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Az élet egyik legszembeötlõbb jellemzõje a 
káprázatos változatosság. A klónokat leszá
mítva minden élõlény egyedi. Az egyedek 
közötti különbségek nemcsak a látványos 
morfológiai jegyekben nyilvánulnak meg, 
hanem a biológiai szervezõdés minden 
szintjén, a makromolekuláktól a viselkedésig. 
Kézenfekvõ a kérdés, hogy vajon mi a gene
tikai háttere az óriási mértékû sokféleségnek. 
A kérdésre adott válasz jelentõsége túlmutat 
azon a kíváncsiságon, amely a genetikai 
szervezõdés megismerésére irányul. A 
genetikai szabályozás algoritmusának meg
fejtése – többek között – a jövõ orvostudo
mányának kulcskérdése lesz. Akkor leszünk 
képesek egy betegséget célzottan és haté
konyan meggyógyítani, ha nem csupán a 
hibás mûködésre koncentrálunk, hanem 
figyelembe vesszük a beavatkozás rendszer
szintû hatásait is. Egy élõlény ugyanis nem 
csupán egy alkotórészekkel teledobált 
konténer, hanem a részek hierarchikus 
kölcsönhatásai révén összeállt minõségileg 
új egész. Az evolúció mechanizmusának 
elméleti tisztázása is annak függvénye, hogy 
értjük-e a genotípus* és a fenotípus* kapcsolatát. 
A természetes szelekció ugyanis a jellegekre és 
a viselkedésre hat, míg az evolúciós változások 
a DNS-ben realizálódnak. A paradoxon 
feloldáshoz meg kell ismernünk azt a me
chanizmust, amely révén a genom* a fenotí
pus kialakulását vezérli. 

 
 
 
 
 
 
 
 
 
 
 
 

A XX. századi genetika paradigmája:
egy gén – egy fenotípus vagy fenotípus 
darabka

Gregor Mendel zseniális kísérletei fedték fel az 
örökítõ anyag néhány fontos jellemzõjét: diszk-
rét egységekbõl áll – ma géneknek nevezzük 
õket –, egy élõlényben minden génbõl 
két kópia van, melyek lehetnek azonosak 
(homozigóta) vagy különbözõek (hete
rozigóta), viszonyuk szerint pedig lehetnek 
dominánsak* vagy recesszívek*. Mendel a 
borsó olyan tulajdonságait vizsgálta, ame
lyeknél egy gén egy változata (allél*) egyér
telmûen hozzárendelhetõ volt egy bizonyos 
fenotípushoz (monogénes öröklõdés*). A 
borsórendszer nagyszerû lehetõséget bizto
sított az öröklõdés törvényszerûségének 
megismeréséhez, és úgy tûnt, hogy egy allél 
egy bizonyos fenotípus kialakításának nem 
csupán szükséges, de elégséges feltétele is. 
Más szóval, a mendeli világképben a gének 
más génektõl függetlenül fejtik ki hatásukat. 
A mendeli, ma már kissé redukcionistának 
tûnõ szemlélet bár ellentmond a józan ész
nek, egészen máig a genetika és az evolúció 
elmélet alapparadigmájaként szolgál. 

Mendel tézisei több évtizedig Csipkerózsika-
álmukat aludták, mígnem a múlt század fordu-
lója táján három botanikus rá nem bukkant a 
porosodó aktákban rejlõ közleményekre. 
Újrafelfedezését követõen a mendeli ge
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netika hosszú évekig vitázott a darwinizmus
sal, míg végül a két gondolatrendszer 
egyesítésével az 1930-as években létrejött a 
populációgenetika, az evolúció matematikai 
elmélete. A populációgenetika alapesete egy 
olyan kétalléles rendszer, amelyben a két 
változat túlélési és szaporodásbeli különb
sége (fitness*-e) eltérõ, és az evolúció nem 
más, mint a populációk allélgyakoriságainak 
fokozatos változása az egymást követõ gene
rációk során. Nem volt azonban világos, 
hogy mi tartja fenn a nagyfokú polimorfiz-
must*, hiszen a „fittebb” allélnak egy idõ után 
ki kellene szorítania a kevésbe alkalmasat. A 
heterozigóták fölényének feltételezése egy 
ésszerû megoldásnak tûnt a problémára. 
Mindezidáig azonban a sarlóssejtes vérsze
génység* esetét leszámítva, más példával 
nem szolgált e koncepció. Egy másik gond 
a fenti elképzelésben az, hogy ha minden 
génre változatosságot tételezünk fel, akkor 
elképzelhetetlenül nagy genetikai teher ne
hezedne egy populációra. A genetikai teher 
szemléletesen azt jelenti, hogy a szelekció 
folyamán a kevésbé alkalmas egyedek a 
fitnessbeli különbségük alapján bizonyos 
arányban elpusztulnak, kiszelektálódnak. 
Egy gén esetében ez rendben is volna, ám 
a genomot alkotó több tízezer génnel és 
alléljaikkal számolva nagyságrendekkel 
több egyednek kellene elpusztulnia, mint a 
populáció összlétszáma. A dilemmát Motoo 
Kimura (1968) oldotta fel, kimutatva, hogy 
a genetikai változatok túlnyomó többsége 
funkcionális szempontból nem különbözik, 
s rögzülésük a véletlennek, nem pedig a 
szelekció eredményének köszönhetõ. Egy 
másik gond a fitnessökológia paraméterektõl 
való függetlensége volt, amely hiányosság 
bár késõbb részben orvoslást nyert, de a mate
matikai rendszer továbbra is elérhetetlen 
távolságban áll a valós populációk modelle
zésétõl. A populációgenetika a mennyiségi 
jellegek* kódolását (poligénes öröklõdés*) 
a szerepet játszó gének additív hozzájárulá

sával magyarázza: minden gén egy-egy kis 
„darabbal” járul hozzá egy poligénes jelleg 
meghatározásához.

A mendeli genetika szemlélete a mole
kuláris biológiára is óriási hatással volt és van 
még ma is. A genetikai kutatások jelentõs 
részének célkitûzése még manapság is egy 
adott génhez egy fenotípus hozzárendelése. 
A kutatások során két alternatív megközelí
tést alkalmaznak. Az ún. „elõre” (forward) 
genetika esetében véletlenszerû mutációkat 
indukálnak egy modellorganizmus genom
jában, s a megváltozott fenotípushoz keresik 
a mutáns gént. A fordított vagy „reverz” ge
netikai megközelítés esetében egy célzott 
genetikai változást hoznak létre a genomban 
(például egy transzgén bevitele vagy egy 
gén kiütése révén), majd azt vizsgálják, hogy 
az hogyan változtatja meg a fenotípust. A 
kutatás végterméke mindkét esetben egy 
gén és egy fenotípus közötti kapcsolat meg
állapítása. A genetika mûvelõi a gének kö
zötti kölcsönhatásokat általában tapasztalják 
ugyan a kutatásaikban sõt, névvel is illetik 
õket (pleiotropia*, episztázis*), ám csak olyan 
zavaró tényezõknek tekintik, amelyek elfe
dik vagy összekuszálják a gének tiszta hatását. 
Az egy gén – egy fenotípus koncepció egy 
szégyenlõs paradigma: bár kimondva kínos, 
kutatva még mindig szalonképes.

