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Allamvizsga tétel cime:

A genetikai anyag megvaltozasa. A génmutaciok fajtai és molekularis természetuk,

onkogének, tumor szupresszorok, daganatot okozé agensek. A kromoszdémamutaciok és
kovetkezményeik.



A génmutaciok fajtai és
molekularis természetiik

- a génmutaciok esetében egyetlen, vagy
néhany bazispar cseréje, betoldasa vagy
kiesése torténik.

- néhany nukleotidbdl allé ismétlédeések
szamanak jelent6s megvaltozasa
(trinukleotid ismétl6dések).

- idegen DNS szekvenciak (pl.
transzpozonok) génbe inszertalodasa.

- kromoszoma mutaciok: nagyméretd
szakaszok, kromoszdma darabok
atrendez6dése.

A mutacidk keletkezhetnek spontan
modon, de a nukleotidok kémiai
valtozasat gyakran mutagének,
vegyszerek vagy sugarzasok okozzak.

Az é16 sejt rendelkezik a mutaciokat
felismero és javito rendszerekkel.

génmutacio:

Pontmutacio, melyet a gén szerketének (nukleotid
sorrendjének) megvaltozasa okoz, és nem okoz lathat:
kromoszoma szerkezeti valtozast.

csiravonal (germinalis) mutacidk:

A gamétdkat létrehozo sejtekben megjelené
mutaciok. Mivel az utédgeneraciok minden sejtjében
orokletesen megjelenik, a genetika legf6képp ezeket
tanulmanyozza.

forward mutacio: Mutacid, amely atalakitja a vad
tipusu allélt mutans allélla.

reverzio (back mutacio): Vad tipusu allél |étrejotte
mutans allélbdl egy véletlenszer(, ugyanazon a helyer
bekovetkez6 ("masodik") mutacids esemény révén.

spontan mutacidok: Mutaciok, amelyek mutagén
hidnyaban jelennek meg, rendszerint a sejt
enzimeinek normalis mikoédése kozben bekovetkezd
hibak vagy mozgo genetikai elemek mozgasa
kovetkeztében.



Bazispar csere torténik

Génmutaciok tipusai
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Kereteltolodasi mutacio: bazispar
betoldasa vagy kiesése torténik

Met Ala Leu Trp lle Arg Phe lle Arg

ATG GCCCTGTGGATCCGCTTCATTAGG eredeti leolvasasi keret
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A mutagén szerek hatasa:

- helyettesithetnek egy bazist (bazisanalégok)
- ugy modositanak egy bazist, hogy az rosszul
parosodik (alkilaldk, hidroxilalok, deaminalék).
- ugy modositjak a bazist, hogy az egyaltalan
nem tud parosodni mas bazissal (interkalalok,
keresztkoték, apurindlok)

spontan mutaciok: mutacidk, amelyek mutagén
hianyaban jelennek meg, rendszerint a sejt
enzimeinek normalis mikodése kdzben
bekovetkez6 hibak vagy mozgd genetikai elemek
mozgasa kovetkeztében

interkalald agens: vegyiilet, amely beékel6dik a
DNS kett6s hélix bels6 részében elhelyezkedd
bazisok kozé, gyakran frameshift mutaciokat
okozva. pl.: etidium bromid, akridin narancs.
bazisanaldg: vegyilet, amely a DNS bazisokhoz
hasonlé molekularis szerkezete miatt beépilhet
a DNS-be, és ezzel tobbnyire mutaciot okoz.
kereteltolddasi (frameshift) mutacié: Egy vagy
tobb nukleotid inszercidja vagy delécidja egy
kodold régidban, ami a transzlacios leolvasasi
keret eltolddasat okozza.



A genetikai anyag megvaltozasa eredményezheti a sejtek
abnormalis osztédasat

Két f6 géncsoport jatszik szerepet a sejtburjanzasban: onkogének és tumorszupresszorok
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c-myc

Onkogének: mutacidja

-az onkogénekben tortént mutaciok vagy epigenetikai modositasok transzlokacioval
aktivan beinditjak a sejtosztédast, altalaban funkcié nyeréses _ e
m utalciolk réVén . kromoszémak kromoszoma

-a protoonkogének alapvetd sejtélettani funkcidkat toltenek be,

amelyek, ha mutaciét szenvednek, akkor onkogénként daganatok
kialakulasahoz jarulnak hozza.

