
eukarióta sejtekďeŶ: vaŶ sejtŵag, DN“ szerveződés: liŶeáris ŵolekulák, traŶszkripĐió a ŵagďaŶ, 
traŶszláĐió a ĐitoplazŵáďaŶ egǇŵástól elválasztva játszódik le, vaŶ ďelső ŵeŵďráŶreŶdszer, 
hároŵ féle ďelső váz, szeŵiautoŶóŵ orgaŶelluŵok: ŵitokoŶdriuŵ és szíŶtest 

ďiológiai ŵeŵďráŶok vizsgálata: fagyasztva törés 

A ŵeŵďráŶďaŶ lehetŶek iŶtegráŶs és perifériás fehérjék, aŵelǇek a ŵeŵďráŶhoz kapĐsolható 
folǇaŵatokat ďiztosítják. Csak a külső felszíŶeŶ található Đukor-oldalláŶĐ! 

Az egǇütt ŵűködő fehérjék gǇakraŶ lipid „tutajokba͟ ;raftͿ töŵörülŶek 

A ŵeŵďráŶfehérjék ;és a ďiológiai ŵeŵďráŶokͿ fő fuŶkĐiói:  
A ŵeŵďráŶoŶ keresztül törtéŶő transzportfolǇaŵatok ďiztosítása 

EŶergiaterŵelés (mitokondrium, kloroplaszt) 

A külvilág felől érkező jelek fogadása, feldolgozása, továďďítása: receptorok 

KapĐsolódás a szoŵszédos sejtekhez vagǇ az eǆtraĐelluláris ŵátriǆhoz: sejtkapĐsoló struktúrák 

KapĐsolódás a sejtvázhoz, A sejtideŶtitás kialakítása 

A passzív traŶszport esetéďeŶ a ŵozgás iráŶǇát a koŶĐeŶtráĐió- és/vagǇ töltéskülöŶďség határozza 
meg. Az aktív traŶszport eŶergia felhaszŶálásával az elektrokéŵiai koŶĐeŶtráĐió-grádieŶssel 
szeŵďeŶ szállít. 

A ĐsatorŶák és a traŶszporterek esetéďeŶ a ŵozgás iráŶǇát a koŶĐeŶtráĐió- és/vagǇ töltéskülöŶďség 
határozza ŵeg. 

A ĐsatorŶák csak ionokat eŶgedŶek át, valaŵilǇeŶ jel ;legtöďďször feszültségváltozás, 
ŵolekulakötődésͿ hatására. EgǇes esetekďeŶ Đsak egǇfélét, ŵáskor töďďfélét is. 

A transzporterek hároŵ Đsoportďa oszthatók 

uniporter: Az uŶiporterek ŵiŶdig az alaĐsoŶǇaďď koŶĐeŶtráĐió felé szállítaŶak, egǇféle aŶǇagot 
szimporter: A sziŵporterek azoŶos iráŶǇďa szállítaŶak, az egǇik aŶǇagot koŶĐeŶtráĐió-grádieŶs 
ŵeŶtéŶ, a ŵásikat azzal szeŵďeŶ 

antiporter: Az aŶtiporterek elleŶtétes iráŶǇďa szállítaŶak, az egǇik aŶǇagot koŶĐeŶtráĐió- 

grádieŶs ŵeŶtéŶ, a ŵásikat azzal szeŵďeŶ 

A puŵpák energia (ATP)-ďefektetéssel szállítaŶak koŶĐeŶtráĐiógrádieŶs elleŶéďeŶ 

A Na+ /K+ ATP-áz ;puŵpaͿ egǇ ATP „költségéŶ͟ ϯ Na+ -ot visz ki és Ϯ K+ -ot hoz be a sejtbe 

Az ioŶĐsatorŶák és a puŵpák ŵűködése révéŶ a plazŵaŵeŵďráŶ két oldaláŶ feszültségkülöŶďség 
jöŶ létre – ez a ŵeŵďráŶpoteŶĐiál 

Autotrófok: azok az élőléŶǇek, akik szervetleŶďől ;COϮ Ϳ is képesek szerves aŶǇagokat előállítaŶi. 

Heterotrófok: Đsak szerves vegǇületekďől tudják saját szerves aŶǇagaikat előállítaŶi. 

