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Eloszo

Talan nincs még egy tudomanyag, melynek kezdete oly pontosan megadhatd, mint a ge-
netikaé. 1865, amikor Gregor Mendel agostonrendi szerzetes kisérleti eredményeit publi-
kélta, az év, amikorra a tudomanyos genetika visszavezethetd. S talan nincs még egy tu-
domany, amely az elmult 15-20 évben olyan drdmai gyorsasaggal fejl6dott volna, mint a
genetika, az orokléstan.

Kilondsen aktualissa valt e tudomanyag az elmult évek nagy tudomanyos szenzacidi — at-
torései — Dolly, a klénozott barany vilagrajotte és a Human Genom Projekt sikere ota. Egy-
re inkdbb nyilvanvald, hogy a génsebészet, a génmanipulacid Oridsi hatassal van, s
méginkabb lesz az emberiség jovojére. Mindannak az ismerete, ami az emberrel, igy az
emberi 0rokl6déssel is kapcsolatos, kilondsen fontos az orvosok szamara, hiszen sza-
mos betegség korismézéséhez, kezeléséhez mar ma is nélkilozhetetlenek legalabb alap-
vetd genetikai ismeretek. Jegyzetlink f6 célja a genetika irdnti érdeklédés felkeltése, a ge-
netikai szemlélet kialakitdsa mellett olyan elméleti alapok megteremtése, amelyre a hall-
gatok késdbbi klinikai genetikai tanulmanyaik soran biztosan épithetnek.

Jegyzetlinket mar megiradsakor sem szantuk ,ércnél maradanddbbnak” a jévében a hall-
gatok visszajelzéseire, a klinikum igényeire s e tudomany gyors fejlédésére épitve termé-
szetesen tovabb bovitjlik, és médositjuk majd a leirtakat.

S ezUton szeretnénk kdszonetet mondani azoknak a kollégainknak, akik értékes vélemé-
nylkkel, biralataikkal hozzajarultak e jegyzet elkésziltéhez, jobbatételéhez.

A szerz6k
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error-prone repair 78

eukariétak kromoszomai 59
eukromatin 59

euploid kromoszomamutéaciok 98
excizios (kivagasos) repair 76, 77
exonukledz 78

expresszid 35

expresszios térkép 157

extragénikus RFLP 46

F

fakultativ heterozigbtak 23

familiéris hiperkoleszterinémia 81

farkastorok 132

farmakogenetika 151

farmakogenetikai vizsgalatok 152

fejl6dési rendellenességek 132

feldolgozott (processzalt) pszeudogének 34

fenilketonuria (PKU) 82, 150

fenotipus 9

férfi nemi kromatin 114

férfinormonok 147

fert6z6 betegségek okozta magzati artalmak
148

fizikai térképezés 156

fluorescens in situ hibridizacio (FISH) 52

folsav hianya 133, 149

fotoreaktivacié 76

fragilis X-szindroma 84

frame-shift 69

funkcionalis klénozas 155

funkcionalis mozaicizmus 112

funkcionyeréses (gain of function) mutacié 71

funkcidvesztéses (loss of function) mutacio
72

G, GY

génaddicio 71

génamplifikacié 64

géncsaladok 34

géndelécié 71

géndenzitas 32

génduplikalédas 12

gének 9, 34

gének/allélok 11

génfragmentumok 34

generacios idé 13

genetikai eredetl kérképek megeldzése 139

genetikai instabilitds 136

genetikai nem meghatarozas 115, 116

genetikai sodrédas 144

genetikai tanacsadas 139

genetikai térképezés 11, 155

genetikai variancia 129

genetikailag kapcsolt 10

génexpresszio 56

géninverzio 71

genitélis nem 121

génkiltott knock-out (KO) Gssejtek létrehoza-
sa 163

génkonverzi6 114

génkolcsOnhatasok (géninterakciok) 11

génkonyvtarak 41
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génmanipulalt él6lények 161
génmodositas 155

génmutaciok 68

genom 31

genomialis imprinting 27, 36, 57
genomialis kdnyvtar 42

genotipus 9

génpolimorfizmus 152

génterdpia 141, 158

géntranszfer eszkdzei 159
génvaltozat 81
glukéz-6-foszfat-dehidrogendz 29
GMO - Genetically Modified Organism 161
gonadalis mozaicizmus 108
gonadalis nem 121

gondoskodé (care-taker) gének 136
Gower-féle tlinet 124

G-sav 60

gylrd (ring) kromoszoéma 95

H

haploid 59

haploinszufficiencia 72
Hardy—Weinberg-0sszefliggés 143
hasznos mutéacié 81

helyspecifikus génkiltés 167
helyspecifikus rekombinacio Iétrehozasa 165
hemizigbtak 23, 66

