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A szbvegben vastagon szedet-
tek a legfontosabb fogalmak,
kifejezések. Ddlttel a tovabbi
fontos fogalmak szerepelnek.

A tematikus egységek elején
a részletes érettségi kovetelmé-
nyek olvashatok.

KOZEPSZINTU kovetelmény:

@ A témahoz tartozé ismere-
teket pontokba rendeztiik.

EMELT SZINTU kovetelmény:

O A szdmozas egyszerdvé te-
szi a téma megtalalasat.

KISERLETEK, VIZSGALATOK

A konyvben megtaldlhaté az
érettségi vizsgan szerepld vala-
mennyi kisérlet leirdsa.

TAPASZTALAT ES MAGYARAZAT:
A kisérletekhez részletes ma-
gyardzat tartozik.

Emelt szint

A tematikus egységek végén hal-
vanykék alapszinen taldlhatok az
emelt szintd érettségi vizsgdhoz
sziikséges anyagok.

Kedves érettségire kesziilo
fiatalok!

Egy olyan kiadvanyt tartanak a keziikben, mely szervesen
kapcsolddik valamennyi gimndziumi, illetve szakk6zép-
iskolai bioldgia-tankdnyvhoz, és segiti mind a kdzép-,
mind pedig az emelt szintd biologiaérettségire valo fel-
késziilést. E konyv alkalmas az egyéni tanuldsra, de hasz-
nos kiegészits lehet a bioldgia fakultacids 6rdkon is.

A kétrészes kiadvany mdsodik kotete 7 fejezetbdl 4ll.
A kotet 40 tematikus egységre bontva tekinti at az érett-
ségin el6fordulé biokémiai, sejtbioldgiai, dkoldgiai,
genetikai, valamint evolicidbioldgiai ismereteket. Eze-
ken beliil kiemelt hangsulyt kaptak azok a témak, ame-
lyek ugyan a kézépiskolas tantervekben kisebb sullyal
szerepelnek, azonban az érettségi kdvetelményrendszer-
ben részletesebben jelennek meg. Ennek megfelelGen
eltérd a kidolgozottsdguk: mig egyesek a teljes anyagot
tartalmazzak, addig masok inkdbb vazlatosak, az anyag
atismétlését segitik. A konyv minden eleme a minél ered-
ményesebb felkésziilést szolgdlja.

A pontos célkitlizés kialakitdsdhoz valamennyi tema-
tikus egység elején szerepeltetjiik a hozza tartoz6 részle-
tes érettségi kovetelményrendszert.

A kovetelményrendszer és a tematikus egységek fel-
dolgozasa az érettségi szintjeinek megfelelGen torténik.
A kozépszintet kovetik a csak emelt szinten elvart isme-
retek, melyeket halvanykék alafestés jelez.

A kiadvany segit a mér tanult bioldgiai ismereteket
rendszerezni, illetve méas dsszefiiggésben djrafogalmaz-
ni azokat. Jellegénél fogva tehat nem pétolja vagy valtja
ki az dltaldban hasznélt tankonyveket. A felkésziilést
mindenképpen célszerd az adott t€émahoz tartozé tan-
konyvi anyag atismétlésével kezdeni.

A kiadvany sok tablazatot, magyardzo rajzot tartalmaz,
melyek a rendszerezést, az elvonatkoztatast, a folyama-
tok értelmezését szolgdljadk. Konyviinkben kidolgozva
és magyarazattal ellatva megtaldljuk a kozépszinthez
sziikséges valamennyi széba johetd gyakorlatot is.

A felkésziiléshez j6 munkdt, az érettségi vizsgdhoz
sok sikert kivédn

a Szerzd.
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21. A bioldgiai sokféleség (emelt szintii anyag)

EMELT SZINTU kovetelmény:

© Ertelmezze a sokféleséget (diverzitast) a gének szintjén (pl. a heterozigétasig mértéke
a populacidban), a faj szintjén (pl. a fajok szdma) €s az dkoszisztéma szintjén (pl. a tap-
laléklanc szintjeinek a szdma).

