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Zardvizsga tétel cime: A nukleinsavak szerkezete. A pro- és eukariota sejtek
genom allomanyanak 6sszehasonlitasa (méret és 6sszetétel sajatossagai), a
human genom jellemzése.



Nukleotidok, nukleinsavak

A nukleinsavak alapvetd szerepet jatszanak a genetikai informacio tarolasaban,
utddokba vald atérokitésében, és a genetikai informacid kifejez6désében.

Az él6s szervezetekben kémiai felépitését tekintve kétféle nukleinsav talalhato,
a dezoxiribonukleinsav (DNS) és a ribonukleinsav (RNS).

A nukleinsavak linearis, el nem agazé polimer molekulak. E polimerek
monomer épitéegységei a nukleotidok, amelyekbdl a polinukleotid lancok
épulnek fel.

A nukleotidok kémiai szerkezetiiket tekintve a kovetkez6 alkotd vegyiletekbdl
allnak:

(o cukor komponens (gydris formaju pentdz)
o ribdz (RNS-ben)
o 2’-dezoxiribéz (DNS-ben)
o nukleinsav bazis
— o purin bazisok: adenin, guanin
o pirimidin bazisok: citozin, timin (DNS-ben), uracil (RNS-ben)
o foszfat csoport

nukleozid

nukleotid




wikipedia.org

A nukleotidok szerkezete és polinukleotid lancca kapcsolodasa

NH,
o N sy © A nukleotidokban a nukleinsav bazis a (dezoxi)rib6z 1’
HoO—b—o ] P szénatomjahoz B-N-glikozidos kotéssel kapcsolddik
OH o 7 N
o A foszfat csoport a (dezoxi)ribdz 5’ szénatomjan Iévé
. hidroxil csoporthoz kapcsolddik észter kotéssel. A foszfat

tok szama 1, 2 3 lehet (pl. AMP, ADP, ATP).
adenozin-monofoszfdt csoportok szama 1, 2 vagy 3 lehet (p )

o A polinukleotid lancokban a nukleotidok ugy kapcsolddnak egymashoz, hogy egy
foszfat csoport egy nukleotid 3’ hidroxil, és egy kovetkez6 nukleotid 5’ hidroxil
csoportjaval is észtert képez, azokat igy foszfodiészter kotés kapcsolja dssze.

o A polinukleotid lancnak igy iranyultsaga van, az egyik vége 5’ vég, a masik vége 3’
vég, az alapjan, hogy a (dezoxi)ribdz melyik szénatomjan Iévé hidroxil csoport

szabad.
o A polinukleotid lanc gerincét a valtakozd pentdz
5 vég S — foszfat lanc képezi (cukor-foszfat gerinc); ez
,_\f monoton modon ismétlédik, a nukleinsav
& molekuldk egyediségét, specifitasat a

nukleinsav bazisok sorrendje (bazissorrend,
szekvencia) hatarozza meg.



DNS RNS szerkezete RNS és DNS szerkezet
szerkezete

kor k g iribd e o Az RNS molekulak jellemzéen
cukor komponens N B egyetlen polinukleotid lancbdl

purin bazisok adenin, adenin, guanin allnak (egyszaluak).
guanin o Els6dleges szerkezetiiket a
basissorrend adja.
pirimidin bazisok  timin, citozin  uracil, citozin o A mésodlagos szerkezetiikben
szalusaga kétszalu egyszalu onkomplementer,
bazisparosodott szakaszok
szalak lefutasa antiparalel - kialakulasaval jon létre.

