5. MENDELI GENETIKA. KAPCSOLT-

SAG ES GENTERKEPEK.

Mendel szabélyai. Az 06roklédés tipusai. Flggetlen
kombinalédas. Kapcsoltsag, crossing over és géntérké-
pek.

A fejezetet Szabad Janos egyetemi tandr Aallitotta
0ssze, mddositotta Lippai Monika.

BEVEZETES

A tulajdonsagok o6roklodése régota foglalkoztatja az
emberiséget. Az 06roklodés torvényszeriiségeit eldszor
egy Agoston-rendi szerzetes, Gregor Johann Mendel
tette kozkincsé 1865-ben. Thomas Hunt Morgan és
munkatarsai (1913) mutattak meg, hogy a tulajdonsagok
Ugynevezett kapcsoltsagi csoportokban 6roklédnek, és
hogy egy kapcsoltsagi csoport egy kromoszémanak felel
meg. Ok gondoltak elészor ugy, hogy a gének, mint
gyongyok, egy flizéren sorakoznak a kromoszémakban.
Sorrendjuk és tvolsaguk alapjan szerkesztik a genetikai
térképeket. Ez a fejezet az  6roklédés
torvényszertiségeivel foglalkozik és leirja a géntérképek
szerkesztésének elvi alapjait.

Néhany fontosabb genetikai fogalom

Gén: az 6roklédés és a genetikai funkcid egysége, a
DNS jol definialhat6 szakasza.

Allél: a gén olyan valtozata, amely a gén tobbi
valtozatatol megkiilonboztethetd.

Vadtipus: egy adott g@génnek a természethen
leggyakrabban el6fordul6 valtozata.

Lokusz: a gén helye a kromoszdméaban.

Genotipus: egy él6lény genetikai tartalma, egy vagy
tobb gént, tulajdonsagot illetéen.

Fenotipus:  mindazon  lathatd  jellegzetességek
0sszessége, amelyek a genetikai tartalom és a kdrnyezeti
tényezOk egylittes hatasara fejlédnek ki.

Heterozigota: olyan él6lény, amely két homoldg
kromoszdméajan egy adott gén két kiilonbozo alléljat
hordozza.

Homozig6ta: olyan él6lény, amely két homoldg
kromoszémajan egy adott gén ugyanazon alléljait
hordozza.

Hemizig6ta: a diploid él6lényekben egyetlen kopidban
jelenlevé génekre vonatkozo allapot (mint pl. az X
kromoszémakhoz kapcsolt tulajdonsagok tobbsége az
XY egyedekben.)

Recessziv: olyan allél, amely fenotipusa csak homo-,
vagy hemizigéta allapotban nyilvanul meg.

Dominans: valamely allél azon képessége, hogy
heterozigota allapotban is meghatarozza a fenotipust.
Expresszivitas: egy tulajdonsag kifejez6désének mértéke
a fenotipusban, az egyedek szintjén.

Penetrancia: a fenotipust mutaté hordozok arénya a
populacid szintjén.

A Mendel-szabalyok
1. Az uniformités szabalya

Mendel kisérleteiben a borsdndvény Un. tiszta vonalait
hasznalta, amelyekben a kétféle ,,sziil6”-ndvény
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onmegtermékenyitéssel, sok generacion  keresztil
egyfajta tulajdonsagot mutatott (pl. az egyik mindig
magas, a masik mindig alacsony). Ma (gy
fogalmaznank, ezek tiszta genetikai vonalak, azaz
homozigétak egy (vagy tobb) tulajdonsagra. Els6
kisérleteinek egyikében Mendel magas noévényeket
keresztezett alacsonyakkal (5.1. &bra). Tapasztalatai
szerint az elsd, ugynevezett F1 generacié minden tagja
egyforman (uniformisan) magas volt. Mendel elsd, az
uniformitas szabalya értelmében az F1 generacio tagjai
egyformak (természetesen akkor, ha tiszta vonalakat
keresztezett egymassal). Az ,,alacsonysag” tulajdonsaga
latszolag eltiint. A magas tulajdonsag tehat dominéns, az
alacsony pedig recessziv.

