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FOGALOMTAR

Fogalomtar

Addicio: olyan pontmutacid, amelynek soran a DNS-be egy vagy néhany nukleotidpéar
épll be, illetve a kromoszémaszam olyan megvaltozasa, amikor a recipiens sejt kro-
moszomakészletébe egy idegen fajbdl vagy nemzetségh6l kromoszéma vagy kromo-
szOmak éplilnek be (kromoszéma addicio)

Additiv génhatas: egy tulajdonsag kialakitdsdban kozrem(kodé gének hatadsanak
Osszegzbdése, amelyek egymas kifejez6dését nem befolyasoljak, és minden egyes
allél meghatarozott mennyiséggel jarul hozza a fenotipushoz

Aguti: szirkésbarna szlrzetszin; bizonyos emldsok, pl. egerek, patkanyok, nyulak szér-
szalainak tove vilagos, hegye pedig sotét, ezért 6sszhatasuk szlrkés

Akrocentrikus: olyan kromoszéma, amelyik centroméraja a kromoszéma egyik végéhez
van kozel

Albino: pigmentmentes (fehér) fenotipus, melyet altalaban a pigmentszintézisben részt-
vevd enzimben bekdvetkezett mutacid okoz

Allél: egy gén vagy DNS szakasz alternativ formdja, génvaltozat

Alu szekvencia: a f6emldsok genomjaban talalhatd sokszorosan ismétlédé szekvencia

Amnion: belsd magzatburok, az extraembriondlis membranok egyike

Amniocentézis: magzatvizvétel; prenatalis vizsgaldmoddszer

Amplifikacio: egy adott gén- vagy DNS-szakasz képiaszamanak sokszorozédasa diffe-
rencialt (természetes v. mesterséges) replikacioval

Aneupolidia: egy vagy néhany kromoszéma tébblete vagy hianya az euploid kromoszé-
maszerelvénybdl

Anticipacio: egy tlnet egyre sllyosabb formaban vald és egyre korabbi megjelenése az
egymast kovetd generaciok soran

Antiszenz RNS: RNS, mely a DNS kddold (szenz) szalaval komplementer szalrél irddott
at

Antiszenz szal: a DNS-nek az a szala, amir6l az RNS atirodik

Autoszoma: A nem ivari kromoszomak Osszefoglald megnevezése

Barr test: interfazisban festhet6é néi szexkromatin (inaktiv X kromoszéma), amelynek se-
gitségével meghatarozhatd a genetikai nem

CCAAT-box: a gén 5’ végénél elhelyezkedd promdter szekvencia (CCAAT), mely 75 bp ta-
volsagra van a transzkripcié startpontjatdl, felfelé (upstream). Szerepe van a transz-
kripcié finom szabalyozasaban

BAC = bacterial artificial chromosome: mesterséges baktérium kromoszéma, amely-
be akar 300 kb hosszi genomalis DNS is beilleszthetd (pl.emberi is). A baktérium el-
szaporitasaval az emberi szekvencia tovabbi vizsgalatok vagy kisérletek céljabdl meg-
sokszorozhat6

Bivalens: a meiozis |. profazisaban parba allt homoldg kromoszoémak

bp: bazispar

cDNS = komlementer DNS: az érett mRNS-r6l, mint templatrdl reverz transzkriptaz al-
tal in vivo vagy kisérletesen in vitro visszairt, ezért intronmentes, komplementer DNS

Centralis dogma: az él6 szervezetekre jellemzé DNS — RNS — fehérje iranyl informa-
cidaramlas elfogadott meghatarozasa

Centrikus fuzid: a Robertson-féle transzlokacié masik neve; valéjaban a toréspontok
nem a centroméra teriletén, hanem ahhoz kozel helyezkednek el
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Centroméra: elsédleges befliz6dés a kromoszoman, amely elvalasztja a hosszu és rovid
kromoszémakart egymastol; az osztédasok soran a huzéfonalak megtapadasi helye

cM= centiMorgan: géntérképezési egység; 1 cM két olyan I6kusz kdzotti tavolsag, me-
lyek rekombinacids gyakorisaga 1%.

Chorion: kilsé magzatburok; egyike az extraembriondlis membranoknak

,Cisz”-hatas: a gén aktivitas olyan szabalyozasa, amikor a szabalyozd elem és a szaba-
lyozott gén ugyanannak a DNS molekulanak, vagy ugyanannak a kromoszémanak a
része

Crossing over: A meibzis |. profazisdban a nem-testvér-kromatidak kozotti reciprok ki-
cserélédés folyamata, ami a kapcsolt gének rekombinacidjat eredményezheti

CpG dinukleotid: egy DNS szakaszon bellili 5’ CG 3’szekvencia; a génexpresszid szaba-
lyozasaban fontos DNS metilacié célpontja

CpG szigetek: altaldban a gének 5’ végén talalhato 1 kb-nal révidebb nem metilalt sza-
kaszok

