eukariota sejtekben: van sejtmag, DNS szervez6dés: linedris molekulak, transzkripcié a magban,
transzlacié a citoplazmdban egymdstdl elvalasztva jatszédik le, van bels6 membranrendszer,
harom féle bels6 vaz, szemiautondm organellumok: mitokondrium és szintest

biolégiai membranok vizsgalata: fagyasztva torés

A membranban lehetnek integrdns és periférias fehérjék, amelyek a membranhoz kapcsolhatd
folyamatokat biztositjak. Csak a kiilsé felszinen taldlhaté cukor-oldallanc!

Az egyitt m(ikodé fehérjék gyakran lipid , tutajokba” (raft) tomaorilnek

A membranfehérjék (és a bioldgiai membranok) f6 funkcioi:
A membranon keresztiil térténd transzportfolyamatok biztositasa
Energiatermelés (mitokondrium, kloroplaszt)
A kilvilag fel6l érkezé jelek fogaddsa, feldolgozasa, tovabbitasa: receptorok
Kapcsolddds a szomszédos sejtekhez vagy az extracelluldris matrixhoz: sejtkapcsold strukturak
Kapcsolddas a sejtvazhoz, A sejtidentitds kialakitasa

A passziv transzport esetében a mozgas iranyat a koncentracid- és/vagy toltéskiilonbség hatarozza
meg. Az aktiv transzport energia felhasznaldsdval az elektrokémiai koncentracié-gradienssel
szemben szallit.

A csatorndk és a transzporterek esetében a mozgas irdnyat a koncentracid- és/vagy toltéskiilonbség
hatdrozza meg.

A csatornak csak ionokat engednek at, valamilyen jel (legtdbbszor fesziltségvaltozas,
molekulakotddés) hatasara. Egyes esetekben csak egyfélét, maskor tobbfélét is.

A transzporterek harom csoportba oszthatdk
uniporter: Az uniporterek mindig az alacsonyabb koncentracié felé széllitanak, egyféle anyagot
szimporter: A szimporterek azonos irdnyba szallitanak, az egyik anyagot koncentracié-gradiens
mentén, a masikat azzal szemben
antiporter: Az antiporterek ellentétes iranyba szallitanak, az egyik anyagot koncentracio-
gradiens mentén, a masikat azzal szemben

A pumpak energia (ATP)-befektetéssel szallitanak koncentracidgradiens ellenében
A Na+ /K+ ATP-az (pumpa) egy ATP , koltségén” 3 Na+ -ot visz ki és 2 K+ -ot hoz be a sejtbe

Az ioncsatorndk és a pumpak mikodése révén a plazmamembran két oldalan fesziiltségkilonbség
jon létre — ez a membranpotencial

Autotréfok: azok az él6lények, akik szervetlenbdl (CO2 ) is képesek szerves anyagokat el@allitani.
Heterotréfok: csak szerves vegyiletekbdl tudjak sajat szerves anyagaikat el&allitani.

Glukolizis a citoszolban, egy gliikéz molekulabdl két piroszél6sav és NADH, két ATP képz6dik
Fermentacio Anaerob koriilmények kézott a pirosz6l6savbadl - etanol vagy tejsav képz6dik
citromsavciklus eukariétdkban a ciklus a mitokondriumok matrixaban zajlik

A gliikoz sejtekben torténé lebontdsa folyamdan 36 ATP molekula képz&dik, amelyek energia tartalma
1807 kJ



Gén: a DNS olyan jél definidlt szakasza, amely egyetlen RNS alapjan egyetlen (vagy tobb nagyon
hasonld szerkezet() fehérje vagy funkcionalis RNS képz&dését kédolja.