O A diverzitas

A diverzitas egy életk6zosségben a fajgaz-

dagsdg és az azonos fajokhoz tartozé egyedek GENETIKAI DIVERZITAS
el6forduldsi gyakorisdganak kifejezésére szol- (A fajon beliili génvéltozatok szdma)
gdl, azaz egyszerre veszi figyelembe a fajok

szdmadt és a kiilonbozd populdcidkhoz tartozo l

egyedek szdmdt. Ha két tarsulds azonos sza-

mu populaciébdl és azonos szamu egyedbdl FAJI DIVERZITAS

is all, még nem biztos, hogy a diverzitasuk is (Az életkdzosségben a fajok szama)
azonos. Példaul ha két tarsulds 1000-1000

egyedbdl 4ll, és mindkettSt 10-10 populacid l

épiti fel, lehet eltérd a diverzitasuk. Ugyanis,

ha az egyik tarsuldsban egy populdciébél 910 OKOLOGIAI DIVERZITAS
egyed, a mésik kilencbél 10-10 egyed él, mig (A tarsulasok, a populaciok tér-idébeli mintazatainak,

. . , L . kolcsonhatasainak sokfélesége)
mdésikban mind a tiz populdcié egyardnt

100-100 egyedbdl 4ll, utébbi diverzitdsa

nagyobb. A nagyobb diverzitdsii tarsulds sta-  119.1. A biolégiai diverzitas szintjei

bilabb, mert az dsszetettebb tiplalkozasi ha-

16zat jobban képes biztositani a rendszer minden tagja szdimdra a mikodéséhez sziikséges
energidt. Tehdt egy populdcié esetleges kiesése nem jelenti a tdrsulds valamennyi tagjdnak
a pusztuldsat.

A tdrsuldsok diverzitdsdnak objektiv kifejezése nem konnyd. Figyelembe kell venni az egy-
mastol eltérd, azaz megkiilonboztethets ,,féleségek” szamat és azok egymdshoz viszonyitott
gyakorisagat. A diverzitds mérésére tobbféle fiiggvény haszndlatos. Ezek bonyolultsdgukban
— &s ezért pontossdgukban — térnek el egymastol.

A diverzitas populécids szinten a genetikai diverzitast jelenti, amely a génvéltozatok sza-
maval, azaz a populdcidk egy adott tulajdonsdgra nézett (és az dsszes!) allélszdmaval és azok
relativ gyakorisdgédval jellemezhetd. (119.1. dbra)

A diverzitast hasznélhatjuk sztikebb értelemben (mint genetikai diverzitast egy populécio-
ban), illetve tdgabb értelemben (mint az életkdzosségek sokfélesége egy teriileten) is.

A diverzitas valtozasa

A tarsulasok diverzitasa korlatlan mértékben nem névekedhet. A rendelkezésre all6 erdforra-
sok (és a tér is) végesek, bizonyos diverzitdsnovekedés — adott konkrét térben és id6ben — csak
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a mar meglévd populacidk kardra, azok egyedszamanak csokkenésével valosulhatna meg.
Ez a populéciok genetikai diverzitascsokkenését eredményezné, amely alkalmazkoddképes-
ségiik leromlasaval jarna. A tarsulds diverzitdsanak egy optimdlis érték folé emelkedése
az egész tarsuldst sériilékennyé tenné. A kornyezetiikkel egyensiilyban 1évo, stabil tdrsuldsok

faji diverzitdsa az optimdlis érték koriil mozog.

Az ember hatasa a diverzitasra

Az ember megjelenése a bioszféraban kez-
detben nem volt hatdssal a kialakult él6vilag
diverzitdsdra (120.1. sbra). Mdra a bioszféra
az emberi tevékenység miatt jelentGsen atala-
kult. A mezdgazdasagi miivelés kovetkezté-
ben a nagy diverzitdsu, stabil tdrsuldsokat ha-
talmas, nagyiizemi monokultiirdk véaltottdk
fel. Igy ott, ahol t5bb szdz ndvény- és dllatfaj
élt, egyetlen faj, kozel azonos genotipusu
egyedei tenyésznek.

A bioszféra 3,5 milliard éves fennmara-
dasdnak és miikodésének az alapja az evold-
ci6 soran kialakult nagyfoku diverzitds volt.
A populacidkban realizal6dé sokféleség egy
nagyon nagy alkalmazkoddéképességet hor-
doz6 genetikai sokféleséget jelent az egész
bioszféra szintjén. A bioszféra az evolicid
sorén feltehetden egy olyan optimalis diverzi-
tas szintjéhez jutott el, amely biztositani tudta
a fennmaradasat.