Repedések a redukcionista
genetika horizontján

Valójában az egy gén – egy fenotípus megfe
lelés speciális esetekben látszólag fennállhat. 
Ismerünk olyan genetikailag meghatározott 
jellegzetességeket (mint például a szemszín, 
a borsó színe és alakja), amelyeket, bár több 
gén határoz meg, mégis csak az egyikük vál
tozása eredményez jelentõs fenotípusbeli 
különbségeket. Egy gén hibás mûködése 
vagy hiánya rendszerint valóban jellemzõ 
fenotípust eredményez. Világosan kell azon
ban látnunk, hogy a mutáns fenotípusból 
nem következtethetünk a gén valódi funk
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ciójára. A probléma szemléltetéséhez álljon 
a következõ példa. Ha kivesszük egy rádió 
tranzisztorát, akkor az elkezd sípolni, ha 
visszatesszük, akkor megszûnik a sípolás, s 
újra halljuk például a Republic együttes egyik 
klasszikus dalát. Ha következetesen alkal
mazzuk a redukcionista értelmezési logikát, 
akkor arra a konklúzióra kellene jutnunk, 
hogy a tranzisztor funkciója kettõs: a sípolás 
elfojtása és a Republic-szám megszólalása, 
ami nyilvánvalóan hibás gondolkodás. 
Ugyanezen a logikai alapon produkál hibás 
eredményeket a reverz genetika. A hiba mér
téke attól függ, hogy mennyire távolodunk 
el a gén által kódolt fehérje közvetlen funk-
ciójától. A vércsoportok esetén a gén – feno-
típus korreláció helyes, hiszen a gén közvet-
len termékének varianciáját vizsgáljuk. Ha 
azonban nagyot ugrunk a szabályozási hie-
rarchiában, és egy gént egy viselkedésbeli 
vagy mentális sajátsághoz rendelünk (példá-
ul a depresszió, a tanulás, a nyelvtan vagy a 
beszéd génje), akkor nagy eséllyel esünk a 
túlegyszerûsítés csapdájába a kapott ered-
mények értelmezése során. Egy gén 
mûködésének kiiktatása ugyanis olyannyira 
átrendezi sok más gén kifejezõdési mintáza
tát (mikor, hol és mennyi mRNS képzõdik), 
hogy lehetetlen kibogozni az okok és okoza
tok hálózatából a vizsgált gén hatását, sõt, 
mint látni fogjuk, nincs is értelme egy gén 
izolált hatásáról beszélni. A redukcionista 
genetika kutatási attitûdjével az a probléma, 
hogy a génkiütés hatását csak a feltételezet
ten érintett struktúrákban vizsgálják, a többi 
rendszert általában negligálják, vagy ha még
is vizsgálják, akkor annak eredményét elhall
gatják; a redukcionista genetika kutatási pa
radigmájával pedig az a gond, hogy a meg
közelítés önmagában nagyon gyakran 
alkalmatlan értelmes kérdésekre való adek-
vát válaszok adására. Nem véletlen, hogy a 
különféle biológiai diszciplínák által feltárt 
tények hatására kételyek ébredtek a géncent-
rikus felfogás tudományos értékét illetõen. 

A. A régi gének funkciója nem változik, új 
gének pedig ritkán keletkeznek

A gének adaptációs evolúciója. A populáció
genetika alapfeltevése az, hogy a gének 
variábilisak, s az egyedek a hordozott 
gének változataitól függõen eltérõ mérték-
ben élnek túl és hoznak létre utódokat. E 
szemléletbõl az következik, hogy a gének 
folytonosan tökéletesednek, vagy legaláb-
bis alkalmazkodnak az állandóan változó 
környezeti kihívásoknak megfelelõen. A 
probléma ezzel a koncepcióval az, hogy 
a gének kódoló régióiban megfigyelhetõ 
változatosság nem eredményez adaptív fe-
notípusos varianciát, melynek oka az, hogy 
a változások túlnyomó többsége a kód néma 
pozícióiban* történik, ami gyakorta nem jár 
aminosavcserével a kódolt fehérjében. Jóval 
ritkább az aminosav sorrendben történõ 
változás, de ebben az esetben a kicserélõdött 
aminosavak rendszerint kémiailag hasonló 
karakterûek maradnak, s így a funkciójuk 
nem változik meg érzékelhetõen. Kivételt 
képeznek a funkcióvesztést vagy csökkent 
mûködést eredményezõ ártalmas mutációk, 
hiszen ezek valóban változékonyságot pro-
dukálnak a gének kódoló szakaszaiban. A 
funkcióvesztéses típusú mutációk azonban 
nem járulnak hozzá a populáció adaptív 
varianciájához, jelenlétük a negatív szelekció* 
eliminációs folyamatának bizonyos stádiumát 
jelzi.

Tény, hogy a gének funkciója hosszú idõ 
óta változatlan, amit például azok a kísérletek 
is bizonyítanak, amelyek során nagyon 
távoli fajok (ecetmuslica és egér) homológ 
génjeit* cserélték ki, és a kicserélt gének tö
kéletesen el tudták látni a feladatukat a másik 
élõlényben. Létezik néhány kivételt erõsítõ 
szabály. Nagy rendszertani egységek között 
különbséget találtak bizonyos egyedfejlõ
désben szerepet játszó gének szerkezetében. 
Egyetlen példát említve: a Quox-1 gén, ami 
egy I-es típusú Hox gén*-féleség, nagyon 
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konzervatív a gerincesekben. A madaraknál 
azonban egy új domén beépülésével meg-
változott a gén funkciója: a gerincoszlop 
elülsõ-hátulsó irányú fejlõdésének irányítása 
helyett a központi idegrendszer kialakulásá
ban lett szerepe. Az ilyenfajta genetikai 
változatosság azonban csak makroevolúciós* 
jelentõséggel bír, s nem játszik szerepet az 
egy populáción belüli sokféleség kialakí-
tásában. John Fondon és Harold Garner 
(2004) a kutyafajták két, az egyedfejlõdésben 
szerepet játszó génjének összehasonlítása 
során azonban potenciálisan mikroevolúciós* 
jelentõséggel bíró genetikai polimorfizmus-
ról számoltak be. A kutatók a vizsgált gének 
kódoló szakaszaiban eltérõ számú ismétlõdõ 
DNS-szekvenciákat találtak, amibõl azt a 
következtetést vonták le, hogy a kutyafajták 
tulajdonságait az ismétlõdõ DNS-szakaszok 
határozzák meg. Az oksági összefüggés azon
ban nem egyértelmû, s még ha igazak is az 
állítások, általános érvényességük kétséges. 
Elgondolkodtató azonban egy hasonló jelen
ség: jelenleg tizennégy olyan neurológiai 
betegséget ismerünk (Huntington-chorea, 
törékeny X kromoszóma stb.), amelyeket tri
nukleotid ismétlõdések okoznak. A betegség 
kialakulása és mértéke a tripletek számától 
függ. Összefoglalva: a gének jelen funk
ciójukat egy fokozatos tökéletesítõ szelekció 
során nyerték el. Ez a folyamat azonban, úgy 
tûnik, az élet fejlõdésének korai szakaszában 
lezajlott, és jelentõsége azóta csekély.