Transzkripcid: 2xATGC: DNS = 1xAUGC: mRNS
Transzlacié: 1XxAUGC = His Thr Glu: Fehérje

Kromoszéma—> heterokromatin fonal 2 eukromatin Szal +hurkok = gyongysor,
gyongy=nukleoszéma = DNS kettds helix

Genom: a faj egy egyszeres kromoszdmakészletébe foglalt 6rokité anyag (DNS) Gsszessége

Kariotipus: egy sejt kromoszéma-dllomanya legtémorebb formajaban (melyet osztdédaskor,
metafazisban vesz fel) elrendezve. A sok kis x-formaju bigydka

A DNS polimeraz mindig 5’3’ irdnyban késziti az Uj szalat, meglévé 3’ —OH véghez tud kapcsolddni,
egyszali DNS-rél nem tudja elkezdeni a masolast. Tehat a replikacio a 3’25’ szalon (vezetd szal)
siman fut, a masikon: 5’23’ (lusta szal) létrejonnek az Okazaki-fragmentumok, utébbiak végiil
Osszekapcsolédnak.

Mitézis: kromoszdmaszam-tartd osztddas. Diploid lednysejtek.

Mitozis: diploid anyasejt (1 1) replikacié = (X X) = mitdzis = (ll) (I1): diploid lednysejtek
profazis: tavolodd centroszémak, formalddd mitotikus orsé, kromoszémak tomorodése
prometafazis: kialakul a mitotikus orsé, fragmentdlédo sejtmaghartya
metafazis: nincs sejtmaghartya, kromoszomak az egyenlitGi sikban, bekétédtek a kinetochor
mikrotubulusok
anafazis: mikrotubulusok told és huzdereje miatt tavolodnak a pdlusok, és tdvolodnak a
kromatidak
telofazis: sejttest kettévalasa, kialakul a sejtmaghartya

Mitotikus nondiszjunkcio: egyik sejtbe kevesebb kromoszéma megy—> Down-mozaik
Kromoszémavesztés: XY-ban XY/XO0: néi/férfi vagy XX-ben XX/X0: Turner-mozaikok jonnek létre
Meiozis: kromoszomaszam-felezd osztédds. Haploid ivarsejteket hoz latre.

Meidzis: replikacio (11ii)=2 (XX xx)=> meidzis I:(X x) (X x)=> meidzis I: (1i) (1i) (1) (1)
replikacid: csak egyszer torténik meg
profazis: apai és az anyai eredetli homoldg kromoszémak parba rendezédnek hosszuk mentén,
tetradok, crossing over, felbomlik a maghartya, kromoszdmak szallitasra alkalmassa valnak
metafazis: pélusokhoz mdsznak a kromoszémak, a tetraddok rendezédnek
anafazis: homoldg (egyforma) kromoszomak szétvalnak, ledny kromoszémak (x-ek) egyttt
maradnak
telofazis: kettévalnak a sejtek
meiozis Il (ugyanezek mégegyszer): lednykromatidak szeparalddnak, haploid ivarsejtek.

Nondiszjunkcié a meidzis | folyaman: hibas (aneuploid) ivarsejtek (4db) azaz
(X x) (X x)helyett (X)(X x x), ebbdl (1i) (1) (1) (1i) helyett (1) (1) (1ii) (1ii) lesz

Nondiszjunkcié a meidzis Il folyaman: hibas (aneuploid) ivarsejtek (2db) azaz
(X x) (X x) még jo, ebbdl (i) (1i) (1) (1'i) helyett (1i) (1) (1) (1) lesz



Nondiszjunkcié kovetkezményei:
Down-szindréma (21. kromoszéma triszémiaja)
X0, Turner szindréma (hidnyzik az X kromoszéma, (meiosis | nondiszj.))
XXY, Klinefelter szindroma (plusz X kromoszéma (meiosis | nondiszj.))
triszomia (XXX, (meiosis Il nondiszj.))