A bioszféra diverzitasanak megérzése

A természetes diverzitas megdrzése csak
akkor lehetséges, ha a sokféleség szintjeit fi-
gyelembe vessziik. Ennek egyetlen utja, hogy
minél nagyobb teriileteken meg kell Srizni
a természetes tdarsuldsokat (120.2. dbra). Az egyes
fajok védelme nem segit a probléma meg-
oldaséaban, optimdlis nagysdgt teriiletek érin-
tetlen dllapotban valé megdrzésére van sziik-
ség. Ennek a felismeréséig az emberiség mar
eljutott, megvaldsitdsdnak azonban egyeldre
gazdasdgi és tarsadalmi korldtai vannak.
A Biolégiai Sokféleség Egyezményt (Ri6i
Egyezmény) 1992-ben irtdk ald az ENSZ tag-
allamok.

— akihalt fajok szdma

——— a Fold népessége

a kihalt fajok szdma (ezer)
~
a Fold népessége (milliard)

1800 1830 1860 1890 1920 1950 1980 2010 2040

120.1. A fajok kihaldsanak felgyorsuldsa

a kijeldlt terii
letek alkalm:
sagi rataja

S F

120.2. A biodiverzitds megdrzése az Eurépai Unidban
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32. A mindségi jellegek droklddése

KOZEPSZINTU kiovetelmény:

© Ismertesse az 6roklésmenetek alaptipusait (domindns-recessziv, intermedier, kodomi-
nans).

© Ismertesse a tesztelS keresztezésekbdl levonhat6 kovetkeztetéseket.
© Soroljon fel ember esetében domindnsan, illetve recessziven 6rokl6dd jellegeket.

© Tudja levezetni a dominanciaviszonyok ismeretében egy egygénes enzimbetegség,
az Rh- és ABO-vércsoportok oroklédését. (Lasd 151-152. old.)

Ismertesse a humdngenetika sajatos modszereit (csalddfaeclemzés).

O Ismertesse a génkapcsoltsag tényét, magyardzatat. Ismertesse a génkolcsonhatds fogal-
mat, és azt, hogy a legtobb tulajdonsag csak ezzel magyarazhato.

EMELT SZINTU kovetelmény:

@ Ertelmezze Mendel kutatdsi médszerét, hozza 6sszefiiggésbe a valGszintség és a gya-
korisig fogalmaval.

© Adja meg Mendel kovetkeztetéseinek érvényességi hatdrait, ennek okait (kapcsoltsdg,
sejtmagon kiviili 6rokl6dés). Magyarazza el, miért alkalmas alanya az ecetmuslica a ge-
netikai vizsgalatoknak.

© Tudjon két gén 2-2 allél, illetve egy gén 3-3 alléljaval és letélis aléllal kapcsolatos szé-
mitasokat végezni.

@ Legyen képes csalddfa alapjan kovetkeztetni egy jelleg 6roklésmenetére.

@ Tudjon kovetkeztetni két gén kolcsonhatdsanak jellegére a masodik utédnemzedék aré-
nyaib6l. Kozolt adatok ismeretében kovetkeztessen két gén kétallélos oroklésében
a kapcsoltsdg és a rekombinécio tényére.

© Az dominans-recessziv oroklddésmenet

Ha sarga (A) és zold (a) magvu borsét kereszteziink Ggy, hogy a sziil6k homozigétak, az alabbi
eredményeket kapjuk:
P: AA (sdrga) x aa (z6ld);
F,: Aa (sdrga) x Aa (sdrga);
F,: AA (sdrga), Aa (sdrga), Aa (sdrga), aa (zold).

Az F|-nemzedékben valamennyi utdd sarga lesz. Az F, sarga magvu utédok egyharmada
(a domindns homozigétak) egymas kozott keresztezve csakis sarga magvu utédokat hoznak
létre. A sdrga magvu egyedek kétharmada viszont egymassal keresztezve Ujra a 3:1 hasadési
ardnyt mutatjdk a mag szinére nézve. Ezek az egyedek ugyanis heterozigdta dominansok.