Glükolízis a ĐitoszolďaŶ, egǇ glükóz ŵolekuláďól két piroszőlősav és NADH, két ATP képződik 

FerŵeŶtáĐió AŶaeroď körülŵéŶǇek között a piroszőlősavďól - etaŶol vagǇ tejsav képződik 

citromsavciklus eukariótákďaŶ a Điklus a ŵitokoŶdriuŵok ŵátriǆáďaŶ zajlik 

A glükóz sejtekďeŶ törtéŶő leďoŶtása folǇaŵáŶ ϯϲ ATP ŵolekula képződik, aŵelǇek eŶergia tartalŵa 
1807 kJ 

  



GéŶ: a DN“ olǇaŶ jól defiŶiált szakasza, aŵelǇ egǇetleŶ RN“ alapjáŶ egǇetleŶ ;vagǇ töďď ŶagǇoŶ 
hasoŶló szerkezetűͿ fehérje vagǇ fuŶkĐioŶális RN“ képződését kódolja. 

TraŶszkripĐió: 2xATGC: DNS  1xAUGC: mRNS 

TraŶszláĐió: 1xAUGC  His Thr Glu: Fehérje 

Kroŵoszóŵa heterokromatin fonal  eukroŵatiŶ “zál +hurkok  gǇöŶgǇsor, 
gǇöŶgǇ=Ŷukleoszóŵa  DN“ kettős heliǆ 

Genom: a faj egǇ egǇszeres kroŵoszóŵakészletéďe foglalt örökítő aŶǇag ;DN“Ϳ összessége 

Kariotípus: egǇ sejt kroŵoszóŵa-álloŵáŶǇa legtöŵöreďď forŵájáďaŶ ;ŵelǇet osztódáskor, 
ŵetafázisďaŶ vesz felͿ elreŶdezve. A sok kis x-forŵájú ďigǇóka 

A DNS poliŵeráz ŵiŶdig ϱ’→ϯ’ iráŶǇďaŶ készíti az új szálat, ŵeglévő ϯ’ –OH véghez tud kapĐsolódŶi, 
egǇszálú DN“-ről Ŷeŵ tudja elkezdeŶi a ŵásolást. Tehát a replikáĐió a ϯ’ϱ’ száloŶ ;vezető szálͿ 
siŵáŶ fut, a ŵásikoŶ: ϱ’ϯ’ ;lusta szálͿ létrejöŶŶek az Okazaki-fragŵeŶtuŵok, utóďďiak végül 
összekapĐsolódŶak. 

Mitózis: kroŵoszóŵaszáŵ-tartó osztódás. Diploid leáŶǇsejtek. 

Mitózis: diploid anyasejt (I I) replikáĐió  (X X)  ŵitózis  (II) (IIͿ: diploid leáŶǇsejtek 

profázis: távolodó ĐeŶtroszóŵák, forŵálódó ŵitotikus orsó, kroŵoszóŵák töŵörödése 

proŵetafázis: kialakul a ŵitotikus orsó, fragŵeŶtálódó sejtŵaghártǇa 

ŵetafázis: ŶiŶĐs sejtŵaghártǇa, kroŵoszóŵák az egǇeŶlítői síkďaŶ, ďekötődtek a kiŶetoĐhor 
mikrotubulusok 

aŶafázis: ŵikrotuďulusok toló és húzóereje ŵiatt távolodŶak a pólusok, és távolodŶak a 
kroŵatidák 

telofázis: sejttest kettéválása, kialakul a sejtŵaghártǇa 

Mitotikus ŶoŶdiszjuŶkĐió: egǇik sejtďe keveseďď kroŵoszóŵa ŵegǇ Down-mozaik 

Kroŵoszóŵavesztés: XY-ďaŶ XY/XϬ: Ŷői/férfi vagǇ XX-ben XX/X0: Turner-ŵozaikok jöŶŶek létre 

Meiózis: kroŵoszóŵaszáŵ-felező osztódás. Haploid ivarsejteket hoz látre. 

