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Az élet egyik legszembedtldbb jellemzGje a
kdprazatos valtozatossig. A klonokat lesza-
mitva minden élGlény egyedi. Az egyedek
kozotti kilonbségek nemcsak a latvanyos
morfologiai jegyekben nyilvanulnak meg,
hanem a biologiai szervezdés minden
szintjén, a makromolekulaktol a viselkedésig.
Kézenfekvd a kérdés, hogy vajon mi a gene-
tikai hattere az 6ridsi mértékd sokféleségnek.
A kérdésre adott vilasz jelentGsége talmutat
azon a kivancsisagon, amely a genetikai
szervez6dés megismerésére irinyul. A
genetikai szabalyozas algoritmusanak meg-
fejtése — tobbek kozott — a jovs orvostudo-
minyanak kulcskérdése lesz. Akkor lesziink
képesek egy betegséget célzottan és haté-
konyan meggyogyitani, ha nem csupan a
hibas mikddésre koncentralunk, hanem
figyelembe vessziik a beavatkozas rendszer-
szintd hatasait is. Egy élélény ugyanis nem
csupdn egy alkotorészekkel teledobalt
konténer, hanem a részek hierarchikus
kolcsonhatasai révén Osszeallt mindségileg
Uj egész. Az evolicio mechanizmusanak
elméleti tisztizisa is annak fliggvénye, hogy
értjlik-e a genotipus* és a fenotipus* kapcsolatat.
Atermészetes szelekcio ugyanis a jellegekre és
aviselkedésre hat, mig az evoltcios valtozasok
a DNS-ben realizalodnak. A paradoxon
feloldashoz meg kell ismemtink azt a me-
chanizmust, amely révén a genom* a fenoti-
pus kialakulasat vezérli.

A XX. szazadi genetika paradigmdja:
egy gén— egy fenotipus vagy fenotipus
darabka
Gregor Mendel zsenidlis kisérletei fedték fel az
orokité anyag néhany fontos jellemzajét: diszk-
rét egysegekbdl all — ma géneknek nevezzik
ket —, egy él6lényben minden génbdl
két kopia van, melyek lehetnek azonosak
(homozigota) vagy kilonbozéek (hete-
rozigota), viszonyuk szerint pedig lehetnek
domindnsak* vagy recesszivek*. Mendel a
borso olyan tulajdonsagait vizsgalta, ame-
lyeknél egy gén egy viltozata (allél*) egyér-
telmien hozzarendelheté volt egy bizonyos
fenotipushoz (monogénes 6roklGdés*). A
borsorendszer nagyszer( lehetGséget bizto-
sitott az Oroklédés torvényszertségének
megismeréséhez, és Ggy tlint, hogy egy allél
egy bizonyos fenotipus kialakitisinak nem
csupan sziikséges, de elégséges feltétele is.
Mis szoval, a mendeli viligképben a gének
mas génektdl fliggetlentil fejtik ki hatasukat.
A mendeli, ma mar kissé redukcionistinak
tlng szemlélet bar ellentmond a jozan ész-
nek, egészen maig a genetika és az evolicio
elmélet alapparadigmajaként szolgal.
Mendel tézisei tobb évtizedig Csipkerdzsika-
almukat aludtak, mignem a malt szazad fordu-
16ja tajan harom botanikus rd nem bukkant a
porosod6 aktidkban rejlé kozleményekre.
Ujrafelfedezését kovetSen a mendeli ge-
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netika hosszi évekig vitazott a darwinizmus-
sal, mig végull a két gondolatrendszer
egyesitésével az 1930-as években létrejott a
populicidgenetika, az evoltcid matematikai
elmélete. A populacidgenetika alapesete egy
olyan kétalléles rendszer, amelyben a két
sége (fitness*-e) eltérs, és az evolicid nem
mis, mint a populaciok allélgyakorisagainak
fokozatos valtozasa az egymast kovets gene-
raciok sorin. Nem volt azonban viligos,
hogy mi tartja fenn a nagyfoka polimorfiz-
must*, hiszena  fittebb” allélnak egy id6 utin
ki kellene szoritania a kevésbe alkalmasat. A
heterozigotak folényének feltételezése egy
ésszerd megoldasnak tint a problémara.
Mindezidaig azonban a sarlossejtes vérsze-
génység* esetét leszamitva, mas példaval
nem szolgalt e koncepci6. Egy masik gond
a fenti elképzelésben az, hogy ha minden
génre valtozatossigot tételeziink fel, akkor
elképzelhetetlentil nagy genetikai teher ne-
hezedne egy populaciora. A genetikai teher
szemléletesen azt jelenti, hogy a szelekcid
folyamian a kevésbé alkalmas egyedek a
fitnessbeli kiilonbségiik alapjan bizonyos
arinyban elpusztulnak, kiszelektilodnak.
Egy gén esetében ez rendben is volna, am
a genomot alkoto tobb tizezer génnel és
alléljaikkal szamolva nagysagrendekkel
tobb egyednek kellene elpusztulnia, mint a
populici6 osszlétszama. A dilemmat Motoo
Kimura (1968) oldotta fel, kimutatva, hogy
a genetikai valtozatok tilnyomo tobbsége
funkciondlis szempontbol nem kiiloénbozik,
s togzilésik a véletlennek, nem pedig a
szelekcio eredményének koszonhets. Egy
misik gond a fitnessokologia paraméterektdl
valo fuggetlensége volt, amely hianyossig
barkésébb részben orvoslast nyert, de a mate-
matikai rendszer tovabbra is elérhetetlen
tavolsigban all a valos populaciok modelle-
7€sét8l. A populaciogenetika a mennyiségi
jellegek* kodolasat (poligénes 6roklodés®)
a szerepet jatszO gének additiv hozzajarula-

saval magyardzza: minden gén egy-egy kis
,darabbal” jarul hozza egy poligénes jelleg
meghatarozisahoz.

A mendeli genetika szemlélete a mole-
kularis biologidra is 6ridsi hatdssal volt és van
még ma is. A genetikai kutatasok jelentGs
részének célkitizése még manapsag is egy
adott génhez egy fenotipus hozzirendelése.
A kutatasok soran két alternativ megkozeli-
tést alkalmaznak. Az Gn. ,elére” (forward)
genetika esetében véletlenszerd muticiokat
indukilnak egy modellorganizmus genom-
jaban, s a megvaltozott fenotipushoz keresik
a mutdns gént. A forditott vagy ,reverz” ge-
netikai megkozelités esetében egy célzott
genetikai valtozast hoznak létre a genomban
(példaul egy transzgén bevitele vagy egy
gén kilitése révén), majd azt vizsgaljak, hogy
az hogyan valtoztatja meg a fenotipust. A
kutatds végterméke mindkét esetben egy
gén és egy fenotipus kozotti kapcesolat meg-
allapitasa. A genetika mavel6i a gének ko-
zotti kolesonhatasokat altalaban tapasztaljak
ugyan a kutatisaikban sét, névvel is illetik
Sket (pleiotropia*, episztazis®), am csak olyan
zavar0O tényezOknek tekintik, amelyek elfe-
dik vagy 6sszekuszaljak a gének tiszta hatasat.
Az egy gén — egy fenotipus koncepcio egy
szégyenlGs paradigma: bar kimondva kinos,
kutatva még mindig szalonképes.