&2
Magas novény Alacsony nové
T %g

J A porzokat levagta, l
y elkeriilje az
eporzast

‘A polleneket
Néi ivarsejtek (T) Viragpor () ecsettel magas

novények bibéire
\ / vitte
Zigotak (Tt
o <X008667

Csupa magas névény
Ty

5.1. &bra. A Mendel-kisérletek kivitelezésének semdja.

2. A hasadas szabéalya

Mendel a fenit médon létrehozott F1 generacié tagjait
egymas kozott keresztezte (a borso esetében ilyenkor az
dnmegtermékenyités is elég), és létrehozta a masodik,
Un. F2 generaciot. Megfigyelte, hogy az F2
generéacioban 3:1 aranyban voltak a magas és az
alacsony novények. Mendel masodik, a hasadas
szabélya értelmében az eredeti sziil6i (P nemzedékbeli)
tulajdonsdgok a masodik generacidban 3:1 aranyban
hasadnak. Mendel hét kiilonb6zé tulajdonsagpar
orokldését is tanulmanyozta (5.1. tablazat).

5.1. tAblazat. Mendel F2 eredményei egy-egy allélparra.

Tulajdonsag Dominans Recessziv Osszesen
darab % darab %
A mag alakja 5474 74,7 1850 253 7324
Asziklevél alakja 6022 751 2001 249 8023
A mag szine 705 75,9 224 241 929
A huively alakja 882 74,7 299 25,3 1181
A hiively szine 428 738 152 26,2 580
A viragok helyzete 651 759 207 241 858
A szar hossza 787 740 277 26 1064

Mendel a 3:1-es hasadasi arany alapjan arra
kovetkeztetett, hogy a ndvények magassagat két faktor
hatarozza meg (ezeket a faktorokat nevezzik ma



géneknek!). Felismerte, hogy (i) az ivarsejtek a
faktoroknak csak az egyikét hordozzak (a fenti példaban
vagy a T = magas, vagy a t = alacsony faktort), és hogy
(i) a néi ¢és a him ivarsejtek véletlenszertien
kombinalédnak (5.2. dbra). Ma mar tudjuk, hogy az
allélok oOroklédése egy olyan altalanos sémat kovet,
amelynek az alapja a homolég kromoszémak
szegregacidja a meidzis folyaman. A T allél a homolog
kromoszémak egyikének, a t a masiknak a része (5.2.
abra). Az ivarsejtek véletlenszerii kombinalddasa
eredményezi a dominans allélra homozigétak (T/T), a
heterozigotak (T/t és t/T), valamint a recessziv allélra
homozigotdk (t/t) képz6dését. Az elsé harom tipus
hordozza a T dominans allélt és magas, a negyedik t/t
homozigéta és alacsony. A genotipusok szeg-
regaciojanak, hasadasanak aranya 1 T/T, 2 T/t és 1 t/t.
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5.2. bra. Az ivarsejtek a két faktornak csak az egyikét
hordozzak, és a megtermékenyiilés folyaman véletlen-
szerlien kombinalddnak.
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A lehetséges geno- és fenotipusok szambavételére R.
Punnett egy olyan eljaréast dolgozott ki, amelyben egy
tAblazat elsé soraban és elsé oszlopaban a sziil6k
ivarsejtjeinek lehetséges genotipusai, a Punnett tablazat
tovabbi  helyeiben pedig az utédok lehetséges
genotipusai vannak feltiintetve.

Az ivarsejtek | Az ivarsejtek genotipusa.
genotipusa. Masik sziil6
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Példak a dominans-recessziv 6roklédésre emberben:
autoszdmékhoz kapcsoltan 6roklédé tulajdonsagok,
betegségek

Az embereknek szamos olyan tulajdonsaguk van,
amelyek a fentebb ismertetett T és t allélpar esetéhez
hasonléan dominans-recessziv modon  oroklédnek:
példaul a barna szem dominans a kékkel, a gyapjas haj a
simaval szemben (csirkékben a kopasz nyak dominans a
tollassal szemben). Szamos Orokletes betegség
oroklédés-mintézata is dominans-recessziv mintat kovet.
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Példaul a rovidujjusadgot (brachydactylia) és a
sokujjusagot (polydactylia) az autoszémakhoz kapcsolt
Bd és Pd dominans mutéciok okozzak.