-a protoonkogének csiravonal mutaciodi 6rokletes rakra hajlamosito

tényez6t jelentenek. l
-az onkogének mutéciéi dominansak, egy képia mutacidja elegend6a
rakos burjanzas beinditasahoz

Példak: Ras, c-myc, Src
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-a tumor szupresszor gének mutaciodi recesszivek, azaz két mutans o g
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kopia kell a teljes funkcidvesztéshez, a tumor kialakulasahoz.
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Példak: retinoblastoma (Rb), p53, APC



Daganatot okozo agensek, daganatok kialakulasa

karcinogén anyag: - olyan anyag vagy sugarzas, amely rakot okoz

- Ames’s teszttel kimutathatdk a potencialis mutagén anyagok

A vastagbélrak kialakulasa és az

attetkepZOdes a p53 tumorszup_
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Kromoszoma szerkezeti mutaciok

DELECIO ABCDEFG -  AB.EFG -a kromoszémak strukturajaban és szamaban
tortént valtozas is sokszor allhat a rakos
. ABCDEFG -  ABCDCDEFG elvaltozasok hatterében (pl. a leukémia egyik
DUPLIKACIO ,
tipusa)
, ABCDCDEEG —  ABEDCEG -a kariotipus elemzésével azonosithato a
INVERZI . _ e s
© kromoszoma szam és a nagy kiterjedésu
kromoszoma szerkezeti mutaciok.
ABCDCDEFG —  ABCDCDNOP
TRANSZLOKACIO
HIUKLMNOP -  HIJKLMEFG

Kiegyensulyozatlan valtozashoz vezet a delécid és a duplikacié. A deficiencia vagy delécid
egy kromoszoma darab kiesése, a duplikacié egy kromoszéma szakasz megkétszerez6dése.

Kiegyensulyozott kromoszéma atrendez6dés az inverzid és a transzlokacio reciprok formaja.
Egy kromoszoma szakasz 180 fokos atfordulasat nevezziik inverzionak, ami nem valtoztatja
meg a gének szamat, csak azok helyzetét.

A transzlokacio két nem homoldg kromoszoma kozotti részek kdlcsonds kicserélédésével jon
|étre (reciprok transzlokacio).



Inverzids heterozigota meidzisa
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Az inverziok terlletére es6 meiotikus
rekombinaciok nagyméretli kromoszéma

delécidkat és dulikacidkat okoznak, amelyek
életképtelenek.

A rekombinans kromoszomak igy
jelennek meg az utédokban.

nem

Transzlokacids heterozigota meidzisa

transzlokalodéd darabok
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szomszédos szegregacio,
meiotikus termékek kiegyensulyozatlanok

szemkozti szegregacio,
meiotikus termékek kiegyensulyozottak

A meidzis metafazisl-ben transzlokacios
kereszt |lathato, amelyben a két
transzlokacios kromoszdma egymassal és a
két vad tipusu homoldég kromoszomaval i
parosodik.




Kromoszomaszam valtozasokkal kapcsolatos mutaciok

Alapfogalmak:

diploid (2n) vagy kétszeres kromoszomakeészlet: minden kromoszéma két homolog
példanyban van jelen. A soksejtl eukariotak testi sejtjeinek kromoszémaszama, ami az apatol
és anyatol orokolt teljes kromoszémakeészlet.

haploid (n) vagy egyszeres kromoszdmakészlet: minden kromoszdma csak egy példanyban
van jelen. A soksejtl eukaridtak ivarsejtjeinek, és a haploid él6lények (pl. gombak és algak)
testi sejtjeinek kromoszomaszama.

euploid: egeész kromoszomakeszlet. Az alap kromoszomaszam egész szamu tobbszoroset
hordoz6 genom (pl: haploid, diploid, vagy poliploid).

Eltéré kromoszémaszam:

poliploid: Tobbszoros kromoszomakészlet. Az alap kromoszomaszamnak kett6nél nagyobb
szamu  tobbszordsével rendelkez6 kromoszémakészlet. Pl: 3x = triploid, 4x = tetraploid, 5x =
pentaploid, 6x = hexaploid,

autopoliploid: olyan poliploid, amely egyetlen genom megkett6z6désével (vagy
tobbszorozédésével) jott Iétre. (pl. dinnye, osztriga, szamoca, )

allopoliploid (amfidiploid): Olyan hibrid, amely két teljesen kilonb6z6 kromoszémakészlet
egyesllése, majd azt kovetd megkett6z6dése révén képzédik. Nevét onnan nyerte, hogy
genetikailag diploidként viselkedik. (pl. buza x rozs = Triticale)

aneuploid: nem egész kromoszomakészlet. Néhany kromoszomaval tobb vagy kevesebb van az
egésznél, a kromoszomaszam ezért x-nek nem egész szamu tobbszorose.

(pl: X kromoszdma monoszdmiaja X0 = Turner szindréma, XXY triszdmia = Klinefelter szindréma,
21-es kromoszoma triszémia = Down szindroma)