Új gének keletkezése. A genetikai változa
tosság kialakításának egy másik lehetõsége 
az új gének létrejötte. Ennek legfontosabb 
módja a gének megkettõzõdése, majd a 
keletkezett gének funkciójának szétválása. 
Precízebben fogalmazva, az egyik gén 
megtartja az eredeti funkcióját, a másik 
pedig új feladat elvégzésre válik alkalmassá. 
Megjegyzem, hogy a duplikációk többsége 
funkciótlan, ún. pszeudogéneket* produkál. 
Gének megkettõzõdésével keletkeztek a gén
családok, s gyanítható, hogy a teljes génkész

let egy vagy néhány õsi gén duplikációja, 
majd divergens evolúciója útján jött létre. A 
genomprogramoknak köszönhetõen most 
már össze tudjuk hasonlítani különbözõ fajok 
teljes génkészletét. Az egérgenom 1,2 %-a ke-
letkezett viszonylag újonnan, nagyobb DNS-
szakaszok megkettõzõdésével, ami 675 gént 
érint, az ember genomjának viszont 3,5-5 %-a 
származott újkeletû DNS szegment dupliká-
cókkal (Cheung et al., 2003). Látható, hogy 
az emberi genom evolúciós szempontból 
dinamikusabb az egérénél, de nem valószínû, 
hogy a gének megkettõzõdése felelne a két 
faj közötti fenotípusbeli különbségekért. Egy 
másik nagyon fontos génképzõdési mód 
az exonok* keveredése, ami fehérjeszinten 
a doménok* kombinálódásának felel meg 
(Patthy, 1999). Ma már bizonyítékok sora 
támasztja alá, hogy a mozgékony genetikai 
elemek különösen fontos szerepet játszottak 
a multidomén-szerkezetû, az extracelluláris 
kommunikációban szerepet játszó fehérjék 
evolúciójában. Egyes feltételezések szerint az 
exonkeveredés a gerincesek evolúciójának 
legfontosabb innovációs forrása (Patthy, 
2005). A muslica (D. melanogaster) és az 
ember genomjának összehasonlítása azt a 
döbbenetes tényt tárta fel, hogy az emberi 
fehérjékben azonosított domének 90 %-a 
megtalálható a muslica fehérjéiben is. A 
fentiek arra engednek következtetni, hogy az 
evolúció inkább sokszorozza és kevergeti a 
genom funkcionális egységeit ahelyett, hogy 
de novo újdonságokat hozna létre. Egy továb-
bi elképzelés szerint a gének komplementer 
szálai az új gének képzõdésének potenciális 
forrásai, de ez a hipotézis enyhén szólva 
vitatott (Boldogkõi et al., 1995; Boldogkõi, 
2000). Új gének származhatnak más fajok-
kal történõ géncsere útján is (horizontális 
géntranszfer*), mely stratégia elsõsorban a 
vírusokra és a baktériumokra jellemzõ. A pro-
karioták világában óriási géncsere-piac léte-
zik, amely igen gyors evolúciót tesz lehetõvé. 
Például a közönséges bélbaktérium (E. coli) 
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velünk szimbiózisban élõ változatának 518 
olyan génje van, amelyek ugyanezen faj 
vadtípusú törzsébõl hiányoznak. Viszont a 
vadtípusú törzs 1387 olyan gént tartalmaz, 
ami az ártalmatlan rokonának DNS-ében 
nem fordul elõ. A többsejtû szervezetek is 
képesek horizontális génszerzésre, például 
genomba integrálódó vírusok segítségével. 
Egyes feltételezések szerint a gerincesek 
genomjában 223 gén bukkant fel vírusokkal 
történt találkozás nyomán. A kutatók többsé-
ge azonban szkeptikus e hipotézissel szem-
ben. A horizontális géntranszfer valószínûleg 
elhanyagolható szerepet játszik a multicellu-
láris szervezetek evolúciójában. 

A genetikai információ evolúció folya
mán történõ módosulásának egy további 
célpontja az intronok* alternatív kivágása 
(splicing) lehet. Példaként említem, hogy 
az ember genomjának 60 %-áról többféle 
géntermék képzõdik, egy gén átlagosan 2,6-
féle mRNS-t kódol. A mechanizmus poten
ciális evolúciós jelentõségét a fajok transz
kriptomjainak* alaposabb megismerése fogja 
majd megerõsíteni vagy elvetni.

Összefoglalva, a magasabbrendû élõlé
nyek genetikai alapkonstellációja meglehe
tõsen stabilnak tûnik, még nagy evolúciós 
távolságok viszonylatában is. Ráadásul a 
fenotípusos komplexitás sem nagyon függ 
össze a genetikai komplexitással. Gondol
junk csak arra, hogy a százbillió sejtbõl álló 
ember génjeinek száma kétszerese sincs a 
959 sejtbõl álló fonalféregének. A fentiek azt 
sugallják, hogy a fenotípusos változatosság 
kulcsa inkább a genetikai szoftverben (a 
mûködés programja) keresendõ, mintsem a 
hardverben, azaz a gének számában és minõ
ségében vagy esetleg a genom méretében. 

B. Változékonyság
a szabályozó  szekvenciákban

Sokáig egyeduralkodó volt az a nézet, hogy 
a fenotípusos polimorfizmus a gének kódoló 
régiójának varianciájára vezethetõ vissza. Az 