Talan meglepd, de a sokujjisag nem alakul ki minden,
a Pd/+ mutaciét hordozd emberben: a Pd mutécid
penetrancidja nem 100%-0s. A sokujjlisdg mértéke, a
Pd mutacié expresszivitasa is valtozo: Pd/+ emberek
kozott vannak olyanok, akiknek mind a négy végtagjan
hat ujj képz6dik, masoknak csak az egyiken, esetleg
egyiken sem.

Az oroklédd betegségek tobbségében a mutaciora
homozig6ta emberek (a t/t-hez hasonlok) betegek. A sok
koziil csak néhanyat emlitiink érintélegesen. A cisztas
fibrézis (cf) Eurdpaban a leggyakoribb 6rokl6d6 halalos
betegség: 2000 ujszilott kozott egy cficf (a
heterozigotdk aranya a populaciéban 1/221) A cf/cf
gyermekek tiidejében stirli valadék képzodik és pang, de
hasnyalmirigy- és emésztérendszeri tlinetek s
kifejlddnek. A halal &ltaldban 20-30 éves Kkorban
bekovetkezik. A CF gén a 2. kromoszdéma része, egy
1480 aminosavbdl &ll6 fehérjét kodol, amely a
sejtmembranhoz  kapcsolddva egy bizonyos klorid-
ioncsatorna mitkodését szabalyozza. A mutans fehérjék
hibas vagy hianyzé kloridcsatorna-funkciot, betegséget
és halalt eredményeznek.

A Tay-Sachs betegséget a hexdzaminidaz-A enzim
hianya okozza. Az enzim hianyaban az idegrendszer
fokozatos degeneracidja majd halal kovetkezik be,
altaldban még Otéves kor elbtt. A betegséget okozo
egyik allél gyakoriséga 1/3600 az askenazi zsiddk
kozott, a hexdzaminiddz-A egy méasik mutécidja pedig
ugyanilyen gyakorisdggal okoz betegséget a francia-
kanadaiak kozott.

A fenilketonuria a hibéas fenilalanin-metabolizmus
kdvetkezménye. A hibds génre homozigoték szellemi
fogyatékossagtol szenvednek, és altalaban 30 éves koruk
elétt  meghalnak. A sarlosejtes  vérszegénység
leggyakrabban a B-hemoglobin egyetlen aminosavanak
cseréje miatt kovetkezik be. Az albinizmus olyan
mutaciok kovetkezménye, amelyek a hamsejtek
szinanyagainak szintézisét sziintetik meg.

Az inkomplett dominédns (intermedier vagy szemi-
dominans), és a kodominans 6roklédésmenet

Az inkomplett dominans (méas néven intermedier vagy
szemidominans) 0Oroklédés esetében a heterozigotak
fenotipusa kulénbdzik mind a dominans homozigotak,
mind a recessziv. homozigétdk fenotipusatol. A
dominans allél A&ltal meghatarozott tulajdonség
kifejez6dése nem teljes (inkomplett), szemidominans
vagy intermedier.

A kodominans oroklédés esetében a két allél a
fenotipushoz azonos mértékben jarul hozzd. A
legismertebb példa az A és a B vércsoportok 6roklodése,
ahol a két allél egyiittes jelenléte egy Uj, mind az A-tdl,
mind a B-t6l kiilénb6z6 fenotipust, az AB vércsoportot
hozza létre. (Ezzel szemben az AA emberek
vércsoportja épplgy A tipusd, mint az A0 embereké —
azaz az A dominans a 0-val szemben, és ugyanez igaz a
B és a 0 allél viszonyara is).



Nemhez kapcsolt 6roklodés

Mendel kisérleteiben, vagy példaul a barna és a kék
szemszin 6roklédése soran az utédok tulajdonsagai nem
figgenek sem a sziilék, sem pedig az utddok nemétél.
Azokban a kisérletekben viszont, amelyekben Thomas
Hunt Morgan és munkatarsai a vadtipust, vords szemdi
és mutans, fehér szemii muslicdkkal (Drosophila
melanogaster) végeztek, valami mas derilt ki. Ha a
vords szemil ndstényeket fehérszemii himekkel
keresztezték, minden utéd szeme uniform mddon voros
volt — Mendel | torvényének eleget téve.
Meglepetésiikre viszont a reciprok keresztezés soran,
amikor is fehérszemii néstényeket kereszteztek voros
szemii himekkel, minden him utéd szeme fehér volt és
minden ndstény szeme vorés. A Morgan-csoport arra
kovetkeztetett, hogy a him utddok a fehér szemszint
okoz6 mutéciét tartalmazd allélt megkaptdk a
ndstényektdl, ugyanakkor nem kaptak meg az apéatol az
vadtipust gént hordozé homoldg kromoszémat. Azt a
kromoszomat, amelynek része a vords szemszint kédold
gén is, nemi, ivari vagy X kromoszémanak nevezték el.

