcsolt gének rekombinacidjat
eredményezi. Nagyon ritkan mit6zis sordn is eléfordul.

Csaladfa kutatas: az emberi tulajdonsdgok, betegségek o0Oroklédése soran alkalmazott
modszer, melynek sordn a vizsgalt személy (probandus v. probanda) csaladfajat
elemzik.

Degeneralt kod: a fehérje aminosav-sorrendjének ismeretében nem hatarozhaté meg
pontosan a kodold nukleotidsorrend, mivel egy adott aminosavnak egynél tobb kodja
is lehet (64 triplet kodol 20 aminosavat).

Delécié: kromoszomaszakasz elvesztése.

Dezoxiribonukleinsav (DNS): dezoxiribonukleotidokbodl felépiilé oriasmolekula, amely a
genetikai informaciét hordozza. Két komplementer fonalbdl allo, 10 nuleotidparonként
csavarmenetet képezo kettds helix.

Diheterozigéta: két allélparra nézve heterozigota.

Diploid (2n): sejt, vagy egyed, amelynek kromoszomaszerelvénye két haploid (n) genomot
tartalmaz. Ivaros szaporodas esetén a zigota diploid kromoszomakészletében az egyik
genom anyai, a masik apai eredetdi.

DNS-szekvenalas: a DNS nukleotidsorrendjének meghatarozasa (Humangenom-projekt).

Dominancia: fenotipusban az uralkodd (dominans) allél hatasa jelenik meg, a masik allél
(recessziv) hatdsa nem nyilvanul meg.

Drift (genetikai sodrédas): populacio allélgyakorisaganak megvaltozasa néhany nemzedék
soran.

Episztazis: génkolcsonhatdsok egyik tipusa, amelyben egy gén tdle fiiggetlen masik gén

kifejez6dését megakadalyozhatja.
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Exon: kodold DNS szakaszok, melyeket egymastol kozbeékelt nem kodold DNS szakaszok,
intronok valasztanak el.

Expresszivitas: gén fenotipusos megnyilvanuldsanak mértéke.

Extranuklearis (citoplazmas) oroklédés: anyai agon torténd oroklés, melyet a sejtmagon
kiviili DNS- tartalmazo organellumok befolyasolnak.

Fi1 (F2, Fs...Fn): a keresztezést kovetd utod (filialis) nemzedékek jelolése.

Fajta (cultivar): egyes fajok haziasitott (domesztikalt) allomanyain beliil elkiiloniilé egyedek
Osszessége. A fajtan beliil az egyedek tulajdonsagai viszonylag homogének, de
eltéroek a tobbi fajtatol valamilyen gazdasagi szempontbdl hasznos tulajdonsag
alapjan ( példaul szarvasmarhaknal megkiilonboztetiink tejtermeld fajtakat, htisfajtakat
¢és igavono fajtakat).

Fenotipus: az egyed megjelenési formaja, kiilsé és belsd tulajdonsagok Osszessége, amely a
genotipus és a kornyezeti tényezOk kolcsonhatasanak eredményeként alakul Ki.
Genetikafeladatoknadl a kifejezést alkalmazzuk egy tulajdonsag esetén is (dominans-
recessziv fenotipus arany).

Fertilitas: megtermékenyitésre vagy megtermékenyiilésre valo képesség.

Gén: a genetikai informacidatadas szempontjabol szerkezeti és milkodési egység, a DNS
molekula kodolo szalanak nukleotidsorrendje, amely RNS-t kodol és termékein
(mRNS, tRNS, rRNS, fehérje, enzim) keresztiil egy vagy tobb tulajdonsag kialakulasat
befolyasolja..

Génallomany: a populacidban talalhat6 allélok dsszessége.

Génaramlas: a populaciok kozotti allélcsere, melyben szerepet jatszhat az egyedek
vandorlasa és mas tényezok.

Génerozio: a polimorfizmus (genetikai valtozatossag) csokkenése.