hemofilia 24, 85

hemoglobint érinté mutaciék 20
here kialakulasat gatl6 hatas 119
heritabilitds 128, 129
heterogamétas nem 22

heterogénia 27

heterogenitas 27

heterokromatin 37, 59

heteromorf kromoszéma 66
heteroplazmia 123

heterozigbta 10

heterozigbtak szelekcids elénye 20
heterozigbtasag elvesztése (LOH) 67
hexézaminiddz A 21

hibajavitas (repair) 76

hiperoxaluria 26

hipervariabilis 16kusz 50
hipofoszfatémia 24

hipohidrotikus ektodermalis diszplazia 26
holandrikus 6roklédés 26
homogamétas nem 22

homolég kromoszéma 66

homoldg rekombinacié 167
homoplazmia 123

homoszexualitds 121

homozigdta 10

hossz( tavl génexpresszid szabalyozas 36
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housekeeping (haztartasbeli gének) 36
héstabil DNS polimeraz enzim 54

Human Genome Organization (HUGO) 155
Human Genome Project (HGP) 155
huntingtin 72

Huntington-chorea 16, 81

hurkok 59

Hutchinson—Guilford-progeria 82

H-Y gén 113

hypertonia 153

1

| sejt betegség 124

ICSI 171

idedlis populacié 143

ikervizsgalatok 127

imprintalt gén 57

imprinting 89

in frame mutacié 70

in situ hibridizacié (ISH) 52

incontinentia pigmenti 24

indukalt mutacié 68

infertilitds 97

inkomplett dominancia 13

inkomplett penetrancia 16

interaktiv variancia 129

interallelikus komplementéaciéo 27

interkaldlo vegylletek 68

intermedier 6roklédés 13

intersticilis delécié 89

intragénikus RFLP 46

intrakromoszdémalis rekombinacié 10

intron nélkdli gének 35

invaziv technikdk 140

inverzi6 94

inzercio 92

inzercids transzlokacié 92

ismert mutaciora visszavezethet6 6roklédé be-
tegségek 81

ismétlédési szam novekedés (expanzid)

ivari kromatinroég 112

IX. faktor 167

izokromoszéma 95

73

J
jelleg oroklékenysége 128

K

kabitoszerek 147

Kallman-szindroma 119

kancsal (skewed) X kromoszdéma inaktivacio
113

kandidans gén 156

kandidans gén klénozas 155

karos mutacié 81
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Kennedy-szindréma 27

kés6n manifesztalédo betegségek/jellegek 16

kiegyensulyozatlan kromoszémakészlet 97

kiegyensUlyozatlan utéd 96

kiegyensllyozott transzlokacié 91

kimérizmus 108, 109

kiolté (quencher) 56

Klinefelter-szindréma 105

klinikai heterogenitas 27

kion 67

klbnozas 43, 155

knock-in éssejtek létrehozasa 165

knock-out allatok 167

Knudson hipotézise 67

kobalaminhiany 149

kddold szekvenciak 36

kodominancia 18

kollagén gén 35

komparativ genomialis hibridizacié (CGH) 53

komplementacié 11, 27

komplex heterozigbtak 20

komplex jellegek genetikaja 71, 127

konduktorok 22

kongenitélis adrenalis hiperplazia 121

konkordancia 127

kontinuus jellegek 130

konvencionalis pszeudogének 34

kopaszsag 26

kozmid 43

konny( szal 38

kérnyezet variancia 129

kornyezeti tényez6k altali nemmeghatarozas
115

kotelezd crossing over 111

kozepesen repetitiv DNS 38

kromatida 64

kromocentrum 64

kromoszoma polimorfizmusok 60

kromoszomalis nem 121

kromoszomalis nem meghatarozas 116

kromoszémamutéaciok 87

kromoszémaszerkezet 59

kronikus felndttkori betegségek 133

krénikus mieloid leukémia 91

L

lamin A 82

lampakefe kromoszéma 64

LDL receptor mutacié 81

Leber-féle optikus neuropatia 134

letalis gének/allélok 11

LINE (long interspersed nuclear element) 37
linkage 10

liposzoma 159

5-lipoxigenaz gén variaciék 153

litiumsdk 148

lizoszomalis betegségek 124
l6kusz 10

I6kusz heterogenitas 27

M

macskanyavogas-szindroma 88
magzati artalmak 148

magzatkarositd anyagok 147

maléria 21

malignus hipertermia 29
Marfan-szindroma 82, 156

masodik meiotikus non-diszjunkci6 101
masodlagos befliz6dés 33

meiotikus non-diszjunkcié 99, 100
Mendel altal vizsgalt tulajdonsagparok 9
Mendel I. térvénye 10