Morgan és tarsai arra kovetkeztettek, hogy az X
kromoszomabol a ndstények testi sejteikben (igy a
szemikben is) kett6t, a himek pedig csak egyet
hordoznak. A reciprok keresztezésb6l —szarmazo
ndstények tehat két X kromoszomat hordoztak, amelyek
egyike anyjuktdl szérmazik és a ,fehér” (muténs),
masika apjuktol, ez a ,vords” (vadtipusu) allélt
tartalmazta (5.2. tablazat). Miutdn a vorés dominans a
fehérrel szemben, a néstény utddok szeme vords lett.
Morganék elméletét igazolta, hogy ha ezeket a fehér és
vOros allélt hordozd heterozigota ndstényeket barmilyen
szemli himekkel keresztezték, fele-fele aranyban
sziilettek voros, illetve fehérszem himek.

A muslica X kromoszémajan kb. 2200 gén van - a
vadtipust, vordés szemszint koédolé gén csak egy
kozuluk. A himekre jellemz6 nemi kromoszomat,
akarcsak az eml6sokben, Y-nak nevezzik. (Erdekesség,
hogy madarakban a himek nemi kromoszoma
Osszetétele ZZ, a n6stényeké ZW — 6k a heterozigotak.)

5.2. tblazat. A reciprok keresztezések eredménye vords
és fehérszemii muslicakkal.

A néstény ivarsejtje ;‘ iy |varsejtje\|(
X XX XY
vOros vOros

X XX XY
vOros vOros

reciprok keresztezés

N n . A him ivarsejtjei

A nOstény ivarsejtje X vz
XX XY

X o ]
vOros fehér

XX XY

X o )
vOros fehér

X = X kromoszéma, amely a vadtipusd, voros
szemszint kddolo allélt hordozza.

X = X kromoszéma, amely a mutans, fehér szemszint
kadolo allélt hordozza.
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Az ember X kromoszémaja (5.3. &bra), a muslicahoz
hasonléan, sok gént tartalmaz. Férfiakban az X
kromoszéméan  taldlhat6 gének dontd  tobbsége
hemizigéta allapotban van, vagyis sejtenként csak egy
képidban, mert az Y kromoszéma csak nagyon kevés
olyan gént tartalmaz, amely az X kromoszémanak is
része (ezek az Ugynevezett pszeudo-autoszomalis
gének). Az X kromoszéméahoz kapcsolt muticiok hatasa
dltaldban a férfiakban jelentkezik és jellegzetes
oroklédés-mintazatot mutat: a mutans tulajdonsag
(olykor betegség) ugyanazon leszarmazasi 4gon minden
masodik generacidban a férfiakban nyilvanul meg, és a
tulajdonsagokat a heterozigéta hordozd lanyok 6rokitik
fiaikra (5.4. abra).

Emberben csak kevés X-hez kétott dominans mutéciot
ismerlink. Az X-hez kotott recesszive mutciok altal
okozott tulajdonsagok sokkal ismertebbek (5.3. dbra). Itt
csak néhanyat emlitink. A Lesch-Nyhan szindréma a
hipoxanthin-guanin-foszforibozil-transzferaz ~ (HPRT)
enzim hianya miatt alakul ki. A HPRT a purin- és az
ATP-bioszintézis fontos eleme. A HPRT enzim hianya
abnormalis szellemi tevékenységhez, paralizishez vezet.
A vérzékenység leggyakoribb formajat is egy X-hez
kapcsolt mutaci6 okozza. A mutacié eredményeként
véralvadasi zavarok fejlédnek ki a fiakban (5.4. &bra).
Az izomsorvadas egyik fajtajat a disztrofin gén mutacioi
okozzak. A disztrofin gén a legnagyobb ismert emberi
gén: 2,4 millio bazisparbdl all. Az ép gén terméke, a
disztrofin fehérje, a sejtvaz és a kiils6 sejtkdzotti
alloméany kozott teremt kapcsolatot egy transzmembran
komplexen keresztul (5.5. &bra). A disztrofin gén
mutécioi az izmok fokozatos sorvadasat eredményezik a
harmadik életévt6l kezd6dben. A szinvaksagot vagy
Daltonizmust és az ichthyosis (pikkelybdriiség) egy
fajtajat is X kromoszoéméhoz kapcsoltan 6r6kl6d6
mutéciok okozzak.