Cre-loxP rendszer: a gén kiltés (knock-out) leggyakrabban alkalmazott mddszere,
amelynek soran célzott géndeléciot hoznak létre egy bakteriofag eredetl gén (Cre) fel-
hasznédlasaval, amelynek termék enzimje az Un. loxP helyek kdzotti rekombinaciot in-
dukalja

Delécio: 1. egy nukleotid vagy DNS szegmentum (géndelécid) vagy 2. egy kromoszéma
darab elvesztése (kromoszéma delécio)

Denaturacio: a DNS két szalanak hoé vagy bazikus hatasra torténé szétvalasztasa

Dicentrikus: olyan rendellenes szerkezet(i kromoszoéma, amelynek két centroméraja van

Diploid: az emberi testi sejtek normalis kromoszoéma készlete, minden tipust kromoszé-
mabdl két kdpia talalhatd sejtenként

Diszjunkcio: kromoszémak szétvaldsa a meidzis I., illetve kromatiddk szétvalasa a
meiozis Il. vagy a mitdzis soran

Diszkontinuus jelleg: nem folyamatos eloszlast multifaktorialis jelleg

Diszkordans: ha egy ikerparnak csak egyik tagjaban jelenik meg jelleg

Disztalis: a kromoszéma centromératél tévolabbi része(i)

DNaz: Enzim, mely hidrolizalja (nukleotidokra darabolja szét) a DNS-t

DNS metilacio: A DNS citozin bazisanak 5-6s szamu szénatomjan lévé hidrogén atom
helyettesitése metil csoporttal (CHs)

DNS klonozas: Izolalt DNS szakszok/gének vektorba épitése, majd sejtbe juttatasa,
ahol a gén a sejtek szaporodasa soran a DNS-sel egy(itt nagy példanyszamban repli-
kalodik

DNS ujjlenyomat: olyan a kriminalisztikdban és az igazsaglgyi orvostanban altalanosan
hasznalt Southern blot-on alapulé moédszer, amely személyek azonositasat teszi lehe-
t6vé erésen polimorf — hipervaridbilis — miniszatellita szekvecidkat alkalmazd prébak
segftségével

Downstream: 1. a DNS és az RNS molekula 3’ iranyat jeloli 2. fehérjében a C-terminalis
irany 3. az az irdny, melyben mind a nukleinsavak, mind a fehérjék szintetizalédnak
(5> 3)

Dominans: barmilyen heterozigbta allapotban is kifejez6do jelleg

Doéziskompenzacio: az a jelenség, amely a kilonbdzé szamban jelen 1év6 gének termé-
keinek mennyiségét egyenliti ki. EmI&sdkben X kromoszomalis gének termékének
egyenlé mennyiségét biztositja az XX, illetve XY nemi kromoszdémaju sejtekben/egye-
dekben

Doézisszenzitivitas: a génnek az a tulajdonsaga, amikor a kdpiaszam valtozasa abnor-
malis fenotipust eredményez
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Dinamikus mutacio: instabil, expandalé repeat mutacid, amikor a repeatszam a szUl6-
rél az utddra atadddva valtozik

Elektroforézis: DNS fragmentumok vagy fehérjék gélben (agardz vagy poliakrilamid) tor-
téné méret szerinti szétvalasztasa.

Endomitodzis: a DNS, illetve a kromoszéma szerelvény teljes replikacioja, amelyet nem
kovet sejtosztddas, igy poliploid sejteket eredményez

Endonukleaz: a DNS-t belsd, nem terminalis pozicidkban hasité enzim

Etidium-bromid: a DNS két lanca kozé beékel6dd, UV fényben fluoreszkald vegyllet

Exonukleaz: Olyan enzim, amely a nukleinsavakat a molekulavégek fel6l kezdve emészti

Epigenetikus: olyan a sejtrdl utddsejtjeire atadddé valtozas, amely nem a DNS szekven-
cidban kovetkezik be, tehat nem mutacié, hanem legtdbbszor DNS és/vagy hiszton
metilacié eredménye

Episztazis: kilonbdz6 16kuszok génjeinek/alléljainak kodlcsdnhatasa

ES= embryonic stem sejt (embrionalis ssejt): blasztociszta stadiumi embridbol
szarmazd, differencialatlan, pluripotens sejt, a génmanipulacio, a transzgenikus é16-
Iények létrehozasanak eszkdze

EST= expressed sequence tag: egy cDNS klénbdl szarmazd révid DNS szakasz, amit
gyakran a PCR reakcié primerjeinek tervezésére hasznalnak fel, mivel ezaltal a
genomialis DNS megfelel6 szakasza lesz felszaporithatd

Eukromatin: a heterokromatin ellentéte, a genom letekeredett, laza szerkezet(i
transzkripcionalisan aktiv DNS-t tartalmazo része

Euploidia: az aneuploidia ellentéte, egy vagy tdbb teljes kromoszdémaszerelvény jelenléte
hianyzé vagy felesleghen 1évé kromoszéma(k) nélkil

Expresszivitas: egy genetikailag meghatarozott jelleg fenotipusos megnyilvanulasa-nak
mértéke, eltérd sulyossagl megjelenése