Genetika: az ¢l16 szervezetek alapvetd sajatossagaval, az 6roklodéssel foglalkozd tudomany.
Vizsgalja az Orokletes informacio szervezddésének, atadasanak, kifejezodésének és
valtozasanak torvényszeriiségeit.

Genetikai egyensily: a géngyakorisag a populacidban nemzedékeken at nem valtozik.

Genetikai kéd: a nukleinsav nukleotidsorrendje hatdrozza meg a fehérjék aminosav
Osszetételét. 3 nukleotidbdl allo triplet kodol egy aminosavat (64 triplet, 20 aminosav).

Genetikai marker: konnyen azonosithato tulajdonsag, mutaci6 vagy gén.

Genetikai polimorfizmus: genetikai valtozatossag a fajon beliil.

Genetikai terheltség: karos hatasu gének 6sszessége a populacidban.
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Genetikai térkép (kapcsoltsagi térkép): kromoszoma térkép, ahol a gének (lokuszok)
sorrendben feltiintetve. A gének kozotti relativ tavolsagot a rekombinécios gyakorisag
alapjan hatdrozzak meg (%, vagy cM).

Genetikai transzformacio: izolalt DNS molekula bejuttatasa a sejtmagba.

Genetikailag modositott organizmus (GMO): szervezet, mely genomjaban idegen gént
hordoz.

Genom: a fajra jellemzd teljes génkészlet, kromoszdémaszerelvény, azaz egy a haploid gaméta
(n) altal hordozott 6rokletes informacio.

Genotipus: egy sejt vagy szervezet genetikai informacidjanak  Osszessége.
Genetikafeladatoknal alkalmazzuk a kifejezést egy allélparra vonatkozodan is
(homozigota-, v, heterozigdta genotipus).

Haploid: egyszeres kromoszoémakészlettel (n) rendelkez6 sejt (pl. ivarsejt) vagy szervezet.

Hardy-Weinberg szabaly: az allélok- és genotipusok gyakorisaga nemzedékrél-nemzedékre
nem véltozik. pA + ga = 1 (allélgyakorisag), p?’AA + 2pgAa + g°aa = 1 (genotipusok
gyakorisaga). Idealis populaciokban érvényesiil a szabaly.

Hemizigdta: az allél csak 1 példanyban van jelen (nincs allélparja). Példaul heterogamétas
XY ivar esetén egyes allélok csak az X kromoszoéman talalhatok.

Heterogamétas ivar: kétféle ivari kromoszomaval rendelkezé egyed, melyek altalaban
kiilonboznek formajukat tekintve, illetve kiilonbozo allélokat hordoznak. Az ilyen
szervezet kétféle (X és Y) gamétat termel. Emldsoknél, muslicdnal a himek
heterogamétasok (XY), madaraknal a ndstények (ZW).

Heterozigota: olyan egyed, mely eltér6 allélokat hordoz egy (Aa) vagy tobb génre nézve
(AaBb -diheterozigota).

Heterozis hatas: a hibrid nemzedék teljesitménye (életképessége, termékenysége) feliilmulja
a sziilokét. Beltenyésztés soran nyert tiszta vonalak keresztezésekor gyakori jelenség,
amit a nemesités soran hasznalnak.

Hibrid: Egy vagy tobb tulajdonsagban eltérd sziilok keresztezésébdl szarmazo utdéd. Ha a
sziilok egy tulajdonsagban térnek el mono-, ha kettében di-, ha sokban polihibridrdl
beszéliink. A heterozigotaval szinonim fogalom.

Hibridizacié: A klasszikus (Mendeli) genetikaban két genetikailag eltéré egyed keresztezése,
melynek sordn egy (monohibrid), kettd (dihibrid), vagy tobb (polihibrid) tulajdonsag

oroklodését vizsgaljak. Napjaink genetikaja hibridizacioként hatarozza meg két
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protoplaszt beltartalamédnak egyesitését, illetve nukleinsavak esetében a DNS—DNS-,
illetve DNS—RNS-hibridizaciot.