Meiózis: replikáĐió ;I I i i)(XX xx) ŵeiózis I:(X x) (X x) ŵeiózis II: (I i) (I i) (I i) (I i) 
replikáĐió: Đsak egǇszer törtéŶik ŵeg 

profázis: apai és az aŶǇai eredetű hoŵológ kroŵoszóŵák párďa reŶdeződŶek hosszuk ŵeŶtéŶ, 
tetrádok, ĐrossiŶg over, felďoŵlik a ŵaghártǇa, kroŵoszóŵák szállításra alkalŵassá válŶak 

ŵetafázis: pólusokhoz ŵászŶak a kroŵoszóŵák, a tetrádok reŶdeződŶek 

aŶafázis: hoŵológ ;egǇforŵaͿ kroŵoszóŵák szétválŶak, leáŶǇ kroŵoszóŵák ;ǆ-ekͿ egǇütt 
maradnak 

telofázis: kettéválŶak a sejtek 

ŵeiózis II ;ugǇaŶezek ŵégegǇszerͿ: leáŶǇkroŵatidák szeparálódŶak, haploid ivarsejtek. 

NoŶdiszjuŶkĐió a ŵeiózis I folǇaŵáŶ: hiďás ;aŶeuploidͿ ivarsejtek ;ϰdďͿ azaz 

(X x) (X x)helyett (X)(X x ǆͿ, eďďől ;I i) (I i) (I i) (I i) helyett (I) (I) (I i i) (I i i) lesz 

NoŶdiszjuŶkĐió a ŵeiózis II folǇaŵáŶ: hiďás ;aŶeuploidͿ ivarsejtek ;ϮdďͿ azaz 

(X xͿ ;X ǆͿ ŵég jó, eďďől ;I i) (I i) (I i) (I i) helyett (I i) (I i) (I) (I i i) lesz 

  



NoŶdiszjuŶkĐió következŵéŶǇei: 
Down-sziŶdróŵa ;Ϯϭ. kroŵoszóŵa triszóŵiája) 

XϬ, TurŶer sziŶdróŵa ;hiáŶǇzik az X kroŵoszóŵa, (meiosis I nondiszj.)) 

XXY, KliŶefelter sziŶdróŵa ;plusz X kroŵoszóŵa (meiosis I nondiszj.)) 

triszóŵia ;XXX, (meiosis II nondiszj.)) 

 

uŶiforŵitás szaďálǇa: az Fϭ geŶeráĐió tagjai egǇforŵák. A doŵiŶáŶs tulajdoŶság a feŶotípusďaŶ 

szegregáĐió szaďálǇa: az eredeti szülői tulajdoŶságok a ŵásodik geŶeráĐióďaŶ ϯ:ϭ aráŶǇďaŶ 

GéŶ: az öröklődés, és a geŶetikai fuŶkĐió egǇsége ;a DN“ jól defiŶiálható szakaszaͿ. 
Lokusz: a géŶ helǇe a kroŵoszóŵáďaŶ. 
GeŶotípus: egǇ élőléŶǇ geŶetikai tartalŵa, egǇ vagǇ töďď géŶt, tulajdoŶságot illetőeŶ. 
FeŶotípus: ŵiŶdazoŶ látható jellegzetességek összessége, amelyek a genetikai tartalom és a 
körŶǇezeti téŶǇezők egǇüttes hatására fejlődŶek ki. 
Allél: a géŶ olǇaŶ változata, aŵelǇ a géŶ töďďi változatától ŵegkülöŶďöztethető. 
Vadtípus: egǇ adott géŶŶek a terŵészetďeŶ leggǇakraďďaŶ előforduló változata. A géŶeket 
gyakran a ritka (mutáŶsͿ allél alapjáŶ Ŷevezik el! 
Heterozigóta: olǇaŶ élőléŶǇ, aŵelǇ két hoŵológ kroŵoszóŵájáŶ egǇ adott géŶ két külöŶďöző 
allélját hordozza. 
Hoŵozigóta: olǇaŶ élőléŶǇ, aŵelǇ két hoŵológ kroŵoszóŵájáŶ egǇ adott géŶ ugyanazon 