Extranuklearis oroklédés: a sejtmagon kivili genetikai elemek, pl. citoplazma
organellumok DNS-e altal meghatarozott, anyai agon térténd 6roklés

Fenokdpia: egy genetikai jelleg, betegség fenotipusanak kornyezeti hatés altal 1étreho-
zott uténzata

Fenotipus: egy sejt vagy szervezet megfigyelhetd (mérhetd/lathatd) tulajdonsagai

FISH = fluorescence in situ hybridization: fluoreszcens probaval végzett in situ hibri-
dizacié

Fizikai térkép: olyan géntérkép, ahol a gének/markerek egymastdl vald tavolsagat
bazisparokban, nem pedig rekombinaciés gyakorisdgukban fejezik ki

Frame-shift = kereteleltolasos mutacio: egy vagy tobb, de soha nem 3 egész szamu
tobbszordsének megfelelé mennyiségl bazis beépllése (inszercidja) vagy elvesztése
(delécidja), amely a leolvasasi keret, vagyis a tripletek hatérait valtoztatja meg; a lanc-
vég iranyaba Uj aminosavsorrendhez vagy stop kodonhoz vezet

Funkcionalis genomika: a gének funkcidjanak meghatarozasa.

Genetikai térkép: olyan géntérkép, amely vagy egy jelleg/fenotipus vagy egy polimorf
marker tobb generacion keresztll torténd 6roklédésének nyomon kévetésére épll; a
jelleget meghatarozd l6kuszok relativ helye a kromoszoman azon alapszik, milyen
gyakran rekombinalédnak a meidzis soran. 1 ¢M (centiMorgan) az a két l6kusz kozti
tavolsag, amikor a rekombinacié varhatd gyakorisaga 1%.

Genetikailag modositott organizmus (GMO): olyan szervezet, mely genomjaban a
géntranszfer valamelyik technikajaval bejuttatott idegen gént hordoz, az ezekbdl ké-
szitett élelmiszer a ,genetikailag modositott termék” megjeldléssel forgalmazhatd

Genom: egy sejtorganellum, sejt vagy organizmus teljes 6rokitéanyag menyisége

@ Semmelweis‘Kiadc‘J

177



178

BEVEZETES A HUMANGENETIKABA

Genom projektek: kilonbozé fajok genomja teljes bazissorrendjének, valamint a gének
helyének meghatérozasara alakult nemzetkdzi egylttmikddések (pl. HPG human
genom projekt)

Genomika: a DNS szekvenalastol a génfunkcio feltarasaig tarté megismerési folyamat

Genomkonyvtar: (DNS-klontar) a DNS endonukleédzos hasitasaval kapott és felszapori-
tott (klénozott) fragmentumainak gylijteménye

Genotipus: egy egyedre altalaban, vagy egy meghatarozott I6kuszara jellemzd genetikai
Osszetétel

Gén: a DNS molekula egyik lancan (értelmes szal) elhelyezked6 nukleotid szekvencia,
amely folyamatosan vagy tobb részletben m/r/t/sRNS-t kédol, illetve annak miikddé-
sét szabalyozza; a transzkripcié szempontjabdl szerkezeti és mikodési egység.

Génamplifikacio: egyes gének megsokszorozodasa tobb szaz vagy ezer példany-ban

Génkonverzio: olyan nem reciprok gén/DNS szekvencia kicserél6dés, amikor egy a DNS
egyik szalan, vagy egy DNS palidréma egyik karjan 1év6 szekvencia a masik szalon/ma-
sik karon lévével valik azonossa

Génterapia: a genetikai hiba kijavitasa a gén hibatlan formajat tartalmazd DNS-el torté-
né transzformaciéval

Gén targeting: egy gén célzott (target = cél) megvaltoztatasal

Haploid: olyan sejt (emberben az ivarsejtek), amelyre egyszeres kromoszomaszerelvény
jellemz6, azaz minden tipusd kromoszémabdl csak egyet tartalmaz

Haploinszufficiencia: az a jelenség, amikor egy gén egyetlen allélja 6nmagaban nem
elég a normalis fenotipus létrenhozasahoz

Haplotipus: kapcsoltan 6rokl6dd, tehat egy DNS molekulan/kromoszéman egymashoz
relative kozel elhelyezked6 polimorf allélek sora

Helyspecifikus rekombinacio: a rekombinacié azon fajtaja, mely csak specifikus bazis-
sorrendU, egymassal homoldg DNS szakaszok kdzott johet Iétre. Legfontosabb elemei
a forditottan ismétl6dé szekvenciak, és azokat ragadds véggel vago restrikcios endo-
nukledzok, melyek miikodése adja a specifitast

Hemizigota: ha egy gén vagy DNS szekvencia egy példanyban fordul el egy diploid sejt-
ben; a férfiak hemizigbtak a szex kromoszomalis génekre nézve; egy autoszémat érin-
t6 delécid is hemizigbtasaghoz vezet

Heterogenitas: ugyanannak a fenotipusnak tobbféle genotipus altali meghatérozottsa-
ga