Himsterilitas: a pollen képtelen megtermékenyitésre, amit gén, illetve citoplazmas tényezok
befolyasolnak.

Hisztonok: a kromoszomafehérjék egyik csoportja.

Homogamétas ivar: egyféle ivari kromoszémat hordozo6 egyed, mely egyféle gamétat képez
(X+A, ahol A-autoszémak). Emlésoknél, muslicanal a ndéivard egyedek (XX)
homogamétasak, madaraknal a himek (ZZ).

Homolég kromoszomak: meiozis soran egy kromoszomaparba rendezddd, kiillonbozo
sziloktl szarmazd kromoszomék, amelyek azonos lokuszokat tartalmaznak, de
gyakran kiillonboz6 alléleket hordoznak.

Homozigdota: az adott gén lokuszdn azonos génvaltozatot (allélt) hordozd egyed (AA-
dominans homozigoéta, aa-recessziv homozigota, AABB — dominans dihomozigdta).

Hordozo: egyed, mely hordozza a recessziv allélt.

Idealis populacié: nagy egyedszamu, panmiktikusan szaporod6 populacid, melynek genetikai
Osszetételét nem befolyésolja a szelekcid, migracio, mutacid és a genetika sodrodas.

Idiogram: egy adott faj kromoszomaszerelvényrdl késziilt diagram, ahol a kromoszomak
nagysag szerint vannak sorba rendezve.

Interferencia: a homolog kromoszomak kromatidai kozott végbemend génkicserélédés
(crossing over) csokkentheti, vagy novelheti a kromatida mas szakaszain végbemend
génkicserélddést.

In vitro: ,iivegben” , azaz €16 szervezeten kiviil, mesterséges feltételek kozott zajlo folyamat.

In vivo: ,,él6ben”, azaz €16 szervezetben zajlé folyamat.

Intron: nem koédold DNS-szekvencidk az eukaridta génen beliil, amelyek ugyan atirodnak
transzkripcid soran, de a pre-mRNS érése soran kivagodnak.

Inverzio: kromoszomaszerkezet- valtozas, melynek soran egy szakasz az eredetihez képest
180 fokkal elfordul (abcdefgh — inverzo- abfedcgh).

Ivar altal befolyasolt tulajdonsag: a tulajdonsag megnyilvanulasanak a mértéke a két nem
esetében eltéro.

Ivari kromoszomak: az ivar meghatarozasaért felelés kromoszomak (embernél az X és Y).

Ivarsejt (gaméta): haploid (n) sejt, ivaros szaporodas soran a ndi, illetve a him gaméta
egyesiilésével jon 1étre a zigota. A diploid szervezetek (2n) meiotikus osztodassal

képeznek gamétakat.
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Ivartalan szaporodas: vegetativ szaporodas(klonozas), az utédok testi sejtekbol alakulnak ki,
ezért genetikailag azonosak egymassal és az eredeti sejttel.

Kapcsolédasi csoport (kapcsoltsag): egyazon kromoszoéman elhelyezkedd gének, melyek
egylitt oroklodnek, amennyiben nincs génkicserélddés.

Kariotipus: egy adott faj kromoszomakészletének sajatossagai, a kromoszomak szama,
mérete, formaja a centromeron helyzete alapjan (metacentrikus, akrocentrikus,
telocentrikus). A kariogram a mitotdzis metafazisaban abrazolja a kromoszomakat.

Keresztezés: egy vagy tobb ordkletes tulajdonsagban eltéré egyedek genomjanak egyesitése
ivaros szaporodas altal.

Klasszikus genetika (Mendeli genetika): az utodoknal megjelené hasadasi aranyokbol és a
tulajdonsagok kombinalodasa alapjan von le kdvetkeztetéseket az 6roklodés jellegérol,
illetve a genotipusra vonatkozdan.

Klénozas: molekuldk, sejtek, vagy €16 egyedek szaporitasa oly mdédon, hogy az utédok

genetikailag azonosak a kiinduldé molekulaval, sejttel vagy szervezettel

Kodonimans: egy lokusz mindkét allélja kifejezddik a heterozigotaban (AB vércsoportnal
A=B>0).