újabb adatok azonban egy másfajta össze
függésre utalnak. J. Claiborne Stephens és 
munkatársai (2001) és Matthew Rockman 
és munkatársai (2002) az ember több génjét 
vizsgálták meg, és nagyfokú varianciát talál-
tak a szabályozó régiókban. Christopher R. 
Cowles és munkatársai (2002) beltenyésztett 
egértörzsek számos génjének szabályozó 
régióit vizsgálták, s jelentõs genetikai va
rianciát találtak, amelyek egy jó része gén
expresszióbeli különbséggel is járt. Más fajok 
regulációs szekvenciái is nagyfokú varianciát 
mutatnak. Jól ismert példa, hogy az európai 
emberek többsége, ellentétben az ázsiaiak
kal, felnõtt korban is tudja hasznosítani a 
tejcukrot, ami nyilvánvalóan a tejcukorbontó-
enzim két rassz közötti szabályozásbeli kü
lönbségével magyarázható: a csecsemõkor 
után megmaradó, illetve megszûnõ génex
presszióval. Mikroevolúciós szempontból 
csak a fajon belüli variabilitás számít, de az 
evolúciós folyamatok megértéséhez hasz
nos információkkal szolgálhat a rokon fajok 
szabályozó szekvenciáinak összehasonlítása 
is. Nos, ezek a kutatási eredmények is arra 
utalnak, hogy a génkifejezõdés szabályozása 
alapvetõ szerepet játszik az evolúcióban 
(Boldogkõi, 2004). A szabályozó szekvenciák 
funkcionális polimorfizmusát azonban nem 
egyszerû vizsgálni, aminek oka többrétû. 
Egyrészt, jóval kevesebb szekvencia-infor-
máció áll rendelkezésre a gének közötti régi-
ókról, mint a gének ún. strukturális részeirõl, 
amelyek az mRNS-ek képzõdését kódolják. 
Megjegyzem, hogy az ember genomjának 
csak 1,5 %-át alkotják gének, a gének expres-
szióját szabályozó szekvenciák zöme a gének 
közötti DNS része, olykor nagyon messze a 
gén strukturális részétõl. Másrészt nagyon 
nehéz felbecsülni e szekvenciákon belül a 
báziscserék hatását a gének expressziójára. 
A ciszszabályozó elemek egymástól és a 
szabályozott géntõl való távolsága, vagy az 
elemek száma, milyensége szintén nehezen 
megállapítható hatást gyakorolnak a gének 
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mûködésére. Sõt, a kromatinszervezõdés 
és az epigenezis* hatása a génexpresszióra 
tudásunk jelenlegi szintjén gyakorlatilag meg-
jósolhatatlan.

Lényegében tehát egyre több adat mutat 
arra, hogy a génexpressziót szabályozó DNS-
szekvenciák varianciája fontos szerepet tölt 
be a fenotípusos változékonyság kialakítá
sában. Ha helytálló a fenti következtetés, 
akkor kell, hogy a genetikai szabályozás a 
természetes szelekció célpontja legyen.    

C. Génhálózatok

A génkiütéses (knock-out) technikákkal ké
szített egereknél gyakori eset, hogy a várt fe
notípus nem jelenik meg, vagy egészen más 
lesz, mint amit a kiütött gén funkciójának is-
meretében megjósoltak. A knock-out egerek 
vizsgálata világított rá arra, hogy egy gén 
inaktiválása változást idéz elõ más gének 
mûködésében is. A knock-out irodalom 
kompenziácós hatásoknak nevezi e válto
zásokat, azt sugallván, hogy az ép gének, 
legalábbis részben, átveszik a sérült gén sze
repét. Véleményem szerint ez a nézet erõs 
leszûkítése a génkiütés hatására végbemenõ 
folyamatoknak. A létrejövõ változások nem 
feltétlenül a genetikai rendszerek stabilitását 
szolgálják. Az inaktivált génnel funkcionális 
kapcsolatban álló többi gén expressziós 
szintje egyszerûen csak megváltozik, akár 
nem adaptív módon is. Sõt, mivel a kiütött 
gén hiánya az embrionális fejlõdés kezdetétõl 
befolyásolja az élõlény fejlõdését, a nem-kap-
csolt rendszerek mûködése is megváltozhat. 
A muslica és az egér korai embrionális 
fejlõdése jól ismert. Az egyes transzkripciós 
faktorok egy jól idõzített menetrend szerint 
egymást serkentve vagy gátolva vezérlik az 
egyedfejlõdés menetét. Egy szignáltransz
dukciós* kaszkád is egymással rögzített sza
bályok szerint kölcsönható komponensekbõl 
áll csakúgy, mint az anyagcsereutak enzimjei 
vagy az agy biokémiai komponensei. A hely-
zet az, hogy a szervezetet behálózó biokémi-

ai/genetikai folyamatok szereplõi közötti 
kölcsönhatások nem egyenletesen oszlanak 
el, hanem erõs csoportosulási hajlamot mu-
tatnak. A különbözõ élettani folyamatokat 
funkcionálisan kapcsolt gének csoportja irá-
nyítja, melyeket génhálózatoknak nevezünk. 
Egy génhálózat mûködése nem magyaráz-
ható a komponensek egyedi hatásainak 
összegzõdésével. A génhálózatnak az alko-
tórészeihez képest új, önálló, rendszerszintû 
sajátságai vannak. Megfigyelések sora mutat-
ja, hogy génhálózatok evolúciós szempontból 
is egységként viselkednek. Az ontogenezis 
irányításában részt vevõ genetikai hálózatok 
nagyfokú stabilitást mutatnak, még nagy 
evolúciós távolságok esetén is, ami azonban 

„csupán” annyit jelent, hogy a rendszer elemei 
szekvenciálisan, s néha génexpressziós szin-
ten is viszonylag konzervatívak. A 
mûködésükben azonban nyilvánvalóan kü-
lönbségek vannak, amit az élõlények óriási 
változatossága bizonyít. Vannak példák a 
génhálózatok összetételében történõ evolú-
ciós változásra is. David Keys és munkatársai 
(1999) bizonyították be, hogy a lepkék szár-
nyának foltozottság-mintázatában történõ 
vál tozatosság mögött  egy korai 
egyedfejlõdésben szerepet játszó génhálózat 
átrendezõdése rejlik. A feltételezés szerint egy 
vagy két, eredetileg más funkcióval rendelkezõ 
génnek a génhálózatba való bekerülése 
okozta a szárny mintázatának átrendezõdését. 
François Spitz és munkatársai (2001) kimu-
tatták, hogy a négylábú gerincesek lábának 
evolúciós fejlõdésében nagyon fontos szere-
pet játszottak a Hox gének szabályozó régi-
ójába beépült lábspecifikus regulációs ele-
mek. Az evolúciós fejlõdésbiológia 
témakörébõl felhozott fenti és más példák azt 
mutatják, hogy az evolúció hozott anyagból 
dolgozik: új komponensek elõállítása helyett 
inkább a meglévõk közötti kapcsolatok per-
mutálásával produkál újdonságokat. 

Összefoglalva, egyre nõ a felismerés, 
hogy a funkcionális rendszereket nem lehet 
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egyszerû génhatások összegzõdésére redu
kálni. A génhálózat tagjainak több szinten 
történõ kölcsönhatásai minõségileg új, 
rendszerszintû tulajdonságokkal ruházzák 
fel a génhálózatot. A posztgenom éra legfon
tosabb feladata a génhálózatok mûködési 
mechanizmusának feltárása.  