o A DNS molekulak kétszald formdaban fordulnak el6, a két szal lefutasa egymashoz
képest antiparalel.
o Akét szalban egymassal szemben mindig egy purin és egy pirimidin bazis, adeninnel
szemben mindig timin, gunaninnal szemben mindig citozin taldlhato. Ezeket
komplementer bazisoknak nevezzik. (Chargaff mennyiségi megfigyelései: A=T, G=C)
A két szalat a komplementer bazisok kozotti hidrogén hidak (A=T 2 db, G=C 3 db)
kapcsoljak 6ssze, az azonos lancban Iévé bazisok kdzott van der Waals
kdlcsonhatasok érvényestilnek.
o A DNS térbeli szerkezetét a Watson-Crick modell irja le: (B-DNS esetén) a két
polinukleotid lanc jobbmenetes helikalis szerkezetet vesz fel, a cukorfoszfat gerinc a
kivul fut, a bazisokat a helix belsejében taldljuk, sikjuk a helix tengelyére kozel
merdleges. Egy fordulatban 10 nukleotid van, magassaga 3,4 nm, atmérdje 2 nm.
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DNS denaturaldsa: a hidrogén hidak felbomlanak, a két szal elvalik egymastdl. Olvadaspont (Tm): az
a h6mérséklet, ahol a bazisok fele van egyesszalu formaban.



A genomok altalanos jellemzdi

= Az él6lények 6rékit6anyaganak 6sszességét genomnak nevezziik.

= Minden sejtes szervez6désl él6lény (eukaridotak, prokariotak) orokit6éanyaga
(duplaszald) DNS, RNS genom csak egyes virusoknal fordul el6.

= A genom komplexitasat az orokitéanyag sokfélesége, a genomban talalhaté DNS
0sszessége adja.

= C-érték paradoxon: a genom méret nem minden esetben aranyos az él6lény

komplexitasaval.

o Prokaridta sejtekben egyszer(ibb, altalaban cirkularis genomot talalunk, amely a
sejt citoplazmajaban membran altal nem elkil6nitetten taldlhatd (nukleoid). A

genombol tobb kopia is jelen lehet.

o Eukariota sejtekben az orokitéanyag donté része a citoplazmatdl elkilonitetten, a
sejtmagban talalhatd tobb linearis kromoszoéma formajaban. Emellett kisebb
mennyiségl orokitéanyag talalhatdé a magon kivil is (organellum genomok).

Haploid vagy diploid genom.



Prokariota és eukaridota genomok 6sszehasonlitasa

_ Prokariotak Eukariotak

Elhelyezkedése

Osszetevdi

Genom méret:

Nem-kodold
szekvencidk
aranya

Gének szdma
Génszervez6dés
asszociacioja

makro-
molekuldkkal

citoplazmaban

Cirkularis bakterialis
kromoszoma, emellett
extrakromoszomalis elemek (pl.
plazmidok) is lehetnek.

Altaldban millié bp-os
nagysagrendben (10°-107)

Alacsony (~10%)

Néhany ezer (~4-5 ezer)

Operonokba szervez6d6 gének; a
gének nem szabdaltak.

Nukleoid-asszocialt fehérjékkel
komplexben.

elsGsorban a sejtmagban, valamint
organellumokban (mitokondrium,
plasztiszok).

Linearis kromoszémak a sejtmagban,
az organellum genomok cirkularis
DNS-ek.

10 milli6 — tébb milliard bp
nagysagrendben (107-10%?)

A kodolo tobbszordse is lehet.
(Human: 98%) Intronok, ismétlédé
szekvenciak nagy mennyiségben.

~15-20 ezer, diploid él6lényekben két
kopiaban vannak jelen.

Onallé, monocisztoronos gének,
szabdalt gének (exon-intron)

Osszetett kromatin szerkezetben.



A human genom f6bb jellemz6i

A human genom (haploid) fébb jellemzéi _

Haploid DNS méret 3,2 milliard bp
Fehérjét kodold gének szama ~21.000
Fehérje kédold gének atlagos hossza 27 kbp
Génenkénti exonok atlagos szama 10,4
Nemkddold RNS gének szama ~ 9000
Pszeudogének szama >20000
Fehérje kddold szekvenciak aranya 1,5%

Nagy kopiaszamu ismétl6d6 genetikai elemek aranya ~ 50%

o Az emberi sejtekben 23 par kromoszoma talalhatd, 22 par autoszoma és 1 par
nemi kromoszdéma (XX vagy XY). Egy adott kromoszdma apai és anyai eredet(
kopiajat homoldg kromoszémaparnak nevezik.

o Minden kromoszéma egyetlen linearis DNS molekulat, valamint a kromatin
szerkezet felépitéséhez hozzajarulo fehérje és RNS molekulakat tartalmaz.

o Az emberi kromoszodmak DNS tartalma 45 — 244 Mbp mérettartomanyba esik.

o Egy kromoszéman atlagosan ~ 1000 fehérje kédold gént talalhatunk.