Repedesek a redukcionista
Zenetika horizontjan

Valdjaban az egy gén —egy fenotipus megfe-
lelés specilis esetekben latszolag fennallhat.
Ismertink olyan genetikailag meghatarozott
jellegzetességeket (mint példaul a szemszin,
aborso szine és alakja), amelyeket, bar tobb
gén hatdroz meg, mégis csak az egyikiik val-
tozasa eredményez jelentSs fenotipusbeli
kilonbségeket. Egy gén hibds mikodése
vagy hidnya rendszerint valoban jellemz6
fenotipust eredményez. Viligosan kell azon-
ban latnunk, hogy a mutins fenotipusbol
nem kovetkeztethetiink a gén valodi funk-
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cidjara. A probléma szemléltetéséhez alljon

a kovetkezS példa. Ha kivesszik egy radio

tranzisztorat, akkor az elkezd sipolni, ha

visszatessziik, akkor megsziinik a sipolas, s

Ujra halljuk példaul a Republic egytittes egyik
klasszikus dalat. Ha kovetkezetesen alkal-
mazzuk a redukcionista értelmezési logikat,
akkor arra a konklaziora kellene jutnunk,
hogy a tranzisztor funkcidja kettGs: a sipolas

elfojtasa és a Republic-szim megszolalisa,
ami nyilvanvaléan hibas gondolkodas.
Ugyanezen a logikai alapon produkal hibas

eredményeketa reverz genetika. A hiba mér-
téke attdl fligg, hogy mennyire tivolodunk

el a gén altal kodolt fehérje kozvetlen funk-
Cciojatdl. A vércsoportok esetén a gén —feno-
tipus korrelacio helyes, hiszen a gén kozvet-
len termékének varianciajat vizsgaljuk. Ha

azonban nagyot ugrunk a szabalyozasi hie-
rarchiaban, és egy gént egy viselkedésbeli

vagy mentalis sajatsaghoz rendeliink (példa-
ul a depresszio, a tanulas, a nyelvtan vagy a

beszéd génje), akkor nagy eséllyel estink a

talegyszerGsités csapdajaba a kapott ered-
mények értelmezése soran. Egy gén

mukodésének kiiktatdsa ugyanis olyannyira

atrendezi sok mas gén kifejez6dési mintaza-
tat (mikor, hol é&s mennyi mRNS képz&dik),
hogy lehetetlen kibogozni az okok és okoza-
tok halozatabol a vizsgalt gén hatisat, sdt,
mint latni fogjuk, nincs is értelme egy gén

izolalt hatasarol besz€lni. A redukcionista

genetika kutatasi attit(djével az a probléma,
hogy a génkitités hatasit csak a feltételezet-
ten érintett struktirakban vizsgaljak, a tobbi

rendszert altalaban negligaljak, vagy ha még-
is vizsgaljak, akkor annak eredményét elhall-
gatjak; a redukcionista genetika kutatasi pa-
radigmdjaval pedig az a gond, hogy a meg-
kozelités 6bnmagiaban nagyon gyakran

alkalmatlan értelmes kérdésekre valo adek-
vit valaszok adasira. Nem véletlen, hogy a

kilonféle biologiai diszciplindk altal feltart

tények hatasara kételyek ébredtek a géncent-
rikus felfogas tudomanyos értékét illetGen.

A. A régi gének funkcicja nem valtozik, 1ij
gének pedig ritkan keletkeznek
A gének adapldcios evoliicioja. A populacio-
genetika alapfeltevése az, hogy a gének
variabilisak, s az egyedek a hordozott
gének valtozataitol fliggben eltéré mérték-
ben élnek til és hoznak létre utddokat. E
szemléletbdl az kovetkezik, hogy a gének
folytonosan tokéletesednek, vagy legalab-
bis alkalmazkodnak az allanddan valtozo
kornyezeti kihivasoknak megfelelGen. A
probléma ezzel a koncepcioval az, hogy
a gének kodolo régidiban megfigyelhetd
valtozatossdg nem eredményez adaptiv fe-
notipusos variancidt, melynek oka az, hogy
avaltozasok tilnyomo tobbsége a kod néma
pozicidiban* torténik, ami gyakorta nem jar
aminosavcserével a kodolt fehérjében. Joval
ritkabb az aminosav sorrendben torténd
valtozas, de ebben az esetben a kicserélédott
aminosavak rendszerint kémiailag hasonlo
karakterGek maradnak, s igy a funkciojuk
nem valtozik meg érzékelhetGen. Kivételt
képeznek a funkcidvesztést vagy csokkent
mukodeést eredményezG artalmas mutaciok,
hiszen ezek valoban valtozékonysagot pro-
dukalnak a gének kodolo szakaszaiban. A
funkciovesztéses tipust muticiok azonban
nem jarulnak hozza a populacioé adaptiv
variancidjahoz, jelenlétiik a negativ szelekcio*
eliminacios folyamatanak bizonyos stadiumat
jelzi.

Tény, hogy a gének funkcidja hossza id6
ota valtozatlan, amit példaul azok a kisérletek
is bizonyitanak, amelyek sorin nagyon
tavoli fajok (ecetmuslica és egér) homolog
génjeit* cserélték ki, és a kicserélt gének to-
kéletesen el tudtdk latni a feladatukat a masik
éldlényben. Létezik néhany kivételt erdsité
szabaly. Nagy rendszertani egységek kozott
kilonbséget talaltak bizonyos egyedfejlo-
désben szerepetjatszo gének szerkezetében.
Egyetlen példat emlitve: a Quox-1 gén, ami
egy l-es tipust Hox gén*-féleség, nagyon
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konzervativ a gerincesekben. A madaraknal

azonban egy Gj domén beéptilésével meg-
valtozott a gén funkcidja: a gerincoszlop

eliilsé-hatulso iriny fejlédésének irdnyitisa

helyett a kdzponti idegrendszer kialakulasa-
ban lett szerepe. Az ilyenfajta genetikai

vialtozatossag azonban csak makroevolGcios*
jelentGséggel bir, s nem jatszik szerepet az

egy populacion beliili sokféleség kialaki-
tasaban. John Fondon és Harold Garner

(2004) a kutyafajtak két, az egyedfejlédésben

szerepet jatszO génjének Osszehasonlitisa

soran azonban potencidlisan mikroevolGcios*
jelentGséggel bird genetikai polimorfizmus-
16l szamoltak be. A kutatok a vizsgalt gének

kodolo szakaszaiban eltérd szama ismétldds

DNS-szekvencidkat talaltak, amibdl azt a

kovetkeztetést vontak le, hogy a kutyafajtak

tulajdonsagait az ismétlédd DNS-szakaszok

hatdrozzak meg. Az oksagi Osszefliggés azon-
ban nem egyértelmd, s még ha igazak is az

allitasok, altaldnos érvényességlik kétséges.
Elgondolkodtatd azonban egy hasonl6 jelen-
ség: jelenleg tizennégy olyan neurologiai

betegséget ismertink (Huntington-chorea,
torékeny X kromoszoma stb.), amelyeket tri-
nukleotid ismétlédések okoznak. A betegség

kialakulasa és mértéke a tripletek szamatol

fiigg. Osszefoglalva: a gének jelen funk-
ciojukat egy fokozatos tokéletesits szelekcio

soran nyerték el. Eza folyamat azonban, Ggy

tlnik, az élet fejlédésének korai szakaszaban

lezajlott, és jelentGsége azota csekély.