Iehthyesis, XJinked

Flacental steroid sulfatase deficiency

Kallmann syndrome

Chondrodysplasia punctata, Xlinked recessive

|:Hypq:]1cngphatemia

Aicardi syndrome
Hypomagnesemia, X-linked

Retineschisis

| Adrenal hypoplasia
Clyearol kinase deficiency

Duchenne muscular dystrophy (DMD)
Becker muscular dystrophy (EMD)
Omithine transcarbamylase (OTC)
Nerrie disease

Retinitis pigmentosa-2

Alport-like hereditary nephritis

[ Alkelic d isorders
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5.3. abra. Az ember X kromoszéma egy részének
genetikai térképe.
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5.5. abra. A disztrofin fehérje a sejtvaz és az
extracelluléris allomany kozott Iétesit kapcsolatot.

A fillkagylo kiils6 peremének szérosodését — ritka
példaként - évtizedekig az Y kromoszédmahoz kapcsolt
jellegként tartottdk szamon a csaladfaelemzés alapjan. A
mai technikék segitségével (szekvencia-analizisek) mar
tudjuk, hogy nem az Y kromoszéman talalhat6 a mutans
allél. A legismertebb, Y kromoszéman talalhat6 génhez
kapcsolhat6 jelenség a SRY (sex-determining region Y)
gén mutacidja, amely a nemi fejlédés zavarat okozza.

A nemre szoritkoz6 (angolul sex-limited) 6rokl6dés
kifejezés olyan génekre vonatkozik, amelyek csak az
egyik nemben fejezOdnek ki. Az elsédleges és a
masodlagos nemi tulajdonsagok valtozatai nyilvanvald
példak (nehéz volna az emlé vagy a tégyalak genetikajat
a himeken tanulmanyozni, bar az emlo és a togy alakjara
vonatkoz6 géneket a himek is Orokitik utddaikra). A
mindkét nemben, am a kilonb6zé nemekben kiilonbozd
mértékben/mddon kifejez6dé tulajdonsagok nem altal
befolyasolt  6rokiddést  (angolul  sex-influenced)
mutatnak  (példaul a kopaszsag bizonyos tipusai
6roklddnek a nem altal befolyasolt modon).

Keresztezések két génnel: A 3. Mendel-szabéaly: a
flggetlen kombinalédas

Mendel olyan kisérleteket is folytatott, amelyekben két
allélpar Oroklédését kovette, pl. az Yly és az RIr
allélparokét (Y = sarga, y = z6ld szinii borsé magvak, R
= gOmbolyli és r = szbgletes magvak; Y és R a
dominans, y és r a recessziv allélok). Mendel YY; RR
borsékat keresztezett vyy; rr borsokkal. Az F1
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generaciéban a magvak uniform médon sargak és
gombolyliek voltak, genotipusuk pedig Y/y; R/r. Mendel
egymas kozott keresztezte az F1 Y/y; R/r borsdkat (vagy
onmegtermékenyitést alkalmazott), és létrehozta az F2
generaciot (5.3. tablazat).

5.3. tablazat. Az Yly; Rir x Yly; RIr keresztezésbdl
szarmazé F2 utédok geno- és fenotipusa Pannett-
tablazatban.