Posztmodern szintézis

A populációgenetika a mendeli genetika és 
az evolúcióelmélet összeboronálása révén 
jött létre. E (klasszikus) neodarwinizmusnak 
nevezett nyomulás eleinte nem aratott osz
tatlan sikert az ún. naturalisták körében, akik 
inkább a kövületekkel, a fajképzõdéssel és 
a nagyobb evolúciós lépésekkel foglalkoz
tak. A múlt század közepe tájékán fogtak 
kezet a két irányzat képviselõi. Megegyeztek 
abban, hogy a populációgenetikai össze
függések alapján megmagyarázható az evo
lúció teljes horizontja, a mikroevolúciótól 
a fajképzõdésen át a makroevolúcióig. A 
paktum neve „modern szintézis” lett, amely 
felfogás az egy gén – egy fenotípus vagy az egy 
gén – egy fenotípus-„darabka” elven alapuló 
genetikát az evolúció kizárólagos és teljeskö
rû magyarázatára alkalmasnak találta. Bár a 
szintetikus evolúcióelméletet támadások lan-
kadatlan sora érte különbözõ irányzatok (ne-
utralizmus*, punktualizmus* stb.) részérõl, az 
elmélet az antitézisek magába olvasztásával 
mégis túlélte a kihívásokat, s megteremtette 
a jelen evolúciós világképét, amit modern 
neodarwinizmusnak nevezünk. 

A szelekció egysége az egyed. Csakhogy 
az egyed genetikailag túlságosan komplex, 
ami miatt nem alkalmas matematikai model
lezésre. Az egyszerûség kedvéért a populá
ciógenetikusok az egyedet egy génnel re
prezentálják. Sajnos, a kutatók túl komolyan 
vették ezt a megfeleltetést, s a gént valódi 
szelekciós egységként kezelték, ami hely
telen irányba vitte el mind a molekuláris ge
netikai, mind az evolúcióbiológiai kutatások 
fókuszát. Jóval reálisabb, ha egy bizonyos 

fenotípust és/vagy élettani folyamatot te
kintünk a természetes szelekció célpontjának, 
s az azt kódoló génhálózatot a szelekció 
egységének. A korrekt helyzetértékeléshez 
hozzátartozik az a megjegyzés, hogy kutatni 
csak azt lehet, amihez adottak a technikai 
feltételek. Sok gén együttes expressziójának 
vizsgálata csak az utóbbi évek technológiai 
(funkcionális genomika*, proteomika*) fej
lõdése következtében vált lehetségessé. 

A. Dinamikus génhálózatok

A szabályozó régiók variációjának és az élet
folyamatok génhálózatok általi koordinálásának 
felfedezése egy újabb szintézis lehetõségét vetíti 
elõre. Véleményem szerint e szintézis elméleti 
alapját a genetikai variáció újfajta értelmezése 
adja meg. Mint szó volt róla, a gének kódoló 
szakaszai rendkívül ritkán produkálnak adaptív 
genetikai varianciát egy populáción belül. 
Ezzel ellentétben, úgy tûnik, hogy a gének 
szabályozó szekvenciáiban nagyfokú, fajon 
belüli változékonyság van. Csakhogy az 
egyedi gének expressziója önmagában 
nem szolgál elégséges magyarázattal egy 
biokémiai folyamat vagy egy fenotípus 
konkrét megjelenésére, mivel a gének, termé
keiken keresztül, génhálózatokat alkotva köl
csönhatásban állnak egymással (1. ábra). 

1. ábra • Egy génhálózat komponensei köl
csönhatásban állnak egymással. A génhálózatot 
alkotó gének egymással hierarchikus, térben 
és idõben elkülönülhetõ kölcsönhatások háló
zatát alakítják ki. Térbeli elkülönülés esetén 
mediátorok (idegi impulzus, hormonok stb.) 

közvetítik a hatásokat. 
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E tényekbõl kézenfekvõ a következtetés, 
hogy a fenotípusos polimorfizmus forrása 
a génhálózatok variabilitása, amit a génhá
lózatot alkotó gének szabályozó régióinak 
varianciája hoz létre (2. ábra). 

Tehát a génhálózatok nemcsak makro
evolúciós léptékben lehetnek az evolúció 
egységei, hanem sokkal mélyrehatóbban, 
a populációk genetikai változékonyságáért 

szinte kizárólag õk a felelõsek. Nézzük meg 
az új szintézis egy lehetséges változatát.

A gén–allél analógiájaként nevezzük 
génhálózat-alléleknek az egy populációban 
fellelhetõ génhálózat-változatokat. Egy gén
hálózat allél akkor különbözik egy másiktól, 
ha legalább egy komponensének a szabá
lyozó szekvenciájában génexpresszió-válto
zást okozó eltérés van. A fogalmat nem lehet 
tökéletes pontossággal definiálni, mert nem 
tudjuk objektíven megadni azt a legkisebb 
változást a génkifejezõdésben, amitõl már 
külön allélként kell kezelnünk az adott 
génhálózat-variánst. Egy génhálózat-variáns 
létezhet ténylegesen egy jelen idejû populáció
ban (realizált génhálózat-allél), vagy csak 
potenciálisan, a populáció génvariánsainak 
elméleti összekombinálásával (rejtett génhá
lózat-allél), amit a szexuális reprodukció 
realizálhat egy elkövetkezõ generációban. 
Egy gén téridõbeli expressziós mintázatát 
nem csupán a saját ciszszabályozó szek-
venciái határozzák meg, hanem a hálózat 
többi tagjának expressziós mintázata is. Egy 
leegyszerûsített helyzetet mutat be a 3. ábra, 

2. ábra • Egy populációban a gének ciszszabá
lyozó régiói polimorfizmust mutatnak. Egy 
adott ciszszabályozó régióvariáns identitásának 
megállapítása nem egyszerû, mert a genetikai válto
zás génexpresszióra való hatását, illetve a hatás 

mértékét körülményes meghatározni.

3. ábra • Egy génhálózat egyet
len elemének (egyik gén cisz
szabályozó régiójának) megvál
tozása hatással van a többi kom
ponens expressziós mintázatára 
is. Mint az ábrán látható, egy gén 
ciszszabályozó régiójának hipo
tetikus megváltozása a génháló
zat globális expressziós mintáza
tára hatással van. Az egyforma 
árnyalatok nem jelentenek iden
titást, csupán a szemléletesség 
kedvéért ábrázoltam a kiindulási 
állapotot azonos árnyalatokkal.
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ahol egyetlen gén szabályozó szekvenciájá-
nak megváltozása a hálózat többi génjének 
kifejezõdésére is hatással van. A hatások 
lehetnek közvetlenek (például transzkrip-
ciós faktorok révén) vagy közvetettek. A 
géntermékek kölcsönhatásai nem mindig 
DNS-szinten koordináltak, s gyakran nem is 
járnak transzkripcióbeli változással (például 
a fehérjék foszforilációja útján történõ szabá-
lyozás). A hatásoknak idõdimenziójuk is van, 