alléljait hordozza. 
Heŵizigóta: a diploid élőléŶǇekďeŶ egǇetleŶ kópiáďaŶ jeleŶlevő géŶekre voŶatkozó állapot 
;ŵiŶt pl. az X kroŵoszóŵákhoz kapĐsolt tulajdoŶságok az XY egǇedekďeŶͿ. 
ReĐesszív: olǇaŶ allél, aŵelǇ feŶotípusa Đsak hoŵo-, vagǇ heŵizigóta állapotďaŶ ŶǇilváŶul ŵeg. 
DoŵiŶáŶs: valaŵelǇ allél azoŶ képessége, hogǇ heterozigóta állapotďaŶ is ŵeghatározza a 
feŶotípust. 
Eǆpresszivitás: egǇ tulajdoŶság kifejeződéséŶek ŵértéke a feŶotípusďaŶ, az egǇedek sziŶtjéŶ. 
Penetrancia: a feŶotípust ŵutató hordozók aráŶǇa a populáĐió sziŶtjéŶ. 

Tesztkeresztezés: hoŵozigóta reĐesszív partŶerrel végrehajtva az utódok feŶotípusa ŵegŵutatja a 
ŵásik szülő geŶotípusát. 

Reciprok keresztezés  

cross I: fehér szeŵű a híŵ, és piros szeŵű a ŶőstéŶǇ ;tiszta voŶalďól!Ϳ EredŵéŶǇ: ŵiŶdeŶ utód 
piros szeŵű. EzutáŶ felĐserélik a két külöŶďöző feŶotípust ŵutató egǇed Ŷeŵét: 
cross III: fehér szeŵű a ŶőstéŶǇ, és piros szeŵű a híŵ. EredŵéŶǇ: Ŷeŵ ŵiŶdeŶ utód piros szeŵű 
;és fehér szeŵűek Đsak a híŵekͿ 

Nemhez kötött öröklődés esetéďeŶ a reĐiprok keresztezés Ŷeŵ ugǇaŶazt az eredŵéŶǇt adja a 
külöŶďöző feŶotípusú utódok aráŶǇáďaŶ. 

inkomplett doŵiŶáŶs ;iŶterŵedier vagǇ szeŵidoŵiŶáŶsͿ, és a kodoŵiŶáŶs öröklődésŵeŶet 

Mendel 3. szaďálǇa: a függetleŶ koŵďiŶálódás elve ϵ:ϯ:ϯ:ϭ ;egǇüttes öröklődésͿ, rekoŵďiŶáĐió fellép 

Kapcsolt öröklődés: Ahhoz, hogǇ két, azoŶos kroŵoszóŵáŶ található géŶ egǇŵástól függetleŶül 
kerüljöŶ a haploid ivarsejtekďe, közöttük kell a rekoŵďiŶáĐióŶak ;ĐrossiŶg overͿ ďekövetkezŶie. 
Ez Ŷeŵ ŵiŶdig következik ďe. A távolság egǇsége: ĐM ;ĐeŶtiMorgaŶͿ 

Anyai hatás: valaŵelǇ tulajdoŶságát az utódŶak a szülő ;„aŶǇa͟Ϳ geŶetikai álloŵáŶǇa szaďálǇozza, 
függetleŶül a zigóta geŶotípusától. 



AŶǇai öröklődés: A ĐsodatölĐsér levélszíŶe Đsak az „aŶǇát͟ – a – Ŷői virágot – hordozó hajtás 
feŶotípusától függ 

MutáŶs feŶotípusok ďaktériuŵokďaŶ: lehetőségek a szelekĐióra  

1. Rezisztens  érzékeŶy 

Ϯ. Auǆotróf  prototróf ;ŵegél ŵiŶiŵál táptalajoŶͿ  
ϯ. Képesség, illetve a képesség hiáŶǇa valaŵilǇeŶ tápaŶǇag ;széŶforrásͿ haszŶosítására 

ϰ. KoŶdiĐioŶális ;letálisͿ ŵutáŶsok: perŵisszív körülŵéŶǇek között Ŷeŵ, Đsak restriktív 
körülŵéŶǇek között érvéŶǇesül a ŵutáĐió hatása 

Genetikai iŶforŵáĐióĐsere ďaktériuŵokďaŶ 

1. TraŶszforŵáĐió: DN“ felvétele a körŶǇezetďől 
2. TraŶszdukĐió: fágok viszik új ;reĐipieŶsͿ ďaktériuŵďa az elpusztult gazdaďaktériuŵ ;doŶorͿ 
DNS-ét 
3. KoŶjugáĐió: közvetleŶ DN“-átadás két élő ďaktériuŵ között – egǇiráŶǇú! 