Anbi_ A himivarsejtek genotipusa

ivarsejtek

genotipusa Y;R Y;r y;R Y r
Y;R YY;RRO [YY;RrO |Yy;RRO |Yy;RrO
Y;r YY;Rr O [YY;rr O |Yy;Rr O |Yy;rr O
y; R YY;RRO |Yy;RrO |yy;RR ® |yy;Rr @
y; r Yy;Rr O |Yy;rr O |yy;Rr @ |yy;rr H

A fenotipusok: O = sarga és gdmbdlyii; [ = sarga és
szOgletes; ® =zold és gombolyil; M = zold és szdgletes.

Az F2 generacidban az aranyok a kovetkezok voltak:
sarga+gombolyti : z6ld+gombolyli : sarga+szogletes :
zold+szogletes = 9:3:3:1. A 9:3:3:1 hasadasi arany
alapjan Mendel arra kdvetkeztetett, hogy a sarga/zéld és
a gdmbolyli/szogletes faktorok (ma: gének) fiiggetlendl
kombinalddva oroklédnek. [Vegylk észre, hogy a
9:3:3:1 hasadasi arany a (sarga : zold = 3:1) x
(gombolyt : szogletes = 3:1) - azaz két mendeli
tulajdonsag szegregacios aranyanak szorzata.] A fentiek
alapjan Mendel harmadik szabalya azt mondja ki, hogy
a kuldnféle tulajdonségokat kodolo faktorok fiiggetlendl
kombinalodva 6roklddnek. Ma tudjuk, hogy a filggetlen
kombinalddés természetes, ha a két allélpar kiilonbozé
autoszémakhoz kapcsoltan 6roklédik a meidzis soran.

A 5.3. tablazat komplikaltnak tiinhet. Az ilyen, Un.
kétfaktoros keresztezések attekinthetébbé tételéért a
genetikusok teszteld keresztezéseket (angolul test cross)
alkalmaznak. Ez kilonosen akkor hasznos, ha meg
szeretnék ismerni egy adott egyed genotipusat a vizsgalt
génekre. A tesztel$ keresztezésekben a partnerek egyike
homozigéta a recessziv allélokra, amint azt a 5.4.
tablazat mutatja. A teszteld keresztezés eredményének
értelmezése egyszeriibb, mert ebben az esetben csak
négyféle utdd johet Iétre. Figyeljiik meg, hogy a teszteld
keresztezés soran az utdodok fenotipusaban tiikrozodik az
ismeretlen genotipust sziilé genetikai Gsszetétele!

A rekombinansok — vagyis a két sziild barmelyikét6l
eltér genetikai kombinaciot hordozé egyedek - arénya
az utodok kozott fliggetlen 6rokldés esetében 50%.

5.4. tablazat. Az Yly; RIr x yly; rir tesztel§ keresz-
tezésbol szarmazo utdédok geno- és fenotipusa. Az Yy és
az R/r allélok kiilonb6z6 kromoszomak részei.

A néi A himivarsejtek 2 Az utod
ivarsejtek genotipusa AZU,ULOS%OK tipusok
genotipusa y; r P aranya

Y;R Yy;Rr O sziiléi 25%

Y;r Yy;rr O rekombinans 25%
y; R yy;Rr @ rekombinans 25%
y; r yy;rr R sziil6i 25%
A fenotipusok: O = sarga és gombolyl; O = sarga és
szOgletes; ® = zold és gombolyil; B = zold és szdgletes.




Kapcsoltsag, kapcsoltsagi csoportok

A fenti tesztel§ keresztezés utodaiban az egyes geno-,
illetve fenotipusok aranya 1:1:1:1 (5.4.-es tablazat).
Els6ként Thomas H. Morgan csoportja figyelt fel arra,
hogy mikézben kettés heterozigotikkal (azaz két
kiilonbozd génre egyarant heterozigota egyedekkel)
tesztel6 keresztezéseket végeztek, az utddgeneraciokban
a fenotipusok aranya nem volt mindig 1:1:1:1. Az
1:1:1:1-t61 eltérd hasadasi arany azt mutatja, hogy a két
kiilonboz6 gén (illetve alléljaik) nem fliggetlendl
kombinalédva, = hanem  kapcsoltan  orokiddnek.
Kapcsoltan, mert — ahogy mar Morganék is feltételezték
- nem kiilonboz6 kromoszOmak részei, hanem
ugyanahhoz a kromoszémahoz kapcsoltan 6roklédnek,
és egymas kozelében vannak. igy érthetd, hogy a sziil6i
kategoriak (mint az A B és a b; 55. tablazat)
gyakoribbak, mint a rekombinansok (A b és a B), hiszen
a meidzis sordn nagy eséllyel ugyanazon a
kromoszdman maradnak. Ugyanakkor a két sziil6i,
valamint a két rekombinans ,,0sztaly” aranya 1:1 (A B :
ab=11 é Ab:aB=1.1). A két rekombinans
osztaly azonos gyakorisdga azt jelzi, hogy a
rekombinidnsok egyetlen esemény két, egymast
kiegészitd ,termékei”.