4. ábra • A génhálózatok az expressziós mintá
zatokon keresztül határozzák meg a fenotípust. 
Az ábra a genotípus (génhálózat-allél; A sor), 
a génexpressziós mintázat (génproduktum 
allél; B sor) és a fenotípus (C sor) közötti 
kapcsolati lehetõségeket mutatja. 1. Egy adott 
génhálózat-allél egyértelmûen meghatározza 
a génproduktum-allélt, az pedig a fenotípust. 
2. Egy adott génhálózat-allél többféle génexp-
ressziós mintázatot és fenotípust hozhat létre 
eltérõ környezeti inputok hatására. A fenotípus 
speciális esetekben visszahathat az expressziós 
mintázatra. 3. Eltérõ genotípus azonos expres-
sziós mintázatot hoz létre különbözõ beépített 
stabilizáló mechanizmusok révén. 4. A fenotípus 
stabil lehet variábilis genetikai és génexpressziós 
mintázatok esetében is.

azaz vannak gének, melyek kifejezõdése 
megelõzi más génekét. A programozott 
idõbeliség fõként az egyedfejlõdésben 
szerepet játszó hálózatokra jellemzõ. A köl-
csönhatások lehetnek egyenrangúak vagy 
hierachikusak, illetve egyes komponensek 
hatása egy tetszõleges jellegre markánsabb, 
mint másoké.

A génhálózatok variancája okozhat gén
expresszióbeli és fenotípusos varianciát (4/1. 
ábra). Egy adott génhálózat-allél a környezet 
hatására megváltoztathatja a génexpressziós 
mintázatot, amint az jellemzõ az idegrendszer 
mûködésére, de nem az egyedfejlõdési prog-
ramokéra, melyek nagyfokú rugalmatlansá-
got mutatnak. Az interakcionalista filozófia 
(Popper – Eccles, 1986) szerint a fenotípus 
(tudat) visszahat az idegsejtek mûködésére, 
ami a génexpresszió szintjén is megnyilvá-
nulhat (4/2. ábra), ha a hipotézis igaz. Egy 
génhálózat ellenállhat a genetikai variancia 
megnyilvánulásának a génexpresszió vagy 
a fenotípus szintjén (4/3. és 4/4. ábra). Az 
egyedfejlõdés génhálózatainak nagyfokú 
konzerváltsága nem jelenti a génexpressziós 
szintû változatlanságot (bár néha igen!), s 
fõként nem a fenotípus változatlanságát; alig 
észlelhetõ expresz-szióbeli változások óriási 
fenotípusos változást képesek okozni. 
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A génhálózatok polimorfizmusa két 
szempontból is dinamikus. Egyrészt, a gének 
hatásukat dinamikusan szabályozott köl
csönhatásláncon keresztül fejtik ki. Másrészt 
egy adott génhálózat genetikai összetétele 
a szexuális szaporodás keverõ hatásának 
(rekombináció*) eredményeként folytonos 
változásban van a populáció élete folyamán. 
Vizsgáljuk meg, hogy milyen koncepcióbeli 
felfogás van a génközpontú és a génháló-
zat-centrikus felfogás között (1. táblázat). 
Míg a dinamikus génhálózat koncepció 
szerint a gének közötti kölcsönhatások az 
élõ rendszer lényegét alkotják, a mendeli 
és a modern genetika, legalábbis kutatási 
metodikájában eltekint ettõl a ténytõl. Egy 
fenotípus kialakításáért rendszerint nem 
egyedi gének vagy összegzõdõ egyedi gén-
hatások felelõsek, hanem egy génhálózat. 
Az egyedfejlõdés érdekessége, hogy bár 
dinamikus természetû transzkripciós kasz-
kádok irányítják, mégis rendkívül ellenálló a 
környezeti hatásoknak. Gondoljunk csak az 
egypetéjû ikrekre, akik még idõs korukban 
is szinte megkülönböztethetetlenek. Néhány 
faj esetében az ontogenezis kritikus szaka-
szában a környezet hatása az, ami szelektál 
az alternatív fejlõdési útvonalak közül. Ilyen 
például a nemi meghatározottság mechanizmu-

sa egyes halfajok vagy a méhek stb. esetében. A 
jellemzõ azonban az egyedfejlõdési programok 
nagyfokú rugalmatlansága. Ezzel ellentétben 
az emlõs agy jelentõs mértékû plaszticitással 
rendelkezik, azaz rugalmasan reagál a válto-
zó környezeti hatásokra, s gyakorlással kön-
nyen elsajátítja az adaptív reagálási sémákat 
a külsõ hatásokra.  A klasz-szikus felfogás 
alapján nem lehet magyarázni a plaszticitás 
genetikai/biokémiai mechanizmusát. A di-
namikus génhálózat hipotézis értelmében 
viszont igen: a környezet a génexpressziós 
mintázatokra hat. Tehát a plasztikus génhá-
lózatok esetében a génexpresz-sziós min-
tázatokat nemcsak a ciszszabályozó régiók 
varianciája és a géntermékek kölcsönhatásai 
határozzák meg, hanem a belsõ és külsõ kör-
nyezet is. Egy génhálózat mûködését nem 
érthetjük meg egy pillanatfelvétel alapján. 
Ismernünk kell az elõzõ történéseket is. Ezt 
legjobban az öszvér esetével lehet szemlél-
tetni. Az öszvér kinézetét döntõen a kanca 
határozza meg (amely szerint ló- vagy szamár 
öszvérrõl beszélünk) az ún. anyai hatás* út-
ján, melyek kivitelezését a petesejtben levõ 
transzkripciós faktorok végzik. Tehát az azo-
nos genetikai háttér ellenére is a kiindulási 
feltételek eltérõsége (ló vagy szamár petesejt-
citoplazma) végigvonul az egyedfejlõdésen, 

Fogalom	 Mendeli és modern 	 Dinamikus génhálózat 		
	 genetika	 koncepció

Gének közötti kölcsönhatás	 Nincs, vagy zavaró hatású	 Alapvetõ	
A fenotípus genetikai háttere	Egy gén – egy fenotípus vagy 	 A fenotípus génhálózatok 
	 fenotípus-darab	 által kódolt	
Létrehozhat-e a szex 	 Monogénes öröklõdés 	 Igen, s ez az ivaros 
fenotípusos újdonságokat?	 esetében nem; ooligénes 	 szaporodás lényege
	 öröklõdésnél: átlagoló hatás		

Elképzelés egy fenotípus 	 Nincs	 A környezet hatással van 
nem-genetikai 		  a génexpresszióra
mechanizmusára	
	

Az anyai hatás következmé-	 Nincs	 Egy génhálózat korai állapotának 
nyei az embriógenezisre		  megváltozása más pályára ál-
líthatja 			   a génhálózatot

1. táblázat •  A genetika fogalmai a dinamikus génhálózat hipotézis fényében
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Fogalom	 Populáció-genetika	 Önzõ génhálózat koncepció	