Heterokromatin: az eukromatin ellentéte; transzkripcionalisan teljesen vagy részlege-
sen inaktiv, kondenzalt kromoszémaszakasz

Heteroplazmia: egyetlen sejten belll kiildnbdzé mitokondrialis DNS valtozatok eléfordu-
lasa

Heterozigota: egy I6kuszon két kildnbozd allélt hordozd sejt/egyed

Heterozigota elény: egy mutaciot heterozigéta formaban hordozd egyed reprodukcids
elénye mindkét tipusi homozigbtaval szemben

Hibridizacio: kilonbozé eredetd, egyszalas nukleinsav darabok 0sszekapcsolddasa a
komplementaritas alapjan

Hibridizacios proba: ismert, jelolt, egyszali DNS, RNS molekula; a nukleinsav mintaban
a préba a vele komplementer szaéllal hibridizal, mely igy kimutathaté és izolalhatd.

Homol6g kromoszomak: egy diploid szervezetben az egyes kromoszomak apai illetve
anyai valtozatai

Homoplazmia: egyetlen sejten bellil azonos mitokondrialis DNS véltozat el6fordulasa

Homozigota: egy I6kuszon két azonos allélt hordozé sejt/egyed
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Hordozé: = carrier recessziv heterozigbta genotipusu vagy kiegyensulyozott szerkezeti
kromoszéma rendellenességgel bird személy

In situ hibridizacioé: olyan molekularis hibridizacios technika, ahol 1. vagy egy kromoszé-
ma preparatumon belll a denaturalt DNS-hez, vagy 2. egy szOveti metszet sejtjeinek
RNS-éhez vagy 3. egy egész embrid sejtjeinek RNS-éhez hibridizalnak jelolt egyszalu
komplementer DNS vagy RNS probat

Inszerciod: 1. egy nukleotid vagy szekvencia beékelédése a DNS-be; 2. egy kromoszéma
darab beékelddése egy masik, altaldban nem homoldg kromoszémaba

Imprinting: a génexpresszid szUl6i (apai vagy anyai) eredettdl figgd meghatér%zottséga

Ismétlodo (repetitiv) szekvenciak: eukaridtdkban példanyszamuk 1-t6l 10 nagysag-
rendig terjedhet, a genom 20-80%-at tehetik ki

Izokromoszoma: abnormalis szimmetridju, két azonos kart (két révidet vagy két hosszut)
tartalmazé kromoszéma

Kapcsoltsag: gének vagy DNS szekvenciak egyltt 6roklédése a kromoszéman vald egy-
mashoz kozeli elhelyezkedésik miatt

Kariogram: egy sejtre jellemz6é kromoszémaszerelvény

Kariotipus: egy fajra jellemzé kromoszomaszerelvény

kb: kilobazis, 1000 béazispar

Két-talalat-hipotézis (two-hit theory): az az eimélet, amely szerint az 6rokletes rak ki-
alakuladsahoz ugyanabban a sejtben egymas utan bekovetkez6 két mutacié vezet

Kiazma: a meiotikus crossing over fizikai megnyilvanulasa, mikroszképosan lathaté for-
maja

Kiméra: tobb kiilonb6z6 eredetl sejtvonalat tartalmazo élélény; Gjabban az idegen ere-
det(i DNS szekvenciat tartalmazé sejt/élélény neve

Kivagva javitd mechanizmus (excision repair): a hibas — nem komplementer — DNS
szakaszt felismeri, megjeloli, kivagja, majd a kivagott bazisok helyére a megfelelket
(komplementer) épiti be

Klon: 1. egy DNS klén az azonos DNS molekuldk populacidja; 2. tagabb értelemben
egyetlen egy prokariota (baktérium) vagy eukariota sejt leszarmazottjainak populacio-
ja, azaz identikus sejtek csoportja; 3. még Ujabban egyetlen testi sejthdl Iétrehozott
egyed

Klonozas: a fentiek |étrehozasara iranyuld folyamat/eljaras

Knock-down: génexpresszié gatlas a DNS transzkriptumahoz kétédd specifikus anti-
szenz RNS vagy siRNS révén

Knock-in mutacio: célzott mutacio, egy gen/allél aktivitasat/hatasat a bejuttatott masik
gen/allél aktivitasaval/hatasaval helyettesiti

Knock-out mutacio: egy gén sejten bellli célzott inaktivacidja

Knudson-hipotézis: két-talalat-hipotézis

Kodominans: A lékusz mindkét dominans, de egymastél eltér6 allélja kifejezddik a
heterozigdtaban (pl. emberben ilyen az AB vércsoport)

Kodon: az mRNS béazisharmasa, ami egy aminosavat hataroz meg

Komplex heterozigdta: olyan személy, akinek egy adott gén l6kuszan két eltéré mutans
allélja van

Komplementer: olyan két nukleinsav szal (egyszalll DNS — egyszall DNS, egyszalll DNS
— RNS vagy RNS — RNS), amely bazisparosodasra képes, s stabil kétszall szerkezetet
tud létrehozni