Az esemény a meidzis mikroszképos megfigyelése
soran mar kiazmaként megismert atkeresztezddéssel
kapcsolatos mechanizmus, a crossing over.

5.5. tablazat. Egy ndvényi példa: az A/a; B/b X a/a; bib
teszteld keresz-tezésbél szarmazo utdodok geno- €S
fenotipusa. Az A/a és az B/b allélok ugyanannak a
kromoszomanak a részei, kapcsoltan 6roklédnek.

ivgslé?gek A g'erﬂgf?prﬁ?atek AztilrJ)Lc')stiok ﬁ)ﬁuljstg Ig

genotipusa ab aranya’
A B ABlab ® |szildsi 45%
Ab A blab £ |rekombinans 5%
aB a B/fab # |rekombinans 5%
ab a blab sziil6i 45%

A fenotipusok: & = sotét, karéjos sziromlevelek; £x =
fehér, csipkés sziromlevelek; # = fekete, csipkés
sziromlevelek; & = fehér, karéjos sziromlevelek.

! = egy példa.

A kapcsoltan 0roklodé gének kozotti tdvolsagot a
rekombinansok gyakorisagaval (%-ban) fejezik ki a
kovetkez6 Osszefliggés alapjan:

rekombinans utédok szdma « 100,
0sszes utod szama

és Thomas H. Morgan tiszteletére centiMorgan (cM)
egységben mérik. Az a két gén van 1 cM-ra egymastol,
amelyek kozott 1%-os gyakorisaggal képzddnek
rekombinansok. A fenti példaban az A és a B gének
kozotti tavolsag = (5+5 / 45+5+45) x 100 = 10 cM.

A legnagyobb mérhetd tavolsag 50 cM. Ha ugyanis
két gén >50 cM-ra van egymastol, a rekombinansok
gyakorisaga 50%. Eppen annyi, mint a rekombinans
kategoridké a  kulénbdz6 kromoszoémakon —levd
allélparok esetében (lasd 5.4. tablazat), vagyis mintha a
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két vizsgalt gén kiilonbozé kromoszémahoz kapcsoltan
oroklédne. Mendel 3. szabalya tehat modosul: a
kiilonbozé kromoszomakon, valamint az ugyanazon a
kromoszémén, de egyméastdl >50 cM-ra levé gének
fiiggetleniil kombinalédva 6roklédnek.

Mivel a rekombinans kromoszomak (utédok) aranyat
valamely két pont kozott esetleg bekovetkezd masodik
crossing over csokkenti, torzul a gének kozotti mért és
valds genetikai tavolsag. A gének kozott mért és valodi
genetikai tAvolsadgok viszonyat JBS Haldane (1919)
térképfiiggvénye irja le (5.6. &bra):
r="%(1—-e“"), ahol r a rekombinans kromoszémak
aranya, m pedig a crossing overek atlagos szama a két
gén kozott.

x50
28
S0
£3
E230[~
[eNe]
TS 20
<E (=2}
10 A crossing overek atlagos gyakorisaga
! 2 3 4
50 100 150 200

A gének tavolsaga (cM)

5.6. abra. Haldane térképfliggveénye a rekombinansok
gyakorisdga (kék) eés a gének valddi tavolsaga
(szaggatott vonal) kdzotti dsszefliggést irja le.

A fentiek miatt a térképtavolsagokat révid, rendsze-
rint kisebb, mint 10 cM egységekben mérik, majd a kis
tavolsagokat Osszeadjak. A nagy kromoszomak térké-
pei joval tobb, mint 100 cM hosszlak, a kisebbeké akar
csak néhany cM-nyiak is lehetnek.