A természetes szelekció 	 Variancia a kódoló szekven-	 Variancia a génhálózatokban, melyet
genetikai forrása	 ciákban (esetleg a ciszszabá	 a komponensek szabályozó szek-
	 lyozó régiókban)	 venciáinak változékonysága produkál    	

A természetes szelekció 	 Jellegek, melyeket vagy egy, 	 Génhálózatok által kódolt jellegek	
célpontja	 vagy több gén összeadódó
	 hatása kódol	

Az evolúciós változás egysége	 Gének	 Génhálózatok	

A természetes szelekció	 A génvariánsok 	 A génhálózatok genetikai összetéte-
eredménye	 differenciális „továbbélése”	 lének változása generációk során	

A fitness fogalma	 Alapvetõ	 Nem lehet operatívan használni	

A genetikai variáció eredete	 Mutáció	 Mutáció, ivaros szaporodás	
Génevolúció jelentõsége	 Alapvetõ	 Az utóbbi évtízmilliókban marginális	

A gének koevolúciója	 Elméletidegen	 Alapvetõ	

A populáció adaptív	 Feltételezve: nagy, valójában	Ó riási	
variációjának mértéke	 kicsi, de inkább semmilyen	

Rejtett fenotípusos variáció	 Recesszív allélok	 Rejtett génhálózat-allélok	

Mennyiségi jellegek	 Egyedi génhatások összege	 Génhálózatok kódolják	

Az ivaros szaporodás szerepe	 A függetlenül megszerzett	 Ugyanaz, és új fenotípusok 
	 kedvezõ tulajdonságok 	 generálása
	 összekerülése		

Fitness-optimum,	 Alapvetõ	 Nem léteznek	
fitness-völgyek és -hegyek	

Genetikai teher	 Probléma	 Nincs értelme	

Szelektív párválasztás	 Az allélok 	 Csökkenti a varianciát	
	 nem egyenletes eloszlása

Kapcsolt egyenlõtlenség 	 Az allélok 	 Csökkenti a varianciát	
	 nem egyenletes eloszlása

Új mutációk nélküli evolúció	 Kis lépések	 Potenciálisan jelentõs lépések	

2. táblázat • Az evolúció-elmélet fogalmai az önzõ gén hálózat hipotézis fényében

s óriási morfológiai, viselkedésbeli és egyéb 
eltéréseket okoz. A példa kitûnõen igazolja 
a dinamikus génhálózat elképzelést.

B. Önzõ génhálózatok

Richard Dawkins önzõ gén-elméletének (1976) 
analógiájára önzõ génhálózat-hipotézisnek 
neveztem el azt a felfogást, mely szerint a ter-
mészetes szelekció célpontjai nem gének, 
hanem olyan fenotípusos jegyek, amelyeket 

funkcionális géncsoportosulások határoz-
nak meg. A hipotézis szerint a természetes 
szelekció nyersanyagát nem az egyedi 
gének kódoló és regulációs szekvenciáinak 
variációja biztosítja, hanem a génhálózatok 
populáción belüli változékonysága, melyet 
a hálózatot alkotó gének ciszszabályozó ré-
gióinak varianciája produkál. A szabályozó 
régiókban való különbségek a géntermékek 
egymásra hatásának következtében a gén
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hálózat génexpressziós mintázatában okoz
nak változékonyságot. Nézzük meg, milyen 
egyéb következményei lesznek a fenti kon
cepciónak az evolúciót illetõ felfogásunkban 
(2. táblázat). A természetes szelekció ered
ménye nem egy adott allél fixálódása, hanem 
a génhálózat folyamatos átstrukturálódása. 
Továbbá nem létezik a fitnessmaximum 
által meghatározott célszalag, mely felé 
a populáció genetikai struktúrája gravitál, 
aminek oka a génhálózat komponenseinek 
igen nagyszámú kombinálási lehetõsége. 
Az azonban elképzelhetõ, hogy hasonló 
fenotípust eredményezõ génhálózat-allélok 
pozitív szelekció alatt állnak, s a véletlenszerû 
folyamatok közremûködésével bizonyos 
morfológiai jegyek válnak uralkodóvá egy 
populációban vagy egy szubpopulációban. 
A folyamat azonban nem modellezhetõ a 
jelen populációgenetikai eszközökkel, ahol 
egy allél identitása abszolút és nem statisztikai 
értelemben definiált. Nincsenek Wright-féle 
fitness-völgyek és hegyek, és nincs genetikai 
teher* sem. Az ivaros szaporodás is új értel-
met nyer a génhálózat-centrikus felfogásban. 
A monogénes öröklésû rendszerekben a 
szex nem játszik szerepet a genetikai variáció 
generálásában, a variáció elõállítása kizáró-
lag a mutáció feladata. A klasszikus felfogás 
szerint a szaporodás a különbözõ egyedek-
ben létrejött független kedvezõ mutációk 
összegyûjtésében játszik szerepet, amellett 
persze, hogy produkálja a generációkat az 
evolúciós rosta számára. A szaporodás egye-
dül a mennyiségi jellegek esetében hoz létre 
fenotípusos változékonyságot, ami rend-
szerint a szülõi tulajdonságok utódban való 
átlagolódását jelenti. Az önzõ génhálózat 
hipotézis szerint a szexuális reprodukció 
már genetikai szinten is (új génhálózat-allé
lok) újdonságokat hoz létre, azáltal, hogy 
összekeveri a génhálózat komponenseit. 
Az új genetikai kombinációk fenotípusos 
újdonságokat is létrehozhatnak. E hipotézis 
szerint új mutációk nélkül is jelentõs evolúciós 

lépések tehetõk pusztán a szaporodás és a 
szelekció és/vagy a véletlenszerû folyamatok 
(üvegnyakhatás*, genetikai sodródás* stb.) 
által. A genetikai anyag nagyfokú keveredése, 
úgy tûnik, hogy szétzilál minden evolúciósan 
kedvezõ összetételû génhálózatot. E tenden
ciának a következõ tényezõk állhatnak ellen: 
a génhálózat egyes tagjai egymás közelében 
helyezkednek el a kromoszómán, vagy 
evolúciója során egy faj gyakran szûkül le 
kis egyedszámúra véletlen vagy szelekció 
következtében. 