UJj gének keletkezése. A genetikai viltoza-
tossag kialakitisdnak egy masik lehetGsége
az 0j gének létrejotte. Ennek legfontosabb
modja a gének megkett6z6dése, majd a
keletkezett gének funkcidjanak szétvalasa.
Precizebben fogalmazva, az egyik gén
megtartja az eredeti funkciojat, a masik
pedig (j feladat elvégzésre valik alkalmassa.
Megjegyzem, hogy a duplikaciok tobbsége
funkcittlan, Gn. pszeudogéneket* produkal.
Gének megkettGzédésével keletkeztek a gén-
csaladok;, s gyanithato, hogy a teljes génkész-

let egy vagy néhany Gsi gén duplikacitja,
majd divergens evolicitja tjan jott 1étre. A
genomprogramoknak koszonhetGen most
mar ssze tudjuk hasonlitani kiillonbodzé fajok
teljes génkészletét. Az egérgenom 1,2 %-a ke-
letkezett viszonylag Gjonnan, nagyobb DNS-
szakaszok megkettGzGdésével, ami 675 gént
érint, az ember genomjanak viszont 3,5-5 %-a
szarmazott Ujkeletd DNS szegment duplika-
cokkal (Cheung et al., 2003). Lithat6, hogy
az emberi genom evoltcios szempontbol
dinamikusabb az egérénél, de nem valoszind,
hogy a gének megkettGzGdése felelne a két
faj kozotti fenotipusbeli kiilonbségekért. Egy
masik nagyon fontos génképzddési mod
az exonok* keveredése, ami fehérjeszinten
a doménok* kombindlodisinak felel meg
(Patthy, 1999). Ma mar bizonyitékok sora
tamasztja ald, hogy a mozgékony genetikai
elemek kiilonosen fontos szerepet jatszottak
a multidomén-szerkezet(, az extracellularis
kommunikacidban szerepet jatszo fehérjék
evoluciojaban. Egyes feltételezések szerintaz
legfontosabb innovacios forrasa (Patthy,
2005). A muslica (D. melanogaster) és az
ember genomjanak 6sszehasonlitdsa azt a
dobbenetes tényt tarta fel, hogy az emberi
fehérjékben azonositott domének 90 %-a
megtalalhaté a muslica fehérjéiben is. A
fentiek arra engednek kovetkeztetni, hogy az
evollci6 inkabb sokszorozza és kevergeti a
genom funkcionilis egységeit ahelyett, hogy
de novotjdonsagokat hozna létre. Egy tovab-
bi elképzelés szerint a gének komplementer
szalaiazGj gének képzédésének potencidlis
forrdsai, de ez a hipotézis enyhén szolva
vitatott (Boldogkdi et al., 1995; Boldogkdi,
2000). Uj gének szirmazhatnak mds fajok-
kal torténS géncsere Utjan is (horizontalis
géntranszfer®), mely stratégia elsGsorban a
virusokra és a baktériumokra jellemzé. A pro-
kariotak viligiaban o6ridsi géncsere-piac léte-
zik, amely igen gyors evoltciot tesz lehetGve.
Példaul a kozonséges bélbaktérium (E. coli)
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veliink szimbibzisban él6 valtozatinak 518
olyan génje van, amelyek ugyanezen faj
vadtipust torzsébdl hidnyoznak. Viszont a
vadtipusa torzs 1387 olyan gént tartalmaz,
ami az artalmatlan rokonianak DNS-ében
nem fordul el6. A tObbsejtd szervezetek is
képesek horizontalis génszerzésre, példaul
genomba integralodd virusok segitségével.
Egyes feltételezések szerint a gerincesek
genomjaban 223 gén bukkant fel virusokkal
tortént talalkozas nyoman. A kutatok tobbsé-
ge azonban szkeptikus e hipotézissel szem-
ben. A horizontalis géntranszfer valoszintileg
elhanyagolhat6 szerepet jatszik a multicellu-

A genetikai informacio evoluci6 folya-
man torténé moédosulasinak egy tovabbi
célpontja az intronok* alternativ kivigasa
(splicing) lehet. Példaként emlitem, hogy
az ember genomjanak 60 %-arol tobbféle
géntermék képzadik, egy gén atlagosan 2,6-
féle mRNS-t kodol. A mechanizmus poten-
cialis evolicios jelentGségét a fajok transz-
kriptomjainak* alaposabb megismerése fogja
majd megerdsiteni vagy elvetni.

Osszefoglalva, a magasabbrend( élélé-
nyek genetikai alapkonstellicitja meglehe-
tGsen stabilnak tinik, még nagy evolicids
tavolsigok viszonylatiban is. Riadasul a
fenotipusos komplexitas sem nagyon fligg
Ossze a genetikai komplexitassal. Gondol-
junk csak arra, hogy a szazbillié sejtbdl allo
ember génjeinek szama kétszerese sincs a
959 sejtbdl allo fonalféregének. A fentiek azt
sugalljak, hogy a fenotipusos valtozatossag
kulcsa inkabb a genetikai szoftverben (a
mukoddés programja) keresends, mintsem a
hardverben, azaz a gének szamaban és minG-
ségében vagy esetleg a genom méretében.

B. Vdltozékonysag
a szabalyozo szekvencidkban

Sokaig egyeduralkod6 volt az a nézet, hogy
a fenotipusos polimorfizmus a gének kodolod
régidjanak variancijjara vezethets vissza. Az