A genetikai térképek

A rekombinénsok tipusa és gyakorisaga alapjan A. H.
Sturtevant mér az 1910-es évek elején olyan mddszert
dolgozott ki,  amellyel  genetikai  térképek
szerkeszthet6ek, vagyis meghatarozhaté a kapcsoltan
6roklédo gének (i) sorrendje, valamint (ii) a koztiik levd
tAvolsdgok is. A genetikai térképek egysége a cM.

Morgan és Sturtevant azt is megmutatta, hogy a
gének, mint gyongyok a flizéren, linearisan kovetik
egymast és Un. kapcsoltsagi csoportokat alkotnak. A
kapcsoltsagi csoportok szama azonos a haploid kromo-
szOmaszammal. A 20. szézad elején az 6 munkajuk
hatdséra valt nyilvanvaléva, hogy a kromoszoméak
valéban az 6rokl6dé tulajdonsagok anyagi hordozoi.
Morgan és sokan masok bizonyitottdk, hogy az
oroklodés torvényszeriiségei 4altalanos érvényliek az
élovilagban.

Részletes genetikai térképek késébb nemcsak a
muslica, hanem mas fajok esetében is késziiltek.
Folyamatosan bévitették az élesztd, a kukorica, az egér,
az ember és néhany mas faj géntérképét is — joval
azel6tt, hogy nemhogy a DNS-szekvenalas technikajat,
de az 6rokit6 anyag szerkezetét is ismerték volna! A
kutatok ehhez Ugynevezett markermutaciokat hasznaltak
fel. Ezek olyan génvaltozatok, amelyek fenotipusa a
kisérletezd szamara jol lathatod, a keresztezések soran



generaciordl generacidra kovethetd az ket hordozd
kromoszomak oroklédése, ugyanakkor nem
befolyasoljak a Kkisérleti alany életképességét. Ilyen
példaul a muslicdk esetében a szemszin vagy a
szarnyalak, egérnél a szOrszin, stb.

A genetikai térképek — ma mar a fizikai, azaz
szekvencian alapul6 térképekkel egyiitt - teszik lehetévé
az 0roklédé  tulajdonsagok  molekularis  szintii
vizsgalatat, a gének molekularis klénozasat, modositasat
és akdr a génterapiat is.

A csaladfak

A tulajdonsdgok generaciokon at torténd oroklodését a
csaladfakkal szokas szemléltetni (5.4. dbra). A csaladfak
egy, esetleg néhany tulajdonsag Oroklodését szemlél-
tetik. A csaladfak tanulmanyozasa alapjan megallapit-
hatd, hogy milyen oroklodésmenetet kovet az illetd
tulajdonsag (vagy 6roklodé betegség), amely ismeret
segit a lehetséges utddok esetében egy adott fenotipus
gyakorisaganak megallapitasaban.

OSSZEFOGLALAS

Az  oroklodés  elészor  Mendel  altal  leirt
torvényszertliségei altalanos érvényliek az eukaridtakban,
és dsszhangban vannak a kromoszomak
"viselkedésével" a meidzis folyaman. Bizonyos
jelenségekkel azonban Mendel nem szembesiilt.

Az ivari kromoszomakon talalhatd gének esetében
nem mindegy, hogy adott fenotipust szilé milyen nemii
volt— vagy mésképp: az utédok fenotipusa fligg attdl,
hogy az adott allélt milyen nemii utdd 6rokolte.

A kromoszdméakon egymas kozelében talalhatd gének

oroklédése eltér attol, amelyet Mendel 3. szabalya rogzit
— €z utdbbi csak kiilonbozd kromoszomakon kodolt,
illetve egyazon kromoszéman taldlhato, de igen tavol
elhelyezked génparok esetében igaz. Ekkor ugyanis
biztosan bekovetkezik kozéttik rekombinacid, és Ugy
viselkednek az utédok genotipusa szempontjabdl.
mintha kiilén kromoszémakon lennének.
A markermutaciok (lathatd fenotipust eredményezd
allélok) tették lehet6vé a géntérképezést, a kapcsoltsagi
csoportok felallitasat, az eligazodast a gének kozott —
mar az 1920-as - 30-as években is. A genetikai és fizikai
géntérképek a molekularis genetika alapjai.

Mendeli genetika, kapcsoltsag

6