uniformitas szabalya: az F1 generacid tagjai egyformak. A dominans tulajdonsag a fenotipusban
szegregaciod szabalya: az eredeti szll6i tulajdonsagok a masodik generdcidban 3:1 ardnyban
Gén: az 6roklédés, és a genetikai funkcio egysége (a DNS jol definidlhatd szakasza).
Lokusz: a gén helye a kromoszémaban.
Genotipus: egy él6lény genetikai tartalma, egy vagy tobb gént, tulajdonsagot illetéen.
Fenotipus: mindazon lathatd jellegzetességek 0sszessége, amelyek a genetikai tartalom és a
kornyezeti tényez6k egylttes hatasara fejlédnek ki.
Allél: a gén olyan valtozata, amely a gén t6bbi valtozatatdl megkiilonboztethetd.
Vadtipus: egy adott génnek a természetben leggyakrabban el6forduld valtozata. A géneket
gyakran a ritka (mutans) allél alapjan nevezik el!
Heterozigdta: olyan él6lény, amely két homoldg kromoszémajan egy adott gén két kilonbozé
alléljat hordozza.
Homozigoéta: olyan él6lény, amely két homoldg kromoszdmajan egy adott gén ugyanazon
alléljait hordozza.
Hemizigéta: a diploid él6lényekben egyetlen kdpiaban jelenlevd génekre vonatkozd allapot
(mint pl. az X kromoszémakhoz kapcsolt tulajdonsagok az XY egyedekben).
Recessziv: olyan allél, amely fenotipusa csak homo-, vagy hemizigdta allapotban nyilvanul meg.
Dominans: valamely allél azon képessége, hogy heterozigdta allapotban is meghatdrozza a
fenotipust.
Expresszivitas: egy tulajdonsag kifejez6désének mértéke a fenotipusban, az egyedek szintjén.
Penetrancia: a fenotipust mutaté hordozdk ardnya a populacié szintjén.

Tesztkeresztezés: homozigdta recessziv partnerrel végrehajtva az utédok fenotipusa megmutatja a
masik szUl6 genotipusat.

Reciprok keresztezés
cross |: fehér szem( a him, és piros szem(i a ndstény (tiszta vonalbél!) Eredmény: minden utéd
piros szemu. Ezutan felcserélik a két kiilonboz6 fenotipust mutatd egyed nemét:
cross lll: fehér szem(i a nGstény, és piros szem( a him. Eredmény: nem minden utéd piros szemd
(és fehér szem(iek csak a himek)

Nembhez kotott 6roklGdés esetében a reciprok keresztezés nem ugyanazt az eredményt adja a
kiil6nb6z6 fenotipusu utdédok aranyaban.

inkomplett dominans (intermedier vagy szemidominans), és a kodominans oroklédésmenet
Mendel 3. szabalya: a fliggetlen kombinalddas elve 9:3:3:1 (egylttes 6roklédés), rekombinacié fellép

Kapcsolt 6roklédés: Ahhoz, hogy két, azonos kromoszéman taldlhaté gén egymastdl fliggetlendil
keriljon a haploid ivarsejtekbe, kdzottik kell a rekombinacidnak (crossing over) bekévetkeznie.
Ez nem mindig kovetkezik be. A tdvolsag egysége: ctM (centiMorgan)

Anyai hatas: valamely tulajdonsagat az utédnak a szll6 (,anya”) genetikai dllomanya szabalyozza,
flggetlendil a zigdta genotipusatol.



Anyai oroklédés: A csodatolcsér levélszine csak az ,,anyat” — a — ndi virdgot — hordozé hajtas
fenotipusatdl figg

Mutdns fenotipusok baktériumokban: lehet6ségek a szelekcidra
1. Rezisztens <> érzékeny
2. Auxotrof <> prototréf (megél minimal taptalajon)
3. Képesség, illetve a képesség hidnya valamilyen tdpanyag (szénforras) hasznositdsara
4. Kondicionalis (letdlis) mutansok: permissziv kortilmények kézott nem, csak restriktiv
korilmények kdzott érvényesil a mutacié hatasa

Genetikai informacidcsere baktériumokban
1. Transzformacio: DNS felvétele a kornyezetbdl
2. Transzdukcid: fagok viszik Uj (recipiens) baktériumba az elpusztult gazdabaktérium (donor)
DNS-ét
3. Konjugacid: kozvetlen DNS-atadas két é16 baktérium kozott — egyiranyd!