Ujabb adatok azonban egy masfajta Gssze-
fliggésre utalnak. J. Claiborne Stephens és
munkatarsai (2001) és Matthew Rockman
és munkatarsai (2002) az ember tobb génjét
vizsgaltadk meg, és nagyfok varianciat talal-
tak a szabalyoz6 régiokban. Christopher R.
Cowles és munkatarsai (2002) beltenyésztett
egértorzsek szamos génjének szabalyozo
régioit vizsgaltak, s jelentés genetikai va-
rianciat talaltak, amelyek egy jo része gén-
expressziobeli kiilonbséggel is jart. Mas fajok
regulicios szekvencidi is nagyfoku varianciat
mutatnak. Jol ismert példa, hogy az eurOpai
emberek tobbsége, ellentétben az azsiaiak-
kal, feln6tt korban is tudja hasznositani a
tejeukrot, ami nyilvanvaldan a tejcukorbonté-
enzim két rassz kozotti szabalyozasbeli kii-
lonbségével magyarazhato: a csecsemdkor
utin megmarado, illetve megszing génex-
presszioval. Mikroevoltcios szempontbol
csak a fajon beltili variabilitds szamit, de az
evolicios folyamatok megértéséhez hasz-
nos informaciokkal szolgalhat a rokon fajok
szabdlyoz6 szekvencidinak 6sszehasonlitdsa
is. Nos, ezek a kutatasi eredmények is arra
utalnak;, hogy a génkifejez6dés szabalyozasa
alapvets szerepet jatszik az evoltcidban
(Boldogkdi, 2004). A szabalyozo szekvencidk
funkciondlis polimorfizmusat azonban nem
egyszerd vizsgdlni, aminek oka tobbrétd.
Egyrészt, joval kevesebb szekvencia-infor-
macio6 all rendelkezésre a gének kozotti régi-
Okrol, mint a gének an. strukturilis részeirdl,
amelyek az mRNS-ek képzddését kodoljak.
Megjegyzem, hogy az ember genomjanak
csak 1,5 %-atalkotjak gének, a gének expres-
szidjat szabalyozo szekvenciak zome a gének
kozotti DNS része, olykor nagyon messze a
gén strukturalis részétél. Masrészt nagyon
nehéz felbecsiilni e szekvencidkon beliil a
baziscserék hatasat a gének expresszidjara.
A ciszszabilyozo elemek egymastol és a
szabalyozott géntdl valo tavolsiga, vagy az
elemek szama, milyensége szintén nehezen
megidllapithato hatast gyakorolnak a gének
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mukodésére. S6t, a kromatinszervezodés
és az epigenezis* hatdsa a génexpressziora
tudasunk jelenlegi szintén gyakorlatilag meg-
josolhatatlan.

Lényegében tehit egyre tobb adat mutat
arra, hogy a génexpressziot szabalyozd DNS-
szekvenciak variancidja fontos szerepet tolt
be a fenotipusos valtozékonysag kialakita-
siban. Ha helytallo a fenti kovetkeztetés,
akkor kell, hogy a genetikai szabalyozas a
természetes szelekcio célpontja legyen.

C. Génhdlozatok

A génkititéses (knock-out) technikakkal ké-
szitett egereknél gyakori eset, hogy a vart fe-
notipus nem jelenik meg, vagy egészen mas
lesz, mint amit a kititott gén funkcidjanak is-
meretében megjosoltak. A knock-out egerek
vizsgalata vilagitott ra arra, hogy egy gén
inaktivalasa valtozast idéz el6 mas gének
mukodésében is. A knock-out irodalom
kompenziacos hatdsoknak nevezi e vilto-
zasokat, azt sugallvan, hogy az ép gének,
legalabbis részben, atveszik a sértilt gén sze-
repét. Véleményem szerint ez a nézet erds
leszikitése a génkitités hatasara végbemend
folyamatoknak. A 1étrejové valtozasok nem
feltétlentil a genetikai rendszerek stabilitasat
szolgaljak. Az inaktivalt génnel funkciondlis
kapcsolatban all6 tobbi gén expresszios
szintje egyszerden csak megvaltozik, akar
nem adaptiv modon is. SGt, mivel a kititott
gén hidnya az embrionlis fejl6dés kezdetétdl
befolyasolja az él6lény fejlédését, a nem-kap-
csolt rendszerek mikodése is megvaltozhat.
A muslica és az egér korai embrionilis
fejlédése jol ismert. Az egyes transzkripcids
faktorok egy jol idzitett menetrend szerint
egymadst serkentve vagy gitolva vezérlik az
egyedfejlédés menetét. Egy szignaltransz-
dukcits* kaszkad is egymassal rogzitett sza-
balyok szerint kdlcsdnhatd komponensekbdl
all csakigy, mintaz anyagesereutak enzimjei
vagy az agy biokémiai komponensei. A hely-
zet az, hogy a szervezetet behalozo biokémi-

ai/genetikai folyamatok szereplGi kozotti
kolesonhatisok nem egyenletesen oszlanak
el, hanem er6s csoportosulasi hajlamot mu-
tatnak. A kiilonbozs élettani folyamatokat
funkcionalisan kapcsolt gének csoportja ira-
nyitja, melyeket génhalozatoknak neveziink.
Egy génhal6zat mikodése nem magyaraz-
hat6 a komponensek egyedi hatisainak
OsszegzGdésével. A génhalozatnak az alko-
torészeihez képest j, onallo, rendszerszintd
sajatsagai vannak. Megfigyelések sora mutat-
ja, hogy génhal6zatok evolticios szempontbdl
is egységként viselkednek. Az ontogenezis
irAnyftasaban részt vevs genetikai halozatok
nagyfoku stabilitast mutatnak, még nagy
evollcios tavolsdgok esetén is, ami azonban
,csupan” annyitjelent, hogy a rendszer elemei
szekvencidlisan, s néha génexpresszios szin-
ten is viszonylag konzervativak. A
mukodésiikben azonban nyilvanvaléan kii-
lonbségek vannak, amit az élGlények Oridsi
valtozatossaga bizonyit. Vannak példik a
génhalozatok Osszetételében torténd evola-
ci6s valtozasra is. David Keys és munkatarsai
(1999) bizonyitottik be, hogy a lepkék szar-
nyanak foltozottsig-mintizatiban torténs
valtozatossag mogott egy korai
egyedfejlédésben szerepetjatszo génhaldzat
atrendezGdése rejlik. A feltételezés szerint egy
vagy két, eredetileg mas funkcioval rendelkezs
génnek a génhalozatba vald bekertilése
okozta a szamy mintazatinak atrendezédését.
Francois Spitz és munkatirsai (2001) kimu-
tattak, hogy a négyliabu gerincesek labanak
evoluciots fejlédésében nagyon fontos szere-
pet jatszottak a Hox gének szabalyozo régi-
Ojaba beépilt labspecifikus regulacios ele-
mek. Az evolacids fejlédésbiologia
témakorébdl felhozott fenti és mis példak azt
mutatjak, hogy az evolacié hozott anyaghol
dolgozik: Gj komponensek elGallitisa helyett
inkabb a meglévok kozotti kapesolatok per-
mutalasaval produkal Gjdonsigokat.
Osszefoglalva, egyre n6 a felismerés,
hogy a funkciondlis rendszereket nem lehet
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egyszerd génhatisok OsszegzGdésére redu-
kalni. A génhilozat tagjainak tobb szinten
torténd kolcsonhatasai mindségileg 0j,
rendszerszintl tulajdonsagokkal ruhazzak
fel a génhalozatot. A posztgenom éra legfon-
tosabb feladata a génhilozatok mikodési
mechanizmusanak feltarasa.