Mendel II. térvénye 10

Mendel Ill. torvénye 10

mendeli vagy monogénes 6roklédés 14
mennyiségi jellegek 130

mesterséges élesztékromoszéma 43
mesterséges kromoszomak 62
mesterséges minikromoszéma 159
mikrokimérizmus 109
mikroribonukleoproteid 85
mikroszatellita DNS 37

mikroszatellita instabilitds 136
minikromoszéma 159

miniszatellita 37

miniszatellita szekvenciak 49
mintézatok 40

MIS (Mullerian inhibiting substance) 118
mismatch repair 78

misszenz mutacié 70

mitokondridlis betegségek 123
mitokondridlis genom 31, 38
mitokondridlis 6roklédés 133
mitoriboszémak 40

mitotikus rekombinacié 71

mixoploid mutaciok 108

MN vércsoport rendszer 18
molekuléris klénozas 43

monoszémia 99, 104

mozaicizmus 108

MSY terllet (male specific region of Y) 114
multiallél-specifikus PCR 55
multifaktoridlis 6roklédés 127
multifaktoridlis 6rokl6désu jellegek 129
multiplex allelizmus 13, 20, 125
mutécios rata 145

mutagén tesztek 80

mutagenitasi vizsgalatok 80
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negativ szelekcio 143

nehéz szal 38

nem altal befolyasolt 6rokiédés 26

nem invaziv technikak 140

nem kédolé pszeudogének 34

nemi differencialédas zavarai 121

nemi kromoszémak szambeli kromoszo-
ma-rendellenességei 104

nemmeghatérozas 115

nem-mendeli 6roklédés 14, 127

nemre korlatozodé oroki6dés 27

neurofibromatézis (NF) gén 35

neutralis mutacié 81

nonszenz mutacié 70

Northern blot technika 51

n6i hormonok 147

néi nem kialakulasa 120

nukleéris csaladmodell 13

nukleéris genom 31

nukleinsav szondazas 43

nukleotid excizids repair 77

nulliszémia 99

numerikus aberraciok 98

0

obligat heterozigbtak 22
oligogénes 6roklédés 134
oligonukleotid préba 43
onkogén 135

onkogenetika 135
oridskromoszéma 63
osteogenesis imperfecta 16, 82

(o)

Ongyilkos (szuicid) terapia 159

Oroklékenység 129

Orokletes daganatok molekularis genetikai di-
agnosztikaja 138

Oroklott betegségek kezelése 141

Ossejtek létrehozasa in vitro 161

Osztrogén 120

P
p53 135, 137

palindrom 40
PAR régiok 112
PAR1 23

paracentrikus inverzi6 94
parvovirus-fertézés 149
Patau-szindroma 103
penetrancia 16

penicillamin 148

pericentrikus inverzi6 94
peroxiszomalis betegségek 124
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Philadelphia kromoszéma 91