A koŶjugáĐió ŵegszakításával ŵegállapítható, ŵilǇeŶ sorreŶdďeŶ helǇezkedŶek el a kroŵoszóŵáŶ a 
géŶek – „perĐtérkép͟ 

transzpozonok: képesek a geŶoŵďaŶ „ŵozogŶi͟, helǇüket változtatŶi „Đut aŶd paste͟ elveŶ. A 

transzpozonok, azaz ŵozgékoŶǇ geŶetikai eleŵek olǇaŶ speĐiális DN“-szekveŶĐiák, aŵelǇek 
változtatŶi tudják helǇüket a geŶoŵďaŶ, kivágódŶak vagǇ átŵásolódŶak, ŵajd ďeillesztődŶek a 
geŶetikai álloŵáŶǇ egǇ ŵásik poŶtjáŶ. 

A retrotranszpozonok „ĐopǇ aŶd paste͟ elveŶ ŵozognak: az eredeti kópia ŵegŵarad egǇ RN“ 
iŶterŵedierŶek és egǇ reverz traŶszkriptázŶak köszöŶhetőeŶ 

A ŵérsékelteŶ repetitív szekveŶĐiák döŶtő töďďségét traŶszpozoŶok alkotják. 

Mozaikosság: külöŶféle geŶo- és/vagǇ feŶotípusú sejtek egǇütt- élése ugǇaŶazoŶ élőléŶǇ testéďeŶ. 
Bekövetkezhet ŵutáĐió, ŵitotikus rekoŵďiŶáĐió, ŵitotikus ŶoŶdiszjuŶkĐió, pozíĐió-effektus 

variegáĐió ;fuŶkĐioŶális ŵozaikͿ, X kroŵoszóŵa iŶaktiváĐió miatt. A geŶetikai aŶǇag ŵiŶősége, 
ŵeŶŶǇisége vagǇ fuŶkĐiója eltérő az élőléŶǇ testét alkotó sejtekďen. 

mozaik: olǇaŶ élőléŶǇ, aŵelǇ testét külöŶféle geŶo- és/vagǇ feŶotípusú sejtek alkotják. 

VariegáĐió: adott háttéreŶ ŵás feŶotípust ŵutató sejtek ŵegjeleŶése valaŵelǇ szövetďeŶ, 
élőléŶǇďeŶ. GǇakori oka: traŶszpozoŶ ďeépülése a géŶďe 

Kiŵérák töďďszörös vagǇ részleges ŵegterŵékeŶǇülés, ;~kétpetéjű ikrekďől egǇ leszͿ petesejt fúzió, 
aggregáĐió ;két fajďól, eŵďriók fuzioŶáltatásával képződŶekͿ, IŶjekĐió ;„kŶoĐk-out͟ teĐhŶikávalͿ, 
Sejtcsere miatt 

 Az RNS-poliŵeráz ŵiŶdig ϱ’→ϯ’ iráŶǇďaŶ készíti az RN“ szálat szaďálǇozó régió strukturális/kódoló 
régió - MiŶtakéŶt a DN“ ϯ’→ϱ’ iráŶǇultságú teŵplát szála szolgál, az itt található ďázisok 
koŵpleŵeŶterei kerülŶek ďele az új RN“-be. 

A DNS-Ŷek ŵiŶdkét szála lehet értelŵes – külöŶďöző géŶek esetéďeŶ 

Az eukariótákďaŶ is van TATA-ďoǆ, Đsak kiĐsit távolaďď ;~-ϯϬ ďp a traŶszkripĐiós start előttͿ 

VaŶ itt is egǇ közeli szaďálǇozó régió, a proŵóter, ahová az úgǇŶevezett traŶszkripĐiós faktorok 
kötődŶek 

az eukarióta géŶek átíródó részéŶek szerkezetét is: eǆoŶokďól és iŶtroŶokďól áll  



DNS (intronok+exonok) traŶszkripĐió spliĐiŶg ;Đsak eǆoŶok ŵaradŶak, ŵRN“ éréseͿexport 

traŶszláĐió;fehérjeͿ 

A splicing „értelŵe͟: Az eǆoŶok külöŶďöző koŵďiŶáĐiójával egǇ géŶről töďď eltérő fehérje 
képződhet: „alterŶatív splicing͟ 

 A polyA-farok az mRNS eǆportját, staďilitását, élethosszát is ďefolǇásolja. 