Kodon: a mRNS nukleotid tripletjei, amelyek egy-egy aminosavat kodolnak (harom nem
kodolo, STOP-kodon).

Komplementer gének: egymas hatasat kiegészité gének..

Konjugacio: orokitdanyag atadds baktériumok kozott (a hidon keresztiil a donor baktérium
DNS-t ad 4t a recipiens baktériumnak).

Kromatin: a sejtmag DNS tartalmu anyaga, amelyet féleg DNS-fehérje komplex alkot.

Kromoszoma: egy sejt genetikai informaciojat tartalmaz6 DNS-molekulai, strukturalis
egység, melyben meghatarozott sorrendben helyezkednek el a kapcsolt gének
(kapcsolasi csoport).

Kromoszomaszerelvény: az adott fajra jellemz6 morfologiaji kromoszoémak egy sorozata
(haploid, genom).

Kromoszématérkép: a gének helyzete és egymastol vald tavolsaga a kromoszoman (a
tavolsag egysége a centi Morgan, cM).

Letalis gén: a gén hatdsa a sejt vagy egyed pusztuldsat idézi eld (legtobbszor homozigdta
allapotban).

Lokusz: a gén helye a DNS lancon.
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Meiozis: szamfelez6 sejtosztodas, amely az eredeti diploid (2n) kromoszoémaszamot az
utddsejtekben a felére csokkenti. Ez az osztddas biztositja a haploid gamétaképzést.

Messenger RNS (mRNS): transzkripcié soran képz6dé RNS, amely a DNS-b6l szarmazo
genetikai informaciot tovabbitja a fehérjeszintézis szamara.

Mitotikus crossing over: nagyon ritkan a testi sejtekben végbemend rekombinacio.

Mitozis: szamtartd sejtosztodas, amely biztositja, hogy az utddsejtekben a sziil6i sejttel
megegyez06 eredeti Kromoszomaszam fenntartasat.

Modifikacio: kornyezeti hatasra végbemend, nem 6rokl6dé fenotipusos megvaltozas, mely
legtobbszor megsziinik a hatds megsziinése utan.

Maoédosit6é (modifikalé) gén: mas gén megnyilvanulasat befolydsold gén.

Molekularis genetika: az 6roklodés, valtozékonysag és genetikai szabalyozas molekularis
folyamataival foglalkozo tudomany.

Monohibrid: egy allélparra, egy tulajdonsagra vonatkozo, pl. monohibrid keresztezés esetén
egy tulajdonsag 6roklodését vizsgaljuk.

Monoszom: diploid sejt vagy szervezet, amelynél az egyik kromoszémaparbol hianyzik egy
kromoszéma (2n-1).

Morgan-egység: ugyanaz, mint a centi Morgan, rekombinacios szazalék..

MtDNS: mitokondrialis DNS.

Mutacio: a genetikai anyag 6roklédé megvaltozasa. Gén, vagy kromoszoma, szerkezetének,
vagy szamanak valtozasa eredményezi.

Mutacios rata: mutacid egyetlen lokuszra (vagy a genomra) vonatkozd gyakorisaga
nemzedékenként.

Mutagén: mutaciot okozo fizikai hatas (pl. sugarzas) vagy kémiai anyag.

Mutans: olyan egyed vagy sejt, amely adott lokuszon nem az eredeti, hanem a megvaltozott
génformat hordozza.

n, 2n: n = egy faj gamétainak, 2n = egy faj testi sejtjeinek kromoszoémaszama.

Negativ szabalyozas: a génmikodés szabalyozasanak egyik modja, amikor a szabalyozo
fehérje a promoter régiohoz kapcsolddva meggatolja az atirast (transzkripciot).

Néma szal: A DNS nem kodolo fonala, amely nem irédik at transzkripcio soran.