5. ábra • Génhálózatok evolúciója. Az egysze
rûség kedvéért a realizált génhálózatok egyforma 
arányban vannak jelen. Az elõfordulási gyakori
ságot a körök nagysága jelzi. I. Evolúció új mutá
ció nélkül. A szaporodás új génhálózat-varián
sokat produkál (körök árnyalatával reprezentál
va). A szelekció és a véletlen hatások csökkentik 
a variánsok számát azáltal, hogy bizonyos 
ciszszabályozó régióvariánsok eliminálódnak. A 
génhálózat-allélok elõfordulási gyakorisága (kö
rök nagyságával jelölve) is változhat. II. Evolúció 
szelekció és véletlen hatások nélkül. A mutáció 
hatására növekszik a génhálózat-allélok száma. 
III. Evolúció szelekcióval, genetikai sodródással 
és mutációval. Mivel a génhálózat-allélok száma 
jóval nagyobb a bemutatottnál, egyes génhálózat 
variánsok nem rögzülnek, kivéve, ha a popu-
láció a véletlen és/vagy nagyon erõs szelekció 
hatására egy-két egyedre szûkül. Ugyanezen hatások 
enyhébb formában hasonló génhálózat-allélok 
egy populációban való kizárólagos elõfordulását 
okozhatják. E folyamat egy fajra jellemzõ jellegzetes 

tulajdonságok kialakulását eredményezheti. 
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Összefoglalás

A fenotípust nem izolált gének egyedi hatásai 
alakítják ki, hanem génhálózatok, autonóm 
genetikai rendszerek. Az utóbbi évek tech
nológiai fejlõdése ma már lehetõvé teszi a 
genomszintû génexpresszió és a génháló
zatok viselkedésének vizsgálatát. A génháló
zatok szinte korlátlan változatossága újszerû 
magyarázattal szolgál a szintén korlátlan 
fenotipikus változékonyságra. Lényegében 
tehát: bár bizonyos morfológiai vagy funkcio
nális újdonságok a génfunkció megváltozása 
vagy új gének keletkezése (duplikáció vagy 
doméncsere által) útján jöttek létre az evolú
ció során, ezek az események viszonylag 
ritkán mentek végbe, és semmiképpen sem 
képezik a populációk fenotípusos változé
konyságának genetikai alapját. Véleményem 
szerint a génhálózatok expressziós szintû 
variabilitása felelõs a természetben megfigyel
hetõ változékonyság elsöprõ hányadáért.

Ha értjük a fenotípusos variáció genetikai 
alapjait, akkor értjük a genetikai szabályozást, a 
szubcelluláris folyamatoktól az egyedfejlõdésen 
keresztül a magasabbrendû idegmûködésig, 
s értjük, hogy az evolúció milyen egyszerû 
fondorlatokkal ér el rendkívül komplex 
adaptív genetikai változásokat. Ha értjük a 
fentieket, az oltani fogja önmegismerésünk 
filozófiai szomját, és segít majd legyõzni a 
testi nyomorúságainkat. Egy rendszerelvû 
medicina érteni fogja egy beavatkozásra 
adott válasz rövid és hosszú távú hatásait, és 
egyedi megoldásokban lesz képes gondolkod-
ni egy adott gyógymód konkrét személyre való 
alkalmazásában.  

Köszönettel tartozom Szabad Jánosnak értékes 
javaslataiért.

Kulcsszavak: fenotípus, génhálózatok, ge
notípus, mendeli genetika, populációgene
tika

Szótár 

allél: egy gén olyan változata, amely a többitõl 
megkülönböztethetõ

anyai hatás: a petesejt citoplazmájában lévõ anya
gok (fõleg RNS és fehérjemolekulák) hatása az 
egyedfejlõdésre

domináns allél: egy kópiában is kifejti a hatását
domén: egy fehérje önálló funkcióval rendelkezõ 

szakasza
epigenezis: olyan öröklõdõ jelenség, amely 

nincs közvetlen összefüggésben a DNS válto
zásaival 

episztázis: olyan, a fenotípusban megnyilvánuló 
jellegzetesség, amely alapja a különbözõ gének 
közti viszony eredményeként alakul ki  

exon: a DNS azon szakasza, amely az érett mRNS-
ben képviselve van 

fenotípus: egy egyed morfológiai, élettani és vi
selkedésbeli tulajdonságai, melyet a környezet és 
a genetikai állomány együttesen alakítanak ki

funkcionális genomika: technikai megközelítés, 
amely sok gén együttes expresszióját vizs-
gálja 

genetikai sodródás: a véletlen hatása a populáció 
genetikai összetételére

genetikai teher: a fitness olyan csökkenése, amely 
az elõnytelen hatású mutációkból ered 

genom: valamely faj egyszeres örökítõ állománya; 
egy kromoszómagarnitúrában lévõ örökítõ 
anyag összessége

genotípus: valamely élõlény genetikai tartalma, 
egy egyed génkészlete

homológ gének: különbözõ fajok genomjában 
elõforduló azonos eredetû gének 

Hox gén: a gerincesek anterio-posterior polari
tásának meghatározásért felelõs gén

intron: a DNS azon szakasza, amely az érett mRNS-
ben nincs képviselve, mert a pre-mRNS-bõl 
annak érése során kivágódik

makroevolúció: (1) magasabbrendû taxonok evo
lúciója; (2) evolúciós újdonságok létrejötte

mennyiségi jelleg: több gén által meghatározott, 
normális eloszlást mutató tulajdonság (ún. 
poligénikus jelleg) 

mikroevolúció: egy populáción belül zajló gén
gyakoriság-változás
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monogénes öröklõdés: olyan fenotípus öröklõdése, 
amelyet egy gén alléljai határoznak meg

negatív szelekció: a szelekció olyan típusa, amely 
kiküszöböli az elõnytelen hatású mutációkat  

néma pozíció: a genetikai kódok azon (harma
dik) pozíciói, amelyek megváltozása nem jár 
aminosavcserével

paradigma: egy diszciplína általánosan elfoga
dott nézete 

pleiotropia: egyetlen mutáció szerteágazó kö
vetkezményei

poligénes öröklõdés: több gén által kódolt mennyi
ségi jellegek öröklõdése

polimorfizmus: genetikai vagy fenotípusbeli sok
féleség

proteomika: technikai megközelítés, amely egy
szerre sok fehérjeféleséget vizsgál

pszeudogén: valamely gén duplikációval kép
zõdött, nem funkcióképes változata 

recesszív allél: csak két kópiában fejti ki a hatását 
(kivéve, ha az adott gén csak egy kópiában 
van jelen)

regulációs elemek: a regulációs régiókban  elhe
lyezkedõ  rövid, konszenzus szekvenciák

regulációs régiók: a génmûködést szabályozó 
szakaszok: promoterek, enhancerek és szi
lencerek

rekombináció: kromoszómaszegmentek cseréje 
az apai és anyai eredetû homológ kromo
szómák között

sarlóssejtes vérszegénység:egy hemoglobin gén
ben bekövetkezett mutáció hatására a vörös
vértestek sarló alakúak lesznek; a heterozigóták 
ellenállóbbak a maláriával szemben, mint azok, 
akik nem hordozzák a mutáns allélt

szignál transzdukció: egy külsõ szignál hatására a 
sejtben beinduló többlépcsõs biokémiai/gene-
tikai folyamat, melynek során a sejt mûködése 
megváltozik

transzkriptom: egy genomhoz tartozó össz-
mRNS

üvegnyak-hatás: a populáció genetikai válto
zékonyságának beszûkülése az egyedszám 
jelentõs csökkenése nyomán
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