A DN“ tehát ŶeŵĐsak azt kódolja, hogǇ ŵilǇeŶ fehérjék képződjeŶek, haŶeŵ azt is, hogǇ ďelőlük 
ŵilǇeŶ sejttípusďaŶ, az egǇedfejlődés ŵelǇik szakaszáďaŶ, és ŵeŶŶǇi sziŶtetizálódjoŶ. 

TraŶszláĐió: A geŶetikai kód lefordítása fehérjévé. Az ŵRN“-ďeŶ kódolt iŶforŵáĐió a traŶszláĐió 
soráŶ fordítódik át az aŵiŶosavak „ŶǇelvére͟. A traŶszláĐiót a riďoszóŵák végzik, traŶszfer 
RN“ek közvetítésével. az a folǇaŵat, aŵelǇ soráŶ az ŵRN“ďeŶ kódolt geŶetikai iŶforŵáĐió 
alapjáŶ fehérje képződik 

CeŶtrális dogŵa: traŶszkripĐió, RN“ feldolgozása, traŶszláĐió;riďoszóŵáŶͿ. 

A riďoszóŵa alegǇségei eukariótákďaŶ a ŵagvaĐskáďaŶ szerelődŶek össze. 

A tRNS-ek olyan kis, kb. 70-ϴϬ Ŷukleotidďól álló adapter fuŶkĐiójú RN“-ek, amelyek aktivált 
aŵiŶosavakat szállítaŶak a fehérjesziŶtézishez. 
Egy tRNS-re ŵiŶdig Đsak egǇféle aŵiŶosav kapĐsolódhat a ϯ’ végéŶ. 

Az aŵiŶosavak aktiválása ATP felhaszŶálásával törtéŶik, ŵajd az adeŶilált aŵiŶosav kapĐsolódik a 
tRN“ ϯ’ végére 

eIFϰ: eukarióta traŶszláĐiós iŶiĐiáĐiós faktor ! alegǇségei a Đap-hez és a poli-A farokhoz kötődŶek 

A riďoszóŵa kis alegǇsége ŵegköti a ŵetioŶiŶt szállító iŶiĐiátor tRN“-t eIFϮ iŶiĐiáĐiós faktorral.  
Az első AUG kodoŶŶál az iŶiĐiáĐiós faktorok leválŶak, és kötődik a ŶagǇ alegǇség 

A ŶagǇ alegǇségeŶ hároŵ kötőhelǇ vaŶ;EPAͿ a tRN“-ek száŵára, de egǇszerre ŵiŶdig Đsak Ϯ foglalt 

IŶiĐiáĐió, eloŶgáĐió, terŵiŶáĐió;release-faktor). 

A terŵiŶáĐió akkor következik ďe, ŵikor a riďoszóŵa egǇ stopkodoŶhoz érkezik az ŵRN“-en 

A riďoszóŵáŶ ŵegsziŶtetizálódott fehérje legtöďďször ŵég Ŷeŵ ŵűködőképes, dajkafehérjék segítik 
szerkezetük kialakításáďaŶ. 

A fehérjék leďoŶtása proteaszóŵákďaŶ vagǇ Autofágiával törtéŶik. 

MutáĐió: az örökítő aŶǇag hirteleŶ ďekövetkező és sejtről sejtre öröklődő változása. 

A ŵutáĐiók képződhetŶek spoŶtáŶ vagǇ iŶdukált ŵódoŶ 

Az olǇaŶ ďázisĐsere-ŵutáĐiókat, aŵelǇekďeŶ egǇ puriŶ ďázis helǇét egǇ ŵásik puriŶ ďázis veszi át 
;vagǇ az egǇik piriŵidiŶét a ŵásikͿ traŶzíĐióŶak Ŷevezik ;A=T → G≡C vagǇ G≡C → A=TͿ. 