Konkordans: ha egy ikerpar mindkét tagjaban megjelenik a jelleg

Konstitutiv (,haztartasbeli” = house-keeping) gén: olyan gén, melynek termékére a
sejtnek allanddan szliksége van, ezért folyamatosan expresszalddik
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Konstitutiv prométer: olyan szabalyozé régio, mely a gén folyamatos expresszidjat (at-
frédasat) biztositja; ennek kovetkeztében a gén fehérje terméke egy szervezet minden
sejtiében megtalalhatd, és mennyisége a sejtben megkozelitéleg allandd

Kontinuus jelleg: folyamatos (Gauss) eloszlasy multifaktoridlis, altalaban mennyiségi
jelleg

Leader (vezetd) szekvencia: a gén RNS-re még atirédo, de fehérjekddot nem tartalma-
z6 része, amely altalaban az RNS 5’ végén talalhatd, és 10-100 bp hosszUsagu

Letalis gén: a gén miikodése a sejt vagy egyed pusztulasat idézi eld

Ligaz: a polinukleotid lancok végeit 6sszekotdé enzim

LTR (Long Terminal Repeat): mobilis genetikai elemek 5’ és 3’ végein talalhat6 hosszu,
forditottan ismétlédd, a genomba vald beépllést, illetve athelyezédést lehetévé tevd
szekvencia

LINE: = long interspersed nuclear elements: a human genom ~20%-at kitevd ismét-
I6d6 DNS szekvenciak

LOH= loss of heterozygosity: a heterozigdtasag elvesztése, amikor egy heterozigbta
tumor vagy testi sejtbdl Ujabb mutacié eredményeként homo- vagy hemizigéta lesz

Lokusz: a gén vagy DNS szakasz helye a kromoszéman, kromoszomalis pozicid

Marker: a molekuldris genetikaban egy DNS-szakasz, melynek helyét és a hozzarendel-
hetd bioldgiai funkcidt ismerjlk, kimutathat6é s nyomon kovethet6 a sejtben

Manifesztalodas: megnyilvanulas, amikor egy gén/ allél fenotipust vagy tlinetet ered-
ményez

Matrilinearis oroklédés: gyakorlatilag a mitokondrialis 6roklédés ilyen, amikor az anya
mindkét nem(i utédjanak tovabbadja a gént, de csak a lanyai 6rokitik tovabb

Mb = megabazis: 1 000 000 bazispar, azaz 1000 kb

Metilacié: a DNS kémiai mddosulasa, leggyakrabban a citozinok 5-6s helyzetl szén-
atomja metiladlédhat; fontos szerepe van a génregulacidban, az dnfelismerésben, az
ontogenezisben

Microarray: DNS chip; kllénbéz6 DNS vagy oligonukleotid szekvenciak specialis,
mikroméret(i elrendezése, amit hibridizacios vizsgalatokra hasznélnak fel

Mikronukleusz: a sejtre jellemz6 sejtmag atméréjének 1/20-1/10-vel bird, kromoszéma
vagy kromatida torésbdl szarmazo6 darabo(ka)t tartalmazd térpe sejtmag

MikroRNS: a génexpresszié és valoszinlileg a kromatin szerkezet szabalyozasaban szere-
pet jatszd, a genomban kodolt 22 nukleotid hosszd RNS

Mikroszatellita: olyan, altalaban polimorf, révid (<0,1 kb) ismétlédé szekvencia, amely-
nek alapegységei 1-4 bp hosszlak pl (CA),s; STS-nek is nevezik

Miniszatellita: olyan, er6sen polimorf, kdzepes hosszisagu (0,1 kb — 20 kb) ismétlédé
szekvencia, amelynek alapegységei 1- 4 bp hosszlak

Mismatch: nem komplementer bazisok parosodasa DNS-ben

Mismatch repair: olyan DNS hibajavit6 mechanizmus, amely a hibasan parbaalld
nukleotid eltavolitdsaval lehet6vé teszi a Watson-Crick szabalynak megfeleld bazispa-
rosodast

Misszenz mutacio: a DNS bazissorrendjének aminosavcserét eredményezd valtozasa

Mitotikus crossing over: a testi sejtekben bekovetkezé rekombinacid

Mixoploid: két kildnb6z6 kromoszémaszamu sejtvonalat tartalmazé sejt/élélény

Monoszomia: egy meghatarozott kromoszoma egyetlen kdpiaban vald eléfordulasa a
testi sejt(ek)ben

Motivum: egy bizonyos bazisszekvencia (pl. ATTGCCATC).

Mozaik: olyan egyed, akiben egynél tobb, ugyanabbdl a zig6tabdl szarmazo, de genetika-
ilag kiildnb6zd (pl. pont- vagy kromoszéma mutacié miatt) sejtvonal van
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mtDNS: mitokondriélis DNS

Multifaktorialis: olyan jelleg, amit genetikai és kdrnyezeti tényez6k/hatasok kombinéci-
Oja hataroz meg

Mutagén: mutaciot kivalté hatas/anyag

Multiplex allélia: Egy génldkusznak ketténél tobb allélja ismeretes

Néma szal: A DNS nem kddol6 fonala, melyrél nincs atiras. Ha mégis atirddik, antiszensz
RNS-t kapunk.