Posztmodern szintézis

A populicidgenetika a mendeli genetika és
az evolucidelmélet dsszeboronilasa révén
jott létre. E (klasszikus) neodarwinizmusnak
nevezett nyomulds eleinte nem aratott 0sz-
tatlan sikert az Gin. naturalistak korében, akik
inkabb a koviletekkel, a fajképzédéssel és
a nagyobb evolucios 1épésekkel foglalkoz-
tak. A mult szdzad kozepe tajékan fogtak
kezet a kétirinyzat képvisel6i. Megegyeztek
abban, hogy a populdcidgenetikai Ossze-
fuggések alapjan megmagyarazhato az evo-
lGcio teljes horizontja, a mikroevolaciotol
a fajképzddésen 4t a makroevolicioig. A
paktum neve ,modern szintézis” lett, amely
felfogas az egy gén—egy fenotipus vagy az egy
gén —egy fenotipus-,darabka” elven alapuld
genetikat az evolicio kizarolagos és teljesko-
rd magyarazatara alkalmasnak talalta. Bar a
szintetikus evolicidelméletet timadasok lan-
kadatlan sora érte kiilonbodzs irdinyzatok (ne-
utralizmus*, punktualizmus* stb.) részérdl, az
elmélet az antitézisek magaba olvasztasaval
mégis talélte a kihivasokat, s megteremtette
a jelen evolucios vilagképét, amit modermn
neodarwinizmusnak neveziink.

A szelekcio egysége az egyed. Csakhogy
az egyed genetikailag talsdgosan komplex,
ami miatt nem alkalmas matematikai model-
lezésre. Az egyszerliség kedvéért a popula-
cibgenetikusok az egyedet egy génnel re-
prezentaljak. Sajnos, a kutatok tdl komolyan
vették ezt a megfeleltetést, s a gént valodi
szelekcios egységként kezelték, ami hely-
telen irdnyba vitte el mind a molekularis ge-
netikai, mind az evolGcidbiologiai kutatasok
fokuszat. Joval redlisabb, ha egy bizonyos

fenotipust és/vagy élettani folyamatot te-
kintiink a természetes szelekcio célpontjanak,
s az azt kodolo génhalozatot a szelekciod
egységének. A korrekt helyzetértékeléshez
hozzatartozik az a megjegyzés, hogy kutatni
csak azt lehet, amihez adottak a technikai
feltételek. Sok gén egylttes expresszidjanak
vizsgilata csak az utobbi évek technologiai
(funkcionalis genomika*, proteomika®) fej-
16dése kovetkeztében vilt lehetségessé.

A. Dinamikus génhdalozatok
folyamatok génhaldzatok dltali koordinalasanak
felfedezése egy Gjabb szintézis lehetGségét vetiti
elére. Véleményem szerint e szintézis elméleti
alapjat a genetikai variacio Gjfajta értelmezése
adja meg. Mint sz0 volt t0la, a gének kodolo
szakaszairendkiviil ritkin produkalnak adaptiv
genetikai varianciat egy populacion belil.
Ezzel ellentétben, Ggy tlnik, hogy a gének
szabalyoz6 szekvencidiban nagyfokd, fajon
belili valtozékonysag van. Csakhogy az
egyedi gének expresszidja dnmagaban
nem szolgil elégséges magyarazattal egy
biokémiai folyamat vagy egy fenotipus
konkrét megjelenésére, mivel a gének, termé-
keiken keresztiil, génhalozatokat alkotva kol-
csOnhatasban allnak egymassal (1. dbra).

atirodoé rész
s |

szabalyozd régid

1. dbra » Egy génhilozat komponensei kol-

csonhatasban dllnak egymassal. A génhalozatot

alkoto gének egymassal hierarchikus, térben

és id6ben elkiilontilhetd kolesonhatdsok halo-

zatat alakitjak ki. Térbeli elktloniilés esetén

mediatorok (idegi impulzus, hormonok stb.)
kozvetitik a hatdsokat.
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2. dbra » Egy populacioban a gének ciszszaba-
lyozo régioi polimorfizmust mutatnak. Egy
adott ciszszabalyozo régiovarians identitisinak
megallapitisa nem egyszerd, merta genetikai valto-
zas génexpressziora valo hatasit, illetve a hatas
mértékét korilményes meghatirozni.

E tényekbdl kézenfekvs a kovetkeztetés,
hogy a fenotipusos polimorfizmus forrdsa
a génhilozatok variabilitisa, amit a génha-
l6zatot alkotod gének szabalyozo régidinak
variancidja hoz létre (2. abra).

Tehat a génhaldzatok nemcsak makro-
evoltcios léptékben lehetnek az evolicio
egységei, hanem sokkal mélyrehatobban,
a populaciok genetikai valtozékonysigaért

l génproduktum-hal6zat l
(génexpressziés mintazat)

szinte kizarolag 6k a felelGsek. Nézzitk meg
az Uj szintézis egy lehetséges valtozatat.

A gén—allél analogidjaként nevezzik
génhil6zat-alléleknek az egy populacioban
fellelhets génhaldzat-valtozatokat. Egy gén-
halozat allél akkor kiilonbozik egy masiktol,
ha legalabb egy komponensének a szaba-
lyozo szekvencidjaban génexpresszio-valto-
z4st okozo eltérés van. A fogalmat nem lehet
tokéletes pontossaggal definidlni, mert nem
tudjuk objektiven megadni azt a legkisebb
valtozast a génkifejez6désben, amitél mar
kilon allélként kell kezelntink az adott
génhalozat-varianst. Egy génhalozat-varians
létezhet ténylegesen egy jelen ideji populacio-
ban (realizalt génhalozat-allél), vagy csak
potencialisan, a populicid génvariansainak
elméleti sszekombinalasaval (rejtett génha-
l6zat-alléD), amit a szexudlis reprodukcio
realizdlhat egy elkovetkez$ generacidban.
Egy gén téridébeli expresszids mintazatat
nem csupan a sajat ciszszabalyozo6 szek-
vencidi hatarozzak meg, hanem a hilozat
tobbi tagjanak expresszids mintazata is. Egy

leegyszertsitett helyzetet mutatbe a 3. dbra,

3. dbra e Egy génhalbzat egyet-
len elemének (egyik gén cisz-
tozasa hatdssal van a tobbi kom-
ponens expresszios mintazatara
is. Mint az abran lathat6, egy gén
ciszszabalyoz6 régidjanak hipo-
tetikus megvaltozasa a génhalo-
zat globalis expresszios mintdza-
tara hatassal van. Az egyforma
arnyalatok nem jelentenek iden-
titast, csupan a szemléletesség
kedvéért abrazoltam a kiindulasi
allapotot azonos arnyalatokkal.
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ahol egyetlen gén szabalyozo szekvencidja-
nak megvaltozasa a halozat tobbi génjének
kifejez&désére is hatdssal van. A hatdsok
lehetnek kozvetlenek (példaul transzkrip-
cios faktorok révén) vagy kozvetettek. A
géntermékek kolcsonhatdsai nem mindig
DNS-szinten koordinaltak, s gyakran nem is
jarnak transzkripciobeli valtozassal (példaul
a fehérjék foszforilacioja Gtjan torténd szaba-
lyozas). A hatasoknak id6dimenziojuk is van,

A B Cc
| . . *+
.= ne= Il
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* (=)
L / *+
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azaz vannak gének, melyek kifejezGdése
megel6zi mas génekét. A programozott
idébeliség foként az egyedfejlédésben
szerepet jatszo halozatokra jellemzs. A kol-
csonhatdsok lehetnek egyenrangtak vagy
hierachikusak, illetve egyes komponensek
hatasa egy tetszoleges jellegre markansabb,
mint masoké.