Nemesités (mesterséges szelekcio): olyan j novény- és allatfajtak, illetve baktériumtorzsek
létrehozasa a genetikai ismeretek felhasznalasaval, melyek gazdasagi szempontbdl
hasznos tulajdonsagokkal birnak (ndvényeknél példaul az a termés mindsége,

mennyisége, ellenalloképessége korokozokkal szemben).
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Nemhez Kkapcsolt oroklédés: az ivari kromoszomakon elhelyezked6 gének altal
meghatarozott jellemz6 droklésmenet (X-kromoszoémahoz kapcsolt 6roklésmenet).

Neutralis muticié: pontmutacid, mely nincs hatassal a mutans fehérje mikodésére, igy az
egyedre nézve semmiféle elonnyel vagy hatrannyal sem jar.

Nonszensz mutacio: az aminosavat kodolo triplet a stop-kodonna mutalodik, ezért ennél a
tripletnél a fehérje szintézis leall.

Nukleotid: a nukleinsavak épitéegysége, amely Ot szénatomos cukorbol (ribdéz vagy
dezoxirib6z), foszforsavbol €s nitrogéntartalmt szerves bazisbol all. A nukleotidokat
bazisukrol nevezik el (A,T,C,G,U)

Nulliszom: sejt vagy szervezet, melynél egy homoldg kromoszoémapar hianyzik a
kromoszomakeészletbdl (2n-2).

Onkogén: a daganatos betegségek kialakulasaban szerepet jatszo gén, melyek legtobbszor a
sejtosztodasért felelds gének (proto-onkogén) mutans formai.

Operator: a szabalyozofehérje felismerd régidja az operonban.

Operon: a transzkripcid szabalyozd egysége a prokariotakban. Regulator-, operator-,
promoter-, terminator régiokat valamint a kddold strukturgéneket foglalja magéba.

Overdominancia (szuperdominancia): a heterozigéta (Aa) tobb tulajdonsagban feliilmulja a
dominans homozigotat (AA) és a recessziv homozigotat (aa).

Oroklés: az ¢l6 szervezetek egyik alaptulajdonsiga, a sziilok és utodok genetikai
hasonlosaga, melynek alapja a tulajdonsagokat meghatarozo genetikai informacionak
a szllokbdl az utodokba torténd atadasa.

Pedigré: meghatarozott genetikai jelolésekkel sszeallitott ,,csaladfa”, mely alkalmas egyes
tulajdonsagok, vagy betegségek oroklodésének vizsgalatara tobb generdcion keresztiil.

Plazmid: baktériumokban, egyes élesztdgombakban eléfordulo, zart koralakit DNS molekula.

Pleiotropia : egy gén tobb, nem Osszefliggd tulajdonsagért felelds.

Poligénes oroklédés: tobb gén hatiroz meg egy tulajdonsagot, altaldban mennyiségi
tulajdonsagok 6roklédésére jellemzo.

Polimorfizmus: két vagy tobb, egymastol jol elkiilonilé 6roklédé morfologiai, fizioldgiai,
valtozat eléforduldsa a populdcidban.

Poliploidia: Az alapkromoszomaszam (genom) egész szamu tobbszordsét tartalmazd sejt
vagy szervezet (triploid-3n, tetraploid-4n, pentaploid-5n, hexaploid-6n).

Poliriboszéma: mRNS altal 6sszekapcsolt riboszomak (5-30) flizére.
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Populacio: egy fajba tartozd, meghatarozott teriileten, egyidében egyiitt €16, egymassal
keresztez6dd egyedek csoportja, tényleges szaporodasi kozdsség, melyek életképes,
termékeny utddokat hoznak 1étre..

Populaciogenetika: a populaciok genetikai Osszetételét vizsgéalja (allél- és genotipus
gyakorisag, illetve azok valtozasai).

Pozitiv szabalyozas: a szabalyozo fehérje a promoterhez kapcsolddva beinditja a
génmilkodést.

Promoter: szabalyozo régio, az RNS-polimeraz kotédési helye a DNS lancon.