plazmid 43

pleiotrop tulajdonsag 11

poliadenilacido 35

polialanin betegségek 73

poligénes/multifaktoridlis kérképek 71

poliglutamin betegségek 73

polimeraz lancreakcié (PCR) 43, 54

polimorfizmus 46

poliploid mozaikok 108

politén kromoszoémak 63

polydactylia 16

pontmutacié kimutatasa PCR-RFLP-vel 55

pontmutacdkat hordoz6 &ssejtek létrehozasa
163

populéciégenetika 143

porfiria 28

poszttranszkripcionalis géncsendesités 85

poszttranszkripcids szabalyozas 35

poszttranszlacios hasitas 36

pozici6 effektus 36

pozicionalis kldbnozas 155

pozitiv szelekcid 143

Prader—Willi-szindréma 58, 108

premutéacios allapot 73

prenatalis vizsgalatok 139, 140

primed in situ labelling (PRINS) 52

primerek 54

prionbetegség 72

prokariétak 59

prokariotak kromoszémaja 59

promoter 162

pronukleusz 166

proof-reading — korrektor, azaz bet(ihiba 78

protoonkogének 135, 136

pszeudoautoszomalis régié 1 (PAR1) 111

pszichés nem 121

puff 64

R

ragadés vég 40

Ras csalad 135

recessziv episztazis 12

recessziv tulajdonsag 10

reciprok transzlokaciok 91

redundancia 64

rekombinacios hibajavitas 78

rekombinacios repair 78

rekombinans DNS 41

repair enzimek génjei 135

repeat mutaciok 72

replikacié utani (posztreplikacids) javitd me-
chanizmus 78

replikacids origd 62

reprodukcios alkalmassag 145
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restrikcios enzimek 40 szubvitdlis gének/allélok 11
restrikcios fragmentum hossz polimorfizmus szuperférfi 106
(RFLP) 46 szuppresszio6 12
retinoblasztoma gén 137 szuppresszor tRNS 70
retinoidok 148 szlikebb értelm( heritabilitdas 129
retrotranszpozicié 37
RNS gének 34 T
RNS interferencia 85 tégabb értelemben vett 6roklékenység 129
RNS interferencia komplex (RISC) 85 talasszémiak 84
Robertson-féle transzlokacié 92 tandem ismétlédé szakaszok 37
RT-PCR 56 Tagman-prébak 56
rubeola 148 Tay-Sachs-betegség 21
teloméra 62, 87
S, SZ teratokarcinomak 57
sarl6sejtes anémia 21, 83 teratologia 147
savtechnikdk 60 teratomak 57
scaffold attachment region (SAR) 59 térképegység 11
sejtalkotdkat érintd genetikai elvaltozasok terminalis delécié 88
123 tesztel6 keresztezés 10
Sertoli-sejt 118 tesztikularis feminizacié 119
shotgun kl6nozas 156 tesztisz determinald faktor (TDF) 118
SINE (short interspersed nuclear element) tesztoszteron receptor mutacié 119
37 tompa vég 40
single nucleotide polimorphism (SNP) 46 topoizomeraz Il enzim 59
siRNS 85 toxoplasmosis 149
sister chromatid exchange (SCE) technika 80 transzfektalas 162
SOS repair 78 transzgénikus 161
Southern blot technika 45 transzgénikus egér 118
SOX9 120 transzgénikus emldsallatok Iétrehozasa 166
spacer DNS 38 transz-hatas 35
specidlis kromoszomak 63 transzkripciés faktorok 35
splicing mutéci6 76 transzkripcios szabalyozas 35
spontan mutacié 68 transzlokaciok 90
SRY (sex region of Y) gén 113 transzvesztitizmus 121
SRY gén 117 trinukleotid ismétlédések 51
sterilitas 97 trinukleotid repeat (CGG)n mutacio 84
stRNS (short temporal RNA = rovid idészaki triplo X-szindréma 106
RNS) 87 triszomia 99, 104
strukturalis kromoszémaaberraciok 88 13-as triszdmia 103
slketek/stiketnémak 27 21-es triszomia 102
szambeli kromoszémamutéciok 98 tumorgének 135
szambeli kromoszdéma-rendellenességek tumorszuppresszor gének 137
101 tumorszuppresszorok 135
szatellita DNS 37 Turner-szindréma 104
szekvencia 40 two hit theory 67
szerkezeti kromoszOmamutaciok 88
szétszort ismétlédd szekvenciak 37 u
szex kromoszomak 66 uniparentalis diszémia 57, 107
szex reverzio 118 uniparentalis heterodiszomia 108
szomatikus mutacié 67 uniparentalis izodiszomia 108
szomatikus 6roklédés 134 UTR mutacié 76
sz0Oros fll 26 UV sugarzas indukalta mutacié 68

szbvetspecifikus atiras 36 .
sllyos kombinalt immunhiany (SCID) 141 u )
szubtelomérikus régiok 33 Uszok terhesseg 57
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valtozd expresszivitas 16

variable number tandem repeats (VNTR) 47
variancia 129

vektorok 41

véletlenszer(i genetikai sodrédas 144
véletlenszer(i parvalasztas 143
vel6es6-zarddasi rendellenességek 132
vérrokonok kozotti hazassag 144

VIII. faktor 167

virusvektorok 159

visszakeresztezés 13

vOros-zold szintévesztés 24

w
Waardenburg-szindréma 82

X

X inaktivacié 112

X kromoszéma 111

X kromoszéma evollcidja 111
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X kromoszéma inaktivacidja 36

X kromoszomahoz kotott 6roklédés 22
xeroderma pigmentosum 77

Xg vércsoport antigén 23

X-hez kotott dominans (XD) oroklédés 23
X-hez kotott him letalitas 24

X-hez kotott recessziv (XR) 6rokl6dés 24
XIST gén 112

Y

Y kromoszéma 113

Y kromoszdéma evollcidja 111

Y kromoszdémahoz kotott (holandrikus) 0rokl6-
dés 26

Y-test 114

Z

Zellweger-szindréma 124
ZFY 113

zomatikus mutaciék 109
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