Nondiszjunkcio: = szét-nem-valas, az a rendellenes folyamat, amely a homoldg kromo-
szOmak (meidzis 1.) vagy a testvérkromatidak (mitdzis vagy meidzis Il.) anafazisban
torténé egyltt maradasat eredményezi

Nonszenz mutacio: olyan mutacid, amely stop kodon kialakulasdhoz vezet, amelynek
kdvetkeztében a fehérje szintézise ennél a tripletnél ledll

Northern blot: Gélelektroforézissel méret szerint szétvalasztott RNS molekulakat tartal-
mazd membran, amelyhez jeldlt, a keresett RNS-re specifikus probat hibridizalnak

NOR= nukleolaris organizator régio: a human akrocentrikus kromoszémak rovidkar-
jan taldlhat6 riboszomalis géneket tartalmazé terllet, amely az osztédas végén a
sejtmagvacskat hozza létre

Null allél: olyan allél, amelynek nincs terméke

Nyitott leolvasasi keret (open reading frame = ORF): DNS molekuldnak az a kbdolo
része, mely a start kodonnal kezdddik és stop kodonnal végzddik (azonos a korabbi
cisztron fogalommal)

Oligogénes: olyan jelleg, amit néhany gén egylittesen hataroz meg

Palindroma: olyan DNS szekvencia, amely mindkét iranybdl (5" — 3’ és 3’ — 5’) olvasva
ugyanaz pl. ATCGAT; DNS-fehérje kélcsdonhatasok gyakran alapulnak palindrom szek-
venciak felismerésén pl. a restrikcids enzimeké is

Paracentrikus inverzié: olyan kromoszéma inverzid, amely nem érinti a centromérat

PCR= polymerase chain reaction: polimeraz lancreakcid, egy specifikus DNS szekven-
cia exponencidlis megsokszorozasa héstabil DNS polimerdz és specifikus
oligonukleotid primerek felhasznalasaval

Penetrancia: az a %-os gyakorisag, amivel egy genotipus egy meghatarozott fenotipus-
hoz vezet

Pericentrikus inverzio: a kromoszoma centromérikus teriiletét is magaba foglald inver-
zié

Plazmid: kisméretd, kor alakl, dnalléan replikalddni képes DNS molekula, nélkilézhetd
genetikai elem, amely féként baktériumokban fordul el

Pleiotropia: egyetlen gén sokféle jelleget hataroz meg

Pluripotens: korai egyedfejlédésre jellemzd olyan sejt, amely a placenta kivételével a fej-
16d6 embrid testének Gsszes sejttipusat képes Iétrehozni

Pontmutacio: 1. szlikebb értelemben — egy szekvencian belll, egyetlen nukleotidot érin-
t6 mutécid; 2. tagabb értelemben — egyetlen gént érinté mutacioé

Poligénes jelleg: tobb, kilonbozd ldkuszon elhelyezkedd, dnmagaban kishatasu gén
egylttmUkodése altal meghatarozott tulajdonsag

Polimorfizmus: 1. szlikebb értelemben — ketté vagy tébb genetikai valtozat (allél,
fenotipus, kromoszoma alakvaltozat, szekvencia varians) meghatarozott gyakorisagu
elfordulasa a populacidban; 2. tagabb értelemben vagy barmilyen szekvencia valtozat
>1%-nal nagyobb populaciés gyakorisaggal 3. vagy barmilyen artalmatlan, nem be-
tegségokozd szekvencia valtozat

Poliploid: tobbszords kromoszémaszerelvényt, azaz a genom tobbszordsét tartalmazéd
sejt/élélény
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Politén kromoszéma = 6rias kromoszoma): amplifikacié miatt tobb ezer kromatida-
b6l &llé kromoszéma (pl. a Drosophila larva nydlmirigysejtjeinek magjaban)

Primer: olyan 15-25 bazist tartalmazé oligonukleotid, amely egy vele komplementer cél-
szekvenciahoz kapcsolddva lehetévé teszi, hogy a DNS polimeraz létrehozza a komp-
lementer DNS szalat; megfelel6 primerek nélkil nincs PCR, RT-PCR reakcid

Proba: olyan jeldlt, egyszalu, ismert szekvenciaju DNS vagy RNS fragmentum, ami lehe-
tévé teszi a vele komplementer szekvenciak hibridizacion alapuld kimutatasat

Promater: olyan rovid szekvencia motivumok kombinacidja, amik lehet6vé teszik az RNS
polimeraz kapcsolédasat, és a génatiras elinditasat

Proteom: a genom analdgidjara létrehozott kifejezés; egy sejt/organizmus teljes fehérje
(protein) készlete

Pszeudoautoszomalis régio: = PAR a nemi kromoszomak (X és Y) végein talalhatd ho-
molog rész, a férfi meidzis soran bekdvetkezd rekombinacié (,kotelezd crossing over)
helye