Recessziv: génvaltozat (allél), amely csak homozigota allapotban nyilvanul meg a
fenotipusban, heterozigota allapotban rejtve marad.

Reciprok keresztezések: keresztezési rendszer, melyben az egymast kovetd keresztezések
soran a partnerek nemét felcseréljiik (PAA X Jaa, majd @ aa X JAA).

Regulatorgén: szabalyozo fehérjét kodold gén, ez a fehérje a struktirgének atirddasat
szabalyozza.

Rekombinacié: uj genetikai kombinacio, melyet génkicserélddés kovetkeztében a gének
kapcsolodaési viszonyainak megvaltozasa.

Rekombinans: rekombinacio eredményeként 1étrejott DNS, sejt, vagy szervezet.

Replikacio: a DNS-molekula megkettdzddése, amit a komplemetaritas elve alapjan a DNS
polimerazok végeznek.

Reverz mutacié: a mutacio az eredeti, ,,vad” tipust eredményezi.

Riboszoma: sejtalkotd a citoplazmaban, ribonukleoprotein komplex, a fehérjeszintézis helye.

RNS (ribonukleinsav): ribonukleotidbdl felépiilé egyszali polimer. Transzkripcid soran a
DNS mintan keletkezik (MRNS, rRNS, tRNS).

S-allélok: novényeknél Osszeférhetetlenség (inkombatibilitast) szabalyozo gének bibén és a
pollenben azonos S-allélok fejtik ki hatasukat, dnsterilitast okoznak, a pollen nem tud
tomlot képezni, nem jon létre megtermékenyités.

Specifikus rekombinicié: egymdassal homoldog DNS szakaszok kozott végbemend
rekombin4cio.

Spontin muticio: véletlen (nem indukalt) mutacid, mely bekovetkezhet a replikacio soran,
melyeket a reparaciés mechanizmusok nem ismernek fel és nem javitanak ki.

Struktirgén: fehérjét kodol6 DNS szekvencia, melyen az mRNS szintetizalodik a

transzkripcid soran.
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Szabalyozo régio: eukariotakban a struktar gén el6tti régio, mely meghatarozza, hogy a
struktirgénrdl mikor torténjen atiras.

Szelekcio: a természetes szelekcid 1ényege, hogy a kiilonféle genotipusok nem egyenld
es¢llyel maradnak fenn a populacioban, a kornyezeti feltételekhez jobban
alkalmazkodo egyedek fennmaradnak, tovabbadjak génjeiket az utddoknak, a kevésbé
ratermett, gyengébb alkalmazkodoképességégli egyedek pedig fokozatosan
kiszelektaloédnak. A szelekcid kovetkezménye az allélgyakorisag valtozasa a
kovetkezé nemzedékekben.

Szupresszor mutacié: mutacid, amely visszaallitja az eredeti ,,vad” fenotipust, ilyenképpen
ellene hat egy masik mutacionak.

Timin: pirimidinvazas szerves bazis, illetve timint tartalmazoé nukleotid (T) jelolése.

Telocentrikus kromoszéma: a centromeron a kromoszomakar végén helyezkedik el.

Telomer: kromoszoémavég.

Templat: a DNS egy fonala, mely mintdul szolgal egy j DNS vagy RNS molekula
szintéziséhez.

Terminator (stop) kodonok: kodonok, melyek nem kddolnak aminosavat, ezért leallitjak a
transzlaciot.

Tesztelo keresztezés: dominans fenotipusu egyed keresztezése homozigota recessziv
genotipusu keresztezése, a hasadas alapjan kovetkeztetni lehet a dominans egyed
genotipusara (PAA X Jaa, illetve QAa X Jaa). Tobb tulajdonsag vizsgalata esetén a
keletkezett utodok fenotipusos megoszlasabol a gének kapcsoltsagi viszonyaira, illetve
a gének kozotti tdvolsagra is kdvetkeztethetlink.

Tetraszom: Az aneuploidia egyik formaja. A sejt vagy egyed genomjaban egy kromoszéma 4
kopiaban van jelen (2n+2).