A konjugacié megszakitasaval megallapithatd, milyen sorrendben helyezkednek el a kromoszéman a
gének — ,perctérkép”

transzpozonok: képesek a genomban ,mozogni”, helyiiket valtoztatni , cut and paste” elven. A
transzpozonok, azaz mozgékony genetikai elemek olyan specialis DNS-szekvencidk, amelyek
valtoztatni tudjak helyliket a genomban, kivagddnak vagy dtmdsolédnak, majd beillesztédnek a
genetikai dllomany egy masik pontjan.

A retrotranszpozonok ,,copy and paste” elven mozognak: az eredeti kdpia megmarad egy RNS
intermediernek és egy reverz transzkriptaznak kdszonhet6en

A mérsékelten repetitiv szekvencidak dont6 tébbségét transzpozonok alkotjak.

Mozaikossag: kiilonféle geno- és/vagy fenotipusu sejtek egyitt- élése ugyanazon élGlény testében.
Bekovetkezhet mutacid, mitotikus rekombinacié, mitotikus nondiszjunkcid, pozicio-effektus
variegacio (funkciondlis mozaik), X kromoszdma inaktivacié miatt. A genetikai anyag mindsége,
mennyisége vagy funkcidja eltéré az él6lény testét alkoto sejtekben.

mozaik: olyan él6lény, amely testét kiilonféle geno- és/vagy fenotipusu sejtek alkotjak.

Variegacid: adott hattéren mas fenotipust mutaté sejtek megjelenése valamely szovetben,
él6lényben. Gyakori oka: transzpozon beépiilése a génbe

Kimérak tobbszords vagy részleges megtermékenyiilés, (~“kétpetéjli ikrekbdl egy lesz) petesejt fuzio,
aggregacio (két fajbol, embridk fuzionaltatasaval képzédnek), Injekcié (,,knock-out” technikaval),
Sejtcsere miatt

Az RNS-polimeraz mindig 5’ >3’ iranyban késziti az RNS szélat szabélyoz6 régié strukturalis/kddold
régio - Mintaként a DNS 3’5’ irdnyultsdgu templat szdla szolgal, az itt taldlhaté bazisok
komplementerei kerilnek bele az 4j RNS-be.

A DNS-nek mindkét szala lehet értelmes — kiilonb6z6 gének esetében
Az eukariétakban is van TATA-box, csak kicsit tavolabb (~-30 bp a transzkripcids start el6tt)

Van itt is egy kozeli szabdlyozo régid, a prométer, ahova az ugynevezett transzkripcids faktorok
kotédnek

az eukaridta gének atirédoé részének szerkezetét is: exonokbdl és intronokbdl all



DNS (intronok+exonok)—> transzkripcié—> splicing (csak exonok maradnak, mRNS érése)—>export
—transzlacié(fehérje)

A splicing ,értelme”: Az exonok kiilonb6z6 kombinacidjaval egy génrdl tobb eltérd fehérje
képz6édhet: ,alternativ splicing”

A polyA-farok az mRNS exportjat, stabilitasat, élethosszat is befolydsolja.

A DNS tehat nemcsak azt kddolja, hogy milyen fehérjék képz&djenek, hanem azt is, hogy bel6lik
milyen sejttipusban, az egyedfejlédés melyik szakaszaban, és mennyi szintetizdlédjon.

Transzlacio: A genetikai kéd leforditdsa fehérjévé. Az mRNS-ben kddolt informacio a transzlacié
soran forditodik 4t az aminosavak ,nyelvére”. A transzlacidt a riboszémak végzik, transzfer
RNSek kozvetitésével. az a folyamat, amely sordn az mRNSben kddolt genetikai informacio
alapjan fehérje képz6dik

Centralis dogma: transzkripcio, RNS feldolgozasa, transzlacid(riboszoman).
A riboszéma alegységei eukariétakban a magvacskaban szerel6dnek dssze.