A génhalozatok variancja okozhat gén-
expressziobeli és fenotipusos varianciat (4/7.
abra). Egy adott génhalozat-allél a kbrmyezet
hatisara megvaltoztathatja a génexpresszios
mintazatot, amint azjellemz& az idegrendszer
mukodésére, de nem az egyedfejlédési prog-
ramokéra, melyek nagyfoka rugalmatlansa-
got mutatnak. Az interakcionalista filozofia
(Popper — Ecdles, 1986) szerint a fenotipus
(tudat) visszahat az idegsejtek mikodésére,
ami a génexpresszio szintjén is megnyilva-
nulhat (/2. dbra), ha a hipotézis igaz. Egy
génhil6zat ellenillhat a genetikai variancia
megnyilvanulasinak a génexpresszio vagy
a fenotipus szintjén (4/3. és 4/4. dbra). Az
egyedfejlédés génhalozatainak nagyfoka
konzervaltsiga nemjelenti a génexpresszios
szintd valtozatlansigot (bar néha igen)), s
f6ként nema fenotipus valtozatlansigat; alig
észlelhets expresz-sziobeli valtozasok Oridsi
fenotipusos valtozast képesek okozni.

4. dbra » A génhilozatok az expresszids minta-
zatokon keresztlil hatdrozzak meg a fenotipust.
Az dbra a genotipus (génhalozat-allél; A sor),
a génexpresszids mintdzat (génproduktum
allél; B sor) és a fenotipus (C sor) kozotti
kapcsolati lehetGségeket mutatja. 1. Egy adott
génhalozat-allél egyértelmien meghatirozza
a génproduktum-allélt, az pedig a fenotipust.
2. Egy adott génhalozat-allél tobbféle génexp-
resszids mintazatot €s fenotipust hozhat létre
eltérs kornyezeti inputok hatasara. A fenotipus
specidlis esetekben visszahathat az expresszios
mintazatra. 3. Eltér6 genotipus azonos expres-
szi6s mintazatot hoz létre kiilonbozé beépitett
stabilizald mechanizmusok révén. 4. A fenotipus
stabil lehet variabilis genetikai és génexpresszids
mintdzatok esetében is.
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A génhalozatok polimorfizmusa két
szempontbdl is dinamikus. Egyrészt, a gének
hatdsukat dinamikusan szabélyozott kol-
csonhatislancon keresztll fejtik ki. Masrészt
egy adott génhil6zat genetikai Osszetétele
a szexudlis szaporodis keverd hatdsianak
(rekombinicio*) eredményeként folytonos
valtozasban van a populcio élete folyaman.
Vizsgaljuk meg, hogy milyen koncepciobeli
felfogas van a génkozponta és a génhalo-
zat-centrikus felfogas kozott (1. tabldzat).
Mig a dinamikus génhilozat koncepciod
szerint a gének kozotti kolesonhatasok az
¢l6 rendszer lényegét alkotjak, a mendeli
és a modern genetika, legalabbis kutatasi
metodikdjaban eltekint ettd] a ténytél. Egy
fenotipus kialakitasaért rendszerint nem
egyedi gének vagy 0sszegzdo egyedi gén-
hatasok felelGsek, hanem egy génhalozat.
Az egyedfejlédés érdekessége, hogy bar
dinamikus természetd transzkripcios kasz-
kadok iranyitjak, mégis rendkiviil ellenallo a
kornyezeti hatisoknak. Gondoljunk csak az
egypetéju ikrekre, akik még id6s korukban
is szinte megkuilonboztethetetlenek. Néhany
faj esetében az ontogenezis kritikus szaka-
szaban a kornyezet hatisa az, ami szelektal
az alternativ fejlédési Gtvonalak kozil. lyen
példaul a nemi meghatarozottsig mechanizmu-

Fogalom
genetika

Gének kozotti kolesonhatds  Nincs, vagy zavard hatasa
A fenotipus genetikai hattere Egy gén — egy fenotipus vagy

fenotipus-darab
Létrehozhat-e a szex
fenotipusos Gjdonsagokat?

Mendeli és modern

Monogénes 0roklédés
esetében nem; ooligénes

sa egyes halfajok vagy a méhek sth. esetében. A
jellemzG azonban azegyedtejlddési programok
nagyfoka rugalmatlansaga. Ezzel ellentétben
az emlGs agy jelentGs mértékd plaszticitassal
rendelkezik, azaz rugalmasan reagal a valto-
70 kornyezeti hatasokra, s gyakorlassal kon-
nyen elsajtitja az adaptiv reagdlasi sémakat
a kilsG hatasokra. A klasz-szikus felfogis
alapjan nem lehet magyarazni a plaszticitis
genetikai/biokémiai mechanizmusat. A di-
namikus génhal6zat hipotézis értelmében
viszont igen: a kornyezet a génexpresszios
mintizatokra hat. Tehat a plasztikus génha-
lozatok esetében a génexpresz-szids min-
tazatokat nemcsak a ciszszabalyozo régiok
variancidja és a géntermékek kolcsonhatasai
hatarozzak meg, hanem a belsé és kiilsG kor-
nyezet is. Egy génhidlozat mikodését nem
érthetjik meg egy pillanatfelvétel alapjan.
Ismerntink kell az el6z6 torténéseket is. Ezt
legjobban az 6szvér esetével lehet szemlél-
tetni. Az dszvér kinézetét dontden a kanca
hatarozza meg (amely szerint16- vagy szamar
OszvérrOl besz€liink) az Gn. anyai hatas* Gt-
jan, melyek kivitelezését a petesejtben levs
transzkripcios faktorok végzik. Tehat az azo-
nos genetikai hittér ellenére is a kiindulasi
feltételek eltérdsége (16 vagy szamar petesejt-
citoplazma) végigvonul az egyedfejlédésen,

Dinamikus génhal6zat
koncepcio

Alapvetd
A fenotipus génhalozatok
altal kodolt
Igen, s ez az ivaros
szaporodds lényege

oroklédésnél: atlagold hatis

Elképzelés egy fenotipus Nincs
nem-genetikai

mechanizmusara

Az anyai hatds kovetkezmé- Nincs
nyei az embridgenezisre

lithatja

A kornyezet hatassal van
a génexpressziora

Egy génhalozat korai dllapotanak
megvaltozasa mis palyédra al-
a génhalozatot

1. tablazat » A genetika fogalmai a dinamikus génhal6zat hipotézis fényében

1264



Boldogkdi Zsolt « Miért vagyunk mindannyian kiilénbdz6ek?