A human genom oOsszetétele

Human genom

| | | Mitokondrialis genom:

Sejtmagi genom Mitokondrialis genom " A petesejt citoplazmajaval, csak
3300 Mb 16,6 kb anyai agon oroklédik!
~ 23000 gén 37 gén (2 IRNS, 22 tRNS, 13 mRNS) | | u Mérete 16 569 bp, tobb genom

lehet mitokonriumonként, tébb
mitokondrium sejtenként.
= 13 fehérje kédold, 2 rRNS és 22

Gének és kapcsolt Extragenikus DNS )
szekvenciak | tRNS gen.
— | I |
Koédolo DNS Nem-kodolo DNS Egyedi v. Repetitiv,
‘Egykopias *Intronok kis kdzepes vagy
-Duplikalt gének || *szabalyozo elemek || kdpiaszam || magas képiaszam
*Géncsaladok ‘pszeudogének |

Tandem ismétiodo Kozbeékelt
szatellit DNS ismétlodések

Gének:

= Lehetnek (fehérje) kddold, vagy nem kddold (rRNS, tRNS, IncRNS, miRNS gének)

= duplikdlt gének, géncsalddok: egymashoz kozel elhelyezkedd hasonlé szekvenciaju gének (pl.
globin gén csalad)

= tobbkopids gének: altalaban tandem ismétlédnek, azonosak vagy csaknem azonos
szekvencidjuak (pl. rRNS, hiszton gének)

= pszeudogének: funkcionalis génekhez hasonlé szekvencia de mutaciok miatt nem
funkcioképesek



A human genom osszetétele: ismétlé6do szekvenciak

o Egyszerli-szekvencia ismétlédések (szatellita DNS): 1 — 500 bp tandem ismétl6dések, a human
genom 6%-at adjak. Egyszerd-szekvencia ismétlédések 20-100 kb szakaszokban gyakran
el6fordulnak a centromer és telomer régidkban is. Az ismétlések szdma valtozékon =» DNS
ujjlenyomat.

o Mikroszatellita / STR (Short Tandem Repeats): 1-13 bp ismétlédések

o Miniszatellitdk / VNTR (Variable Number Tandem Repeats): 14 — 100 bp ismétl6dések

o Kozbeékelt ismétlédések / mobilis DNS elemek: a humdan genom ~42%-4at adjak

» DNS transzpozonok: Mozgasuk DNS intermedieren keresztil , kivagas — beillesztés”
mechanizmussal transzpozaz segitségével torténik. (pl. kukorica Ac, muslica P elem)

» Retrotranszpozonok: Mozgasuk RNS intermedieren keresztil torténik, transzkripcié =» reverz
transzkripcié =» DNS masolat beillesztése. ,Mdasolas — beillesztés” mechanizmus.

o LTR retrotranszpozonok: Hosszu, direkt végi ismétlédések, fehérje kddolod gének,
retrovirusokhoz hasonlé transzpozicid. Human genom 8%-a, pl. ERV ~400e kdpia.

o Nem-LTR retrotranszpozonok: nincsenek hosszu végi ismétlédések

* LINE: hosszu kézbeékelt szekvencidk. Teljes méretiik 6 kb, két ORF, 6nallé mozgasra
képesek. A human genomban ~900e kdpia, genom 21%-a. (pl. L1, L2, L3 elemek.)

* SINE: rovid kézbeékelt szekvencidk. 100-400 bp, nincs ORF, 6nallé mozgasra nem
képesek. A human genomban ~1,6M kdpia, a genom 13%-a. (pl. Alu elem)