Pszeudogén: olyan pl. promdtervesztés vagy egyéb mutacidé miatt nem funkcionalé DNS
szakasz, amely erés szekvencia homoldgiat mutat egy vele nem allelikus, m(ikddd
génnel

Ragados vég: restrikcids enzimmel vald emésztés eredményeként a DNS egyik szala
hosszabb a masiknal, azaz van tllnyuld egyszall rész, ami konnyen hibridizalhat egy
ugyanannyi nukleotidot tartalmazo, de komplementer egyszall résszel bird6 masik
DNS-sel, ami azonos restrikciés enzimmel vald hasitasbdl szarmazik

Recessziv: csak homozigdta formaban kifejez6d6 jelleg

Rekombians DNS: olyan mesterségesen létrehozott hibrid DNS, ami kovalensen 6ssze-
kapcsolt, kilonboz6 eredetli DNS szekvenciakbdl all

Restrikcids endonukeaz: olyan bakterialis eredetld enzim, ami 4-8 bazis hosszUsagu
specifikus szekvenciaknal hasitja a kétszali DNS-t; kulcsszerepik van a sejtek védel-
mében az idegen eredetl nukleinsawal szemben, valamint a géntechnolégiaban

Restrikcios fragmentumok: egy nagyobb DNS molekula restrikcios enzim(ek)kel torté-
né hasitasat kovetden keletkezé kiilonbdz6 hosszusagu DNS szakaszok; szamuk és
hosszUsaguk attél flgg, hogy a hasitott molekulan hany olyan szekvencia van, melyet
az enzim el tud hasitani

RFLP= restriction fragment length polymorphism: restrikciés endonukledz enzimmel
tortént emésztés eredményeként megjelend eltérd hosszlisagl DNS darabok; vagy a
restrikcids hasitdhelyek polimorfizmusa, azaz SNP-k, vagy a hasitohelyek VNTR miatti
eltéré tavolsaga kovetkeztében alakul ki

Retrovirus: reverz transzkripciéra képes RNS-virus

Reverz tanszkriptaz: reverz transzkripciora képes, a géntechnolédgidban a cDNS el6alli-
tasara hasznalt enzim

Reverz transzkripcio: az a folyamat, amelynek soran az RNS-rél azzal komplementer
DNS molekula keletkezik

RT-PCR: reverz transzkripcioval létrehozott cDNS-t felszaporit6 PCR

RNS interferencia = RNAi: az siRNS meghatarozott gének csendesitésére (knock-
down) valo felhasznalasa

Robertson—féle transzlokacio: olyan szerkezeti kromoszéma rendellenesség, amikor
két akrocentrikus kromoszoémabdl egy meta- vagy szubmetacentrikus kromoszéma
lesz; = centrikus fuzio

SCE = sister chromatid exchange: testvér kromatida kicserél6dés, testvér kromatidak
kodzotti rekombinacié. Mivel a testvér kromatidak egymas identikus masolatai, ezért az
SCE-nek nincs kovetkezménye, de az atlagosnal tébb SCE a DNS karosodas jele
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SINE = short interspersed nuclear elements: a mérsékelten illetve er6sen ismétl6dé
DNS szekvenciék csaladja, ide tartozik az Alu szekvencia

siRNS = small interfering RNS: olyan 22-23 nukleotid hosszU dupla szali RNS, ami
képes a vele komplementer mRNS funkcidjat gatolni

SNP = single nucleotide polymorphism: egyetlen nukleotidot érinté polimorfizmus

Southern blot: gélelektroforézisel szétvalasztott DNS fragmentumokat tartalmazo nylon
vagy nitrocelluléz membran, amihez jelolt, specifikus probat hibridizalnak

SRY = sex region of Y: a him nem kialakulasaért felelds Y kromoszomalis gén

STR = short tadem repeat; mikroszatellita

STS = sequence tagged site: barmilyen rovid (<500 bp) egyedi, a genomban csak
egyszer el6forduld, DNS szekvencia

Szensz szal: az a DNS szal, aminek szekvencidja komplementer a templat szaléval, és
bazissorrendje megegyezik a keletkezé RNS béazissorrendjével (kivéve, hogy itt T van
az RNS- ben 1év6 U helyett)

Szuppresszor mutacio: Olan mutacié, amely visszadllitja az els6ként bekovetkezett mu-
tacié miatt elvesztett/elromlott funkciét, vad fenotipust.