A tRNS-ek olyan kis, kb. 70-80 nukleotidbdl 4ll6 adapter funkcidju RNS-ek, amelyek aktivalt
aminosavakat szdllitanak a fehérjeszintézishez.
Egy tRNS-re mindig csak egyféle aminosav kapcsolddhat a 3’ végén.

Az aminosavak aktivalasa ATP felhaszndldsaval torténik, majd az adenilalt aminosav kapcsolddik a
tRNS 3’ végére

elF4: eukaridta transzlacids inicidcios faktor ! alegységei a cap-hez és a poli-A farokhoz két6édnek

A riboszéma kis alegysége megkoti a metionint szallitd inicidtor tRNS-t elF2 iniciacids faktorral.
Az els6 AUG kodonnal az iniciacios faktorok levalnak, és kotédik a nagy alegység

A nagy alegységen harom koét6hely van(EPA) a tRNS-ek szamdra, de egyszerre mindig csak 2 foglalt
Iniciacio, elongacio, terminacio(release-faktor).
A terminacio akkor koévetkezik be, mikor a riboszéma egy stopkodonhoz érkezik az mRNS-en

A riboszéman megszintetizalddott fehérje legtobbszor még nem m(ikodéképes, dajkafehérjék segitik
szerkezetlk kialakitasaban.

A fehérjék lebontdsa proteaszdmdkban vagy Autofagidval torténik.
Mutdcié: az 6rokité anyag hirtelen bekovetkez6 és sejtrél sejtre 6roklédé valtozasa.
A mutacidk képzédhetnek spontan vagy indukalt modon

Az olyan baziscsere-mutacidkat, amelyekben egy purin bazis helyét egy masik purin bazis veszi at
(vagy az egyik pirimidinét a masik) tranzicionak nevezik (A=T = G=C vagy G=C - A=T).

Az olyan baziscsere-mutacidkat, amelyekben egy purin bazis helyére pirimidin bazis keril (vagy egy
pirimidin bazis helyére egy purin bazis) tranzverzidknak nevezik (pl. A=T - T=A vagy C=G).

tautomer atrendezédések: amino<-->imino, keton<--enol, C=A és G=T



Bazispdrcsere tipusl mutacio létrejotte depurinaciéo miatt: a bazisok és a dezoxiribdz kozotti
glikozidos kotés torése a purin bazisok elvesztését eredményezi, ez a spontan mutaciok
leggyakoribb formaja.

Bazisparcsere tipusi mutdcié létrejohet deaminacié miatt.

A replikacioé soran az ismétl6d6 bazisokndl az Uj vagy a régi szal hurkot képezhet - addicié vagy
delécid. Hasonlo eredményhez vezet az egyszalu torés javitasakor a DNS-szalak téves
parosodasa.

tranzicio tipusd mutacié: T=A > T*=A > T*3G—>C3G (3db replikacio)

Kivagdsos (excizids) reparacio
I: bazis-kivagas A hibds bazist specifikus glikozidazok ismerik fel és vagjak ki.
II: nukleotid-kivagas. A struktura jelent&sebb valtozasaval jaré DNS-karosodas javitdsdra szolgal.

pontmutacid:

Bazispar-csere tipusd mutaciok
Néma mutdcidé Ugyanannak az aminosavnak a kodja alakul ki
Ertelmetlen mutécié STOP kéd kialakulasa
Halk mutacié Egy aminosav helyén azonos jellegli lesz (pl. Glu=>Asp)
Téves mutacié Egy aminosav helyére mas tipusu keril (pl. Glu—>Val)
Lanchosszabbité mutdcié Egy STOP kéd helyére aminosavat kddolo kerdl
Kereteltolddasos (frameshift) tipusi mutaciok A mutacio alapja: addicié vagy delécio a nyitott
leolvasasi keretben (ORF) — emiatt a transzlacid kozben “elcsuszik” a tripletek hatara