Tiszta vonal: adott tulajdonsagra nézve homozigota egyedek csoportja, melyek egymassal
keresztezve ugyan azt a fenotipust adjak a kovetkezd nemzedékben.

Totipotencia: a sejtek azon képessége, hogy a benniik talalhatd genetikai informacionak
koszonhetden az egyedfejlodés kiindulod sejtjei legyenek, beldlik 10j szervezet
alakuljon ki.

Transzgénikus: sejt, szovet vagy szervezet, melynek genomjaba ugyanabbol, vagy mas
fajbol szarmazod géneket lltetnek be.

Transzkripcio: a DNS-bazis sorrendjében 1évé genetikai informéacidé atirasa az RNS

nukleotidsorrendjébe.
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Transzlacié: fehérjeszintézis, amely a riboszomak feliletén zajlik, az mRNS
nukleotidsorrendje altal kodolt aminosavsorrendt fehérje szintetizalodik.

Transzlokacio: kromoszomaszerkezet valtozas, az egyik kromoszémarész letorik, és
athelyezddik egy masik kromoszdmara.

Transzpozicio: egyes szakaszok kivagodasa a DNS molekulabdl és beépiilése a genom egy
masik helyére.

Transzpozon: mas néven ,,ugrald gén” vagy mozgo genetikai elem, olyan DNS-szakasz, ami
képes a DNS-ben elfoglalt helyét megvaltoztatni. Mivel genomformald hatasuk van,
egyes tudosok szerint fontos szerepiik van a molekularis evolicio folyamataban.

Transzverzio: purin bazis helyett pirimidin, vagy pirimidin helyett purinbazis épiil a DNS
lancba.

Tranzicio: pirimidinbazisok felcserélédése egy maésik pirimidinnel vagy purin helyettesitése
egy masik purinbazissal.

Triplet: a genetikai kod alapegysége, harom, egymast kovetd nukleotidbazis, amely egy
aminosavat (esetleg a lanckezdést vagy a transzlacio befejezését kodolja).

Triszom: olyan sejt vagy egyed, melynek genomjaban az egyik kromoszoma kett6 helyett
harom példanyban van jelen (2n+1).

tRNS: transzfer-RNS, az aminosavakat szallitja a riboszomara, antikodonja felismeri a
mRNS kodonjat és annak megfeleléen kapcsolddik az adott helyre (DNS — kéd,
MRNS —kodon, tRNS — antikodon).

Vad tipus: a gén eredeti (nem mutans) formdja, amely a természetes populdcioban a
leggyakoribb.

Valtozékonysag: az oOrokitdanyagnak az a sajatsaga, hogy képes megvaltozni spontan
(mutécid, rekombinécid), vagy kiilsd befolydsold tényezdk (indukalt mutacid)
hatdsdra. A genetikai valtozékonysdg anyagot szolgéltat a kivalogatodds szamadra,
ezért fontos szerepe van az ¢ldvilag evolucidja szempontjabol.

Vektor: génatvitelre, illetve DNS szekvenciak klonozasara hasznalt bakteridlis eredetii
plazmid.

Visszakeresztezés: 1asd Backcross.

Vonal: a novények vagy allatok beltenyésztett allomanya, mely fenotipusaban és

genotipusaban eltér az adott fajta mas egyedeitdl.
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W és Z kromoszomak: ndi heterogamétas szervezeteknél (példaul madaraknal) az ivari

kromoszémak jelolése. A ZW heterogamétas egyed a ndivart, ZZ homogamétis a

himivaru.

X és Y kromoszomak: a him heterogamétas szervezeteknél (emlésok, muslica) az ivari

kromoszomak jelolése. A ndi ivar a homogamétas (XX), a him ivar a heterogamétas

(XY).

Zigota: ndi és him ivarsejtek (gamétak) egyesiilésébdl keletkezd totipotens sejt, amely

10.
11.

12.

crer

biztositja az 0 egyed fejlodését.
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