Szuppresszor tRNS: olyan az antikodonban mutans tRNS, ami megvaltozott kodon
felismerrésének koszonhetéen a nonszenz vagy misszenz mutaciét is leforditja

Tandem duplikacio: ugyanannak a DNS bazissorrendnek egymast koveté (tandem)
megismétlédése (pl. A-T-G-C — A-T-G-C)

Taq polimeraz: Thermus aquaticus baktériumbol szarmazd héstabil DNS polimeraz en-
zim

TATA-box: a gén 5’ végénél elhelyezkedd AT-ben gazdag szabalyoz6 szekvencia; eukarié-
tadkban altalanos génregulacioés elem

Teloméra: a kromoszomak specidlis szekvenciat tartalmazé vége, feladata a kromoszo-
mavégek védelme

Templat szal: antiszenz szal, a DNS transzkripcié soran az a szal, amely parba all a kelet-
kezd RNS atirattal (transzkriptummal), vagyis amirél az RNS atirddik

Testvér kromatida: egyetlen kromoszéma két kromatidaja, amik a centroméranal kap-
csolodnak dssze

Tetrad: a meiozis |. profazisaban parba allt, 2-2 testvér kromatidat tartalmazé homoldg
kromoszémak

Tompa vég: a restrikcidés enzimmel valé emésztés nyoman a DNS mindkét szala egyenl6
hosszU, nincs tllnyulé egyszall szakasza

Totipotens: sz6 szerint mindenre képes; olyan sejt — gyakorlatilag a zigbéta és a
blasztociszta stadiumig az embrié minden sejtje — ami a fejléd6é embrié és a placenta-
minden sejttipusanak létrehozasara képes

Transzdukcio: virus (pl. bakteriofag) medialt (kdzvetitett) génatvitel

Transzfekcio: eukariota sejt DNS felvétele

Transzformacio: 1. prokaridta sejt DNS felvétele, s igy 6rokletes informéacidjanak meg-
véaltoztatasa a donor sejtbdl atvitt DNS-el; 2. eukaridta sejt ndvekedési jellemzbinek
megvéltozasa; tumorsejtté alakulas

Transzgén: allati vagy ndvényi sejtbe bevitt idegen gén, ami vagy beépll az egyik kromo-
szdOmaba, s ekkor stabilan expresszaldédhat, vagy nem tud beéplini, s ekkor csak id6-
legesen fejezbdik ki a sejtben

Transzgénikus: olyan el6lény/sejt, amelynek genomjaba idegen DNS szekvenciat épitet-
tek be

»,Transz’-hatas: egy célgén transzkripcidjanak a gén helyétdl fliggetlen szabalyozasa;
rendszerint difflzidra képes szabalyozé fehérjék révén valdsul meg
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Transzkriptom: egy sejt telies mRNS allomanya

Transzlokacio: nem homoldg kromoszémak kézotti kromoszémadarab csere

Transzpozicio: egy DNS szekvencidnak a genom egyik helyérél a masikra vald athelyezé-
se; a folyamathoz sziikség van az elem két végén forditva ismétlédé szekvenciakra
(LTR) — melyek homolégok a genom hasonld szekvenciaival, valamint transzpozaz en-
zimre

Transzpozon: ,ugrald gén”, mozgékony genetikai elem

Transzverzio: olyan baziscsere, amikor egy purin bazis pirimidinre cserélédik vagy fordit-
va; a pontmutacié egy tipusa

Tranzicio: egy purin bazisnak egy masik purin bazisra, vagy egy pirimidin bazisnak egy
masik pirimidinre valé cseréje; a pontmutacid egy tipusa

Tranziens: a molekularis genetikdban id6legesen kifejez8dd/expresszalodé mestersége-
sen bevitt gént/DNS-t jelent

Triszémia: amikor egy sejtben egy bizonyos kromoszémabdl 3 példany van jelen pl. a 21.
kromoszéma triszémidja

Triploid: haromszoros kromoszémaszerelvényt tartalmazo sejt/élélény

UEC= uneven crossing over: egyenl6tlen crossing over, a homoldg kromoszémak
nem-testvér-kromatidai kdzotti nem alléleket, hanem eltéré Ibkuszokat érint6 kicseré-
I6dés

UESCE= Uneven sister chromatid exchange: egyenl6tlen testvér kromatida kicseré-
|6dés; a testvér kromatidak eltéré l6kuszai kozotti, tehat nem alléleket érinté rekombi-
nacio

Uniparentalis diszomia: amikor egy meghatarozott kromoszéma mindkét képidja az
egyik szlil6b6l szarmazik

Univalens: a meidzisban par nélkili allé kromoszéma

UTR: untranslated region= le-nem-forditédd szakasz; vagy az mRNS 5’ végén a start
kodon elé6tti, vagy a 3’ végén a stop kodon uténi szakasz

Vektor: egy idegen gén vagy DNS szakasz sejtbe vald bejuttatasanak eszkdze (lehet pl.
virus, plazmid, kozmid, mesterséges kromoszéma stb.)

VNTR= variable number of tandem repeat: valtozd szamu, egymas utan elhelyezke-
dé, ismétl6do révid szekvencia (altalaban miniszatellita DNS); erésen polimorf, azaz
az egyes emberekben eltéré szamu ismétiédés lehet, a DNS ujjlenyomat alapja

Western blot: gélelektroforézissel méret szerint szétvalasztott fehérjéket tartalmazo
membran, amin specifikus ellenanyagok segitségével azonosithatok a fehérjék

X inaktivacio: nénemi eml6sok két X kromoszomaja kozll az egyik inaktivalasa; epige-
netikus jelenség
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