A mutdcidkat a fehérjék funkcidjara gyakorolt hatds alapjan is osztalyozhatjuk
amorf mutacio: teljesen megszinik a fehérje funkcidja (pl. teljes génvesztés, vagy termelSdd, de
mikodésképtelen fehérje)
hipomorf mutacid: csokkent aktivitas (kevesebb, vagy kevésbé hatékony fehérje képz&dik)
hipermorf mutacio: tulzott aktivitds (tobb vagy aktivabb fehérje képzddik)
neomorf mutdcio: Uj funkcid vagy Uj expresszids mintazat kialakuldsa
antimorf mutacio: a fehérje nem mdkodik, de rdadasul akadalyozza a sejtben az ép fehérjék
funkciojat is

kromoszomamutacidk

inszercid(egyikbdSl masikba megy bele) transzlokacid(kicserélddik a két krom.ban valami)
deficiencia(egy krom.ban eltlinik egy rész) duplikacié(megdupl. -1I-) inverzié(megfordul -11-)
kariotyping-gal kimutathatdak

mutagének: olyan hatds, amely képes a mutaciok indukciodjara.
reverzio kévetkeztében visszaall a normalis fenotipus

szuppresszor mutdcidk is masodik mutdcidk, amelyek vagy helyredllitjdk az eredeti fenotipust, vagy
csokkentik a mutans fenotipus erGsségét - de mellettilk megmarad az elsé mutacid is.

extragénikus szuppressziok esetében a masodik (a szuppresszor hatasd) mutacié nem ugyanabban a
génben kovetkezik be, mint az elsé mutacio.

reparacidé a DNS-hibak enzimatikus javitasat jelenti



Klénozas: egyetlen sejt/él6lény szaporoddsa/szaporitasa ivartalan szaporodassal/szaporitassal.

Molekuldaris kléonozas: egyetlen DNS-szakasz megsokszorozasa és fenntartasa él6lényekben, vektor
segitségével.

Vektor: olyan DNS molekuldk, amelyek alkalmasak arra, hogy idegen eredet(i DNS-szakasz épiiljon
beléjik, azt valamilyen gazdasejtbe juttassdk és sokszorozzak.

DNS-fragmentek készitése kldnozashoz
- Fizikai ,,darabolassal”
- Restrikcidos enzimmel/enzimekkel
- Polimeraz lancreakcidval.

Rekombindns DNS: kiilonféle eredet(i szakaszokbdl allé6 DNS
estrikcios enzimek: DNS-t reprodukalhatdan, jol meghatarozott helyen lehet elvagni, hasitani vellk
genomkonyvtar: olyan vektorok gyljteménye, amelyek valamely faj teljes genomjat tartalmazza

RFLP: restrikciés fragment hossz polimorfizmus.
Egy mutdcié létrehozhat vagy elronthat restrikcids helyet — az adott szakasz amplifikdldsa utan
végrehajtott emésztés alapjan a restrikcios fragmentek hossza alapjan eldonthet6 a mutacio
jelenléte a genomban.

VNTR: variable number of tandem repeats. Analizis.
valtdzo szamu, repetitiv bazis sort mutat ki két kromoszéman. tébbszor végzik el.

SNP: single nucleotide polymorphism.
Olyan egy bazispar kiilonbségen alapuld polimorfizmus, amely a populacié legaldbb 1%-aban
jelen van. Barhol lehet a genomban! Alkalmazas: betegségek, 6rokl6désmintazat,
személyazonositas, emberi evolucio

Southern blot: DNS—>emésztés->gélelekrtoforézis—>filterezés jeldlt prébaval->DNSprdba hibridizal a
komplementerszallal-> tisztitas, detektalas, csak az latszik aminek kell

Northern blot: RNS>emésztés—> gélelekrtoforézis>filterezés jel6lt prébaval-> DNSpréba hibridizal a
komplementerszallal> detektalas, csak az latszik aminek kell

Western blot: fehérjék—>emésztés>gélelektroforézis—> ellenanyag proba

GFP: Green fluorescent protein
Egyszer(ien aktivalhatd (kék fénnyel) és detektalhato (fluoreszcens mikroszkép)
Nincs sziikség szubsztratra
él6 minta is vizsgalhaté — id6beli valtozasok kovetése!