Az olǇaŶ ďázisĐsere-ŵutáĐiókat, aŵelǇekďeŶ egǇ puriŶ ďázis helǇére piriŵidiŶ ďázis kerül ;vagǇ egǇ 
piriŵidiŶ ďázis helǇére egǇ puriŶ ďázisͿ traŶzverziókŶak Ŷevezik ;pl. A=T → T=A vagǇ C≡GͿ. 

tautoŵer átreŶdeződések: aŵiŶo<-->imino, keton<--eŶol, C=A és G=T 



BázispárĐsere típusú ŵutáĐió létrejötte depuriŶáĐió ŵiatt: a ďázisok és a dezoǆiriďóz közötti 
glükozidos kötés törése a puriŶ ďázisok elvesztését eredŵéŶǇezi, ez a spoŶtáŶ ŵutáĐiók 
leggǇakoriďď forŵája. 

BázispárĐsere típusú ŵutáĐió létrejöhet deaŵiŶáĐió miatt. 

A replikáĐió soráŶ az isŵétlődő ďázisokŶál az új vagǇ a régi szál hurkot képezhet → addíĐió vagy 

deléĐió. HasoŶló eredŵéŶǇhez vezet az egǇszálú törés javításakor a DN“-szálak téves 
párosodása. 

traŶzíĐió típusú ŵutáĐió: T=A  T*=A  T*3GCϯG ;ϯdď replikáĐióͿ 

 Kivágásos ;eǆĐíziósͿ reparáĐió 

I: ďázis-kivágás A hiďás ďázist speĐifikus glikozidázok isŵerik fel és vágják ki. 
II: nukleotid-kivágás. A struktúra jeleŶtőseďď változásával járó DN“-károsodás javítására szolgál. 

poŶtŵutáĐió: 

Bázispár-Đsere típusú ŵutáĐiók 

Néŵa ŵutáĐió Ugyanannak az aŵiŶosavŶak a kódja alakul ki 
ÉrtelŵetleŶ ŵutáĐió “TOP kód kialakulása 

Halk ŵutáĐió EgǇ aŵiŶosav helǇéŶ azoŶos jellegű lesz ;pl. Glu→AspͿ 
Téves ŵutáĐió EgǇ aŵiŶosav helǇére ŵás típusú kerül ;pl. Glu→ValͿ 
LáŶĐhosszaďďító ŵutáĐió Egy STOP kód helǇére aŵiŶosavat kódoló kerül 
Kereteltolódásos (fraŵeshiftͿ típusú ŵutáĐiók A ŵutáĐió alapja: addíĐió vagǇ deléĐió a ŶǇitott 
leolvasási keretďeŶ ;ORFͿ – eŵiatt a traŶszláĐió közďeŶ ͞elĐsúszik͟ a tripletek határa 

A ŵutáĐiókat a fehérjék fuŶkĐiójára gǇakorolt hatás alapjáŶ is osztálǇozhatjuk 

amorf ŵutáĐió: teljeseŶ ŵegszűŶik a fehérje fuŶkĐiója ;pl. teljes géŶvesztés, vagǇ terŵelődő, de 
ŵűködésképteleŶ fehérjeͿ 
hipomorf ŵutáĐió: ĐsökkeŶt aktivitás ;keveseďď, vagǇ kevésďé hatékoŶǇ fehérje képződikͿ 
hipermorf ŵutáĐió: túlzott aktivitás ;töďď vagǇ aktívaďď fehérje képződikͿ 
neomorf ŵutáĐió: új fuŶkĐió vagǇ új eǆpressziós ŵiŶtázat kialakulása 

antimorf ŵutáĐió: a fehérje Ŷeŵ ŵűködik, de ráadásul akadálǇozza a sejtďeŶ az ép fehérjék 
fuŶkĐióját is 

kroŵoszóŵaŵutáĐiók 

iŶszerĐió;egǇikďől ŵásikďa ŵegǇ ďeleͿ traŶszlokáĐió;kiĐserélődik a két kroŵ.ďaŶ valaŵiͿ 
deficiencia;egǇ kroŵ.ďaŶ eltűŶik egǇ részͿ duplikáĐió(megdupl. -II-) iŶverzió(megfordul -II-) 

kariotyping-gal kiŵutathatóak 

ŵutagéŶek: olǇaŶ hatás, aŵelǇ képes a ŵutáĐiók iŶdukĐiójára. 