Fogalom

Atermészetes szelekcid
genetikai forrdsa

A természetes szelekcio
célpontja

Az evolcios viltozis egysége

A természetes szelekcio
eredménye

A fitness fogalma

A genetikai varidcio eredete
Génevollcio jelentGsége

A gének koevolucidja

A populaci6 adaptiv

Rejtett fenotipusos variacio
Mennyiségi jellegek
Az ivaros szaporodas szerepe

Fitness-optimum,
fitness-volgyek és -hegyek

Genetikai teher

Szelektiv parvalasztis
Kapcsolt egyenlétlenség

Uj muticiok nélkiili evoltcio

Populacio-genetika
Variancia a kodolo szekven-
cidkban (esetleg a ciszszabd
lyozo régickban)

Jellegek, melyeket vagy egy,
vagy tobb gén dsszeadodo
hatasa kodol

Gének

A génvariansok
differencialis ,tovabbélése”
Alapveté

Mutacio

Alapvets

Elméletidegen

Feltételezve: nagy, valjaban
kicsi, de inkdabb semmilyen

Recessziv allélok
Egyedi génhatisok 0sszege

A fiiggetlentil megszerzett
kedvezG tulajdonsagok
osszekertlése

Alapveté

Probléma

Az allélok
nem egyenletes eloszlisa

Az allélok
nem egyenletes eloszlisa

Kis lépések

Onz6 génhalozat koncepcio

Variancia a génhalézatokban, melyet
akomponensek szabalyozo szek-
vencidinak valtozékonysiga produkal

Génhilozatok dltal kodolt jellegek

Génhalozatok

A génhal6zatok genetikai Osszetéte-
lének valtozisa genericiok sorin

Nem lehet operativan hasznalni

Muticio, ivaros szaporodas

Az utébbi évtizmilliokban marginalis
Alapvets

Oridsi

Rejtett génhalozat-allélok
Génhilozatok kodoljak
Ugyanaz, és Uj fenotipusok
generdldsa

Nem léteznek

Nincs értelme

Csokkenti a varianciat
Csokkenti a varianciat

Potencidlisan jelents lépések

2. lablazat » Az evolicio-elmélet fogalmai az 6nzé gén haldzat hipotézis fényében

s Oriasi morfologiai, viselkedésbeli és egyéb

eltéréseket okoz. A példa kittinGen igazolja
a dinamikus génhalozat elképzelést.

B. Onz6 génhdlozatok

Richard Dawkins 6nz6 gén-elméletének (1976)
neveztem el azt a felfogist, mely szerint a ter-
mészetes szelekciod célpontjai nem gének,
hanem olyan fenotipusos jegyek, amelyeket

funkcionilis géncsoportosuliasok hatiroz-
nak meg. A hipotézis szerint a természetes
szelekcio nyersanyagit nem az egyedi
gének kodolo és regulacios szekvencidinak
populicion beliili valtozékonysiga, melyet
a halozatot alkotod gének ciszszabalyozo ré-
gidinak variancidja produkal. A szabalyozo
régiokban valo kiilonbségek a géntermékek
egymisra hatdsinak kovetkeztében a gén-
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halézat génexpresszios mintizataban okoz-
nak valtozékonysigot. Nézziik meg, milyen
egyéb kovetkezményei lesznek a fenti kon-
cepcionak az evolacitt illeté felfogasunkban
(2. tabldzat). A természetes szelekcio ered-
ménye nem egy adott allél fixalodasa, hanem
a génhalozat folyamatos atstrukturdlodasa.
Tovabba nem létezik a fitnessmaximum
altal meghatarozott célszalag, mely felé
a populacié genetikai struktardja gravital,
aminek oka a génhal6zat komponenseinek
igen nagyszama kombindlasi lehetGsége.
Az azonban elképzelhets, hogy hasonlo
fenotipust eredményezs génhaldzat-allélok
porzitiv szelekcio alatt llnak, s a véletlenszerd
folyamatok kozremtkodésével bizonyos
morfologiai jegyek valnak uralkoddva egy
populacioban vagy egy szubpopulacioban.
A folyamat azonban nem modellezhetS a
jelen populaciogenetikai eszkozokkel, ahol
egy allélidentitdsa abszoltt és nem statisztikai
értelemben definidlt. Nincsenek Wright-féle
fitness-volgyek és hegyek, és nincs genetikai
teher* sem. Az ivaros szaporodas is Uj értel-
met nyer a génhalozat-centrikus felfogasban.
A monogénes 6roklést rendszerekben a
szex nem jatszik szerepeta genetikai variacio
generalasdban, a variacio elGallitdsa kizaro-
lag a mutacio feladata. A klasszikus felfogas
szerint a szaporodis a kiilonbozG egyedek-
ben létrejott fiiggetlen kedvezé muticiok
Osszegylijtésében jatszik szerepet, amellett
persze, hogy produkdlja a generaciokat az
evollcios rosta szamdra. A szaporodas egye-
dila mennyiségi jellegek esetében hoz 1étre
fenotipusos valtozékonysagot, ami rend-
szerint a sz0l6i tulajdonsagok utddban valod
atlagolodasiat jelenti. Az 6nz6 génhalozat
hipotézis szerint a szexualis reprodukci6
mar genetikai szinten is (0j génhalozat-allé-
lok) Gjdonsagokat hoz létre, azaltal, hogy
osszekeveri a génhildzat komponenseit.
Az 0j genetikai kombinaciok fenotipusos
tjdonsagokat is létrehozhatnak. E hipotézis
szerint Gj muticiok nélkiilis jelent&s evolacios

lépések tehetSk pusztin a szaporodis és a
szelekcid és/vagy a véletlenszerd folyamatok
(tvegnyakhatis*, genetikai sodrodas* stb.)
altal. A genetikai anyag nagyfoku keveredése,
Ggy tinik, hogy szétzilal minden evoltciosan
kedvezG dsszetételd génhalozatot. E tenden-
cianak a kovetkezG tényezSk dllhatnak ellen:
a génhalozat egyes tagjai egymas kozelében
helyezkednek el a kromoszoman, vagy
evolUcitja sordn egy faj gyakran szdkiil le
kis egyedszamura véletlen vagy szelekcio
kovetkeztében.
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5. abra » Génhalozatok evolicidja. Az egysze-

riség kedvéért a realizalt génhalézatok egyforma
aranyban vannak jelen. Az el6fordulasi gyakori-
sagota korok nagysaga jelzi. I. Evoltcio Gj muta-
ci6 nélkil. A szaporodas Uj génhdlozat-varian-
sokat produkal (korok arnyalatival reprezental-
va). A szelekci6 és a véletlen hatasok csokkentik
a varidnsok szdmat azaltal, hogy bizonyos
ciszszabalyozo régiovariansok eliminialodnak. A
génhalozat-allélok eldfordulasi gyakorisaga (ko-
ok nagysagaval jelolve) is viltozhat. IL Evolacio
szelekcio és véletlen hatasok nélkul. A mutaciod
hatasara novekszik a génhalozat-allélok szama.
I Evolucio6 szelekcioval, genetikai sodrodassal
és mutacioval. Mivel a génhal6zat-allélok szama
joval nagyobb a bemutatottnal, egyes génhaldzat
variansok nem rogzilnek, kivéve, ha a popu-
laci6 a véletlen és/vagy nagyon erGs szelekcio
hatasara egy-kétegyedre sziikiil. Ugyanezen hatasok
enyhébb formdban hasonl6 génhalozat-allélok
egy populicioban valo kizarodlagos eléfordulasat
okozhatjak. E folyamat egy fajra jellemzé jellegzetes
tulajdonsagok kialakulasat eredményezheti.
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Osszefoglalds