reverzió következtéďeŶ visszaáll a Ŷorŵális feŶotípus 

szuppresszor ŵutáĐiók is ŵásodik ŵutáĐiók, aŵelǇek vagǇ helǇreállítják az eredeti feŶotípust, vagǇ 
ĐsökkeŶtik a ŵutáŶs feŶotípus erősségét - de ŵellettük ŵegŵarad az első ŵutáĐió is. 

eǆtragéŶikus szuppressziók esetéďeŶ a ŵásodik ;a szuppresszor hatásúͿ ŵutáĐió Ŷeŵ ugǇaŶaďďaŶ a 
géŶďeŶ következik ďe, ŵiŶt az első ŵutáĐió. 

reparáĐió a DNS-hiďák eŶziŵatikus javítását jeleŶti 

  



KlóŶozás: egǇetleŶ sejt/élőléŶǇ szaporodása/szaporítása ivartalaŶ szaporodással/szaporítással. 

Molekuláris klóŶozás: egyetlen DNS-szakasz ŵegsokszorozása és feŶŶtartása élőléŶǇekďeŶ, vektor 
segítségével. 

Vektor: olǇaŶ DN“ ŵolekulák, aŵelǇek alkalŵasak arra, hogǇ idegeŶ eredetű DN“-szakasz épüljöŶ 
ďeléjük, azt valaŵilǇeŶ gazdasejtďe juttassák és sokszorozzák. 

DNS-fragŵeŶtek készítése klóŶozáshoz  
- Fizikai „daraďolással͟ 

- RestrikĐiós eŶziŵŵel/eŶziŵekkel 
- Poliŵeráz láŶĐreakĐióval. 

RekoŵďiŶáŶs DNS: külöŶféle eredetű szakaszokďól álló DN“ 

estrikĐiós enzimek: DNS-t reprodukálhatóaŶ, jól ŵeghatározott helǇeŶ lehet elvágŶi, hasítaŶi velük 

geŶoŵköŶǇvtár: olǇaŶ vektorok gǇűjteŵéŶǇe, aŵelǇek valaŵelǇ faj teljes geŶoŵját tartalŵazza 

RFLP: restrikĐiós fragŵeŶt hossz poliŵorfizŵus. 

EgǇ ŵutáĐió létrehozhat vagǇ elroŶthat restrikĐiós helǇet – az adott szakasz aŵplifikálása utáŶ 
végrehajtott eŵésztés alapjáŶ a restrikĐiós fragŵeŶtek hossza alapjáŶ eldöŶthető a ŵutáĐió 
jeleŶléte a geŶoŵďaŶ. 

VNTR: variaďle Ŷuŵďer of taŶdeŵ repeats. AŶalízis. 
váltózó száŵú, repetitív ďázis sort ŵutat ki két kroŵoszóŵáŶ. töďďször végzik el. 

SNP: single nucleotide polymorphism. 

OlǇaŶ egǇ ďázispár külöŶďségeŶ alapuló poliŵorfizŵus, aŵelǇ a populáĐió legaláďď ϭ%-áďaŶ 
jeleŶ vaŶ. Bárhol lehet a geŶoŵďaŶ! Alkalŵazás: ďetegségek, öröklődésŵiŶtázat, 
szeŵélǇazoŶosítás, eŵďeri evolúĐió 

Southern blot: DNSeŵésztésgélelekrtoforézisfilterezés jelölt próďávalDNSpróďa hiďridizál a 
koŵpleŵeŶterszállal tisztítás, detektálás, Đsak az látszik aŵiŶek kell 

Northern blot: RNSeŵésztésgélelekrtoforézisfilterezés jelölt próďávalDNSpróďa hiďridizál a 
koŵpleŵeŶterszállal detektálás, Đsak az látszik aŵiŶek kell 

Western blot: fehérjékeŵésztésgélelektroforéziselleŶaŶǇag próďa 

GFP: Green fluorescent protein 

EgǇszerűeŶ aktiválható ;kék féŶŶǇelͿ és detektálható ;fluoreszĐeŶs ŵikroszkópͿ 
NiŶĐs szükség szuďsztrátra 

élő ŵiŶta is vizsgálható – időďeli változások követése! 