A fenotipust nemizolalt gének egyedi hatasai

alakitjak ki, hanem génhalozatok, autoném

genetikai rendszerek. Az utobbi évek tech-
nologiai fejlédése ma mar lehetévé teszi a

genomszintl génexpresszid és a génhalo-
zatok viselkedésének vizsgalatat. A génhalo-
zatok szinte korlatlan valtozatossaga Gjszerd

magyarazattal szolgal a szintén korlatlan

fenotipikus valtozékonysagra. Lényegében

tehdt: bar bizonyos morfologiai vagy funkcio-
nalis Gjdonsagok a génfunkcio megvaltozasa

vagy Uj gének keletkezése (duplikacio vagy
doméncsere altal) Gtjan jottek létre az evola-
ci6 sordn, ezek az események viszonylag

ritkdn mentek végbe, és semmiképpen sem

képezik a populaciok fenotipusos valtozé-
konysaganak genetikai alapjat. Véleményem

szerint a génhalézatok expresszios szintd

variabilitisa felel6s a természetben megfigyel-
het6 valtozékonysag elsopré hanyadaért.

Ha értjiik a fenotipusos variacio genetikai
alapjait, akkor értjiik a genetikai szabalyozast, a
szubcellularisfolyamatoktol az egyedfejlédésen
keresztiil a magasabbrendd idegmikodésig,
s értjiik, hogy az evoltcio milyen egyszerd
fondorlatokkal ér el rendkiviil komplex
adaptiv genetikai valtozasokat. Ha értjiik a
fentieket, az oltani fogja Gnmegismerésiink
filozofiai szomyjat, és segit majd legyGzni a
testi nyomorasagainkat. Egy rendszerelvi
medicina érteni fogja egy beavatkozasra
adott valasz rovid és hossza tava hatasait, és
egyedi megoldasokban lesz képes gondolkod-
niegy adott gyogymod konkrét személyre valo
alkalmazasaban.

Koszonettel tartozom Szabad Janosnak értékes
javaslataiért.

Kulcsszavak: fenotipus, génhdlozatok, ge-
notipus, mendeli genetika, populdciogene-
tika

SZOTAR
allél: egy gén olyan valtozata, amely a tobbitdl
megktilonboztetheté

anyai hatds: a petesejt citoplazmajaban lévé anya-
gok (féleg RNS és fehérjemolekulak) hatdsa az
egyedfejlédésre

dominans allél: egy kopiaban is kifejti a hatasat

domen: egy fehérje 6nallo funkcioval rendelkezé
szakasza

epigenezis: olyan 6rokl6ds jelenség, amely
nincs kozvetlen Osszefliggésben a DNS valto-
zdsaival

gpisziazis: olyan, a fenotipusban megnyilvanulo
jellegzetesség, amely alapja a kiillonboz6 gének
kozti viszony eredményeként alakul ki

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

Jfenotipus: egy egyed morfologiai, élettani és vi-
selkedésbeli tulajdonsagai, melyeta komyezet és
a genetikai allomany egytittesen alakitanak ki

funkciondlis genomika: technikai megkozelités,
amely sok gén egylittes expresszidjat vizs-
gilja

genetikai sodrodas: a véletlen hatdsa a populacio
genetikai Osszetételére

genetikai teher: a fitness olyan csokkenése, amely
az el6nytelen hatist muticiokbodl ered

genom: valamely faj egyszeres 6rokitd allomanya,
egy kromoszOmagarnitaraban 1évé 6rokits
anyag 0sszessége

genotipus: valamely él6lény genetikai tartalma,
egy egyed génkészlete

homolog gének: kilonbozé fajok genomjaban
el6forduld azonos eredetd gének

Hox gén: a gerincesek anterio-posterior polari-
tasinak meghatarozisért felelGs gén

intron-a DNS azon szakasza, amely az érett mRNS-
ben nincs képviselve, mert a pre-mRNS-bdl
annak érése soran kivagodik

makroevoliicio: (1) magasabbrendd taxonok evo-
lacidja; (2) evolicios Gjdonsagok létrejotte

mennyisegi jelleg: tobb gén 4ltal meghatarozott,
normilis eloszlast mutaté tulajdonsag (Gn.
poligénikus jelleg)

mikroevolicio: egy populacion belil zajlo gén-
gyakorisag-valtozas
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monogeénes 6roklodes: olyan fenotipus 6roklédése,
amelyet egy gén alléljai hatairoznak meg

negativ szelekcio: a szelekcio olyan tipusa, amely
kiktiszoboli az elénytelen hatast mutacidkat

néma pozicio: a genetikai kodok azon (harma-
dik) pozici6i, amelyek megvaltozasa nem jar
aminosavcserével

paradigma: egy diszciplina altalinosan elfoga-
dott nézete

pleiotropia: egyetlen mutacioé szerteagazo ko-
vetkezményei

poligénes drokiodes: tobb gén altal kodolt mennyi-
ségi jellegek oroklsdése

polimorfizmus: genetikai vagy fenotipusbeli sok-
féleség

proteomika: technikai megkozelités, amely egy-
szerre sok fehérjeféleséget vizsgal

pszeudogen: valamely gén duplikacioval kép-
z6dott, nem funkcidképes valtozata

recessziv allél: csak két kopiaban fejti ki a hatasat
(kivéve, ha az adott gén csak egy kopiaban
van jelen)

reguildcios elemek: a regulacios régiokban elhe-
lyezkedé rovid, konszenzus szekvenciak

reguldcios régiok: a génmikodést szabalyozo
szakaszok: promoterek, enhancerek és szi-
lencerek

rekombindcio: kromoszoémaszegmentek cseréje
az apai és anyai eredetd homolég kromo-
szomak kozott

sarlossejtes vérszegénység.egy hemoglobin gén-
ben bekovetkezett muticid hatdsara a vorods-
vértestek sarl6 alaktak lesznek; a heterozigotak
ellenallébbak a malariaval szemben, mint azok,
akik nem hordozzik a mutans allélt

szigndl transzdukcio: egy kiilsé szignal hatasaraa
sejtben beindul6 tobblépcsds biokémiai/gene-
tikai folyamat, melynek sordn a sejt mikodése
megvaltozik

transzkriptom: egy genomhoz tartozo Ossz-
mRNS

tivegnyak-hatds: a populacio genetikai valto-
z€konysaganak beszikiilése az egyedszam
jelent&s csokkenése nyomain
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