Az F, z6ldmagvi borsok egymassal valo keresztezése mindig kizdrdlag zold magvi uto-
dokat eredményez. Az o6roklésmenet dominans-recessziv, mert a domindns jelleg (a sarga
szin), heterozigdta formdban elnyomja a recessziv (zold) tulajdonsdgot. (163.1. ibra)
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F,
Aa Aa
utédarany: mind sarga
KOMBINACIOS TABLA
Ivarsejtek A A
F, a Aa Aa
a Aa Aa

- Q x Q
Aa Aa
O 7O

F, AA Aa
Aa aa
utodarany: 3: 1
KOMBINACIOS TABLA
Ivarsejtek A a
F, A AA Aa
a Aa aa

163.1. Monohibrid keresztezés. Egy homozigéta domindns (A) és egy homozigédta recessziv egyed (B) kereszte-

zésének vizsgdlata két utddnemzedéken keresztiil

Az intermedier oroklddésmenet

Ha a csodatdlcsér nevi kerti diszndvény
(163.2. abra) kiilonb6z6 virdgszind valtozatait
keresztezziik egymadssal, mas eredményt ka-
punk. A sziromlevelek szinvéltozatait kiala-
kit6 allélok kozott ugyanis csak részleges
dominancia van. Ezért a homozigédta piros,
illetve fehér virdgu sziildk els6 utédnemzedé-
kében csupa rézsaszin virdgd egyed jon 1étre,
amely koztes jelleg a két sziil6i sziromszin
kozott. A rézsaszin virdgu csodatdlesérek ke-
resztezésébdl viszont 25% piros, 50% rdzsa-
szin és 25% fehér virdga egyedet kapunk.
Az F, rézsasziniek egymas kozotti keresz-
tez€sébdl ismét /:2:1 ardnyban jonnek létre
piros, rézsaszin, illetve fehér virdgi egyedek
A részlegesen domindns allélhatds okozta
orokl6dést nevezik intermedier, vagyis koz-
tes oroklésmenetnek.

r A x Y

PP FF
7N N

® ®) ® ®

AY S x A6 A

@D

m

6 ® ® ® ®
A S S S
PP PF PF FF
fenotipus: 1:2:1
genotipus: 1:2:1

163.2. A fenotipus a lathaté sajatossdgok osszessége
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A kodominans oroklédésmenet

Az ABO-vércsoportrendszerben egy gén ha-
rom valtozataval 6roklédhet. A harom allél:
A, B és 0. Koziiliikk mindig kett6 szdmdara van
hely a homolég kromoszémapar két génhe- B BB vagy B0
lyén. E kett§ viszonya hatdrozza meg a vér-
csoportot. A homozigétdkban ugyanabbdl
az allélbol kettS fordul eld, az AB-vércsoportii
emberben viszont az A- és a B-allél egyarant  164.1. ABO-vércsoportrendszer

megvan. Ez a két allél egymdssal szemben

kodominans jellegii, ami azt jelenti, hogy heterozigdta formaban mindkét allél érvényre jut.
(Lasd még 151-152. oldal.) Mivel az A- és a B-allél viszont a 0-alléllel szemben dominans,
a kovetkez§ geno- és fenotipusok alakulhatnak ki: (164.1. dbra)

Fenotipus Genotipus

A AA vagy A0

AB AB
0 00

O A teszteld keresztezés

A tesztel$ keresztezés (164.2. ibra) az ismeret-
len genotipusii domindns fenotipusu egyed ge-
notipusdnak a meghatarozasara szolgal. A do-
mindns-recessziv oroklésmenetekben ugyanis
a homozigéta domindns és a heterozigdta
domindns egyedeknek azonos a fenotipusa.
Példaul a szarvasmarha szarvaltsidga recessziv

@ O @

aa AA aa

NN N N
@ @ @6 O @ @

-
>©
Qo

ON

(aa) jelleg. Ebbdl kovetkezik, hogy egy

szarvatlan bika lehet homozigéta dominans Q e Q
(AA), 4m lehet heterozigéta (Aa) genotipusu Aa - Aa Aa
is. Ha a célunk a szarvatlansdg megdrzése egy R

tenyészetben, ez fontos lehet. Ilyenkor a bika Q e Q Q
spermdjaval tobb, esetiinkben mondjuk tiz,

homozigédta recessziv (tehat szarvalt) tehenet Aa aa Aa Aa
megtermékenyitenek. A sziilet§ borjak feno- utédarany: 11 utédarany: mind sérga

tipusardnyaibdl kovetkeztetni lehet a bika
genotipusara. Ugyanis, ha a bika homozigdta, —164.2. Tesztels keresztezés: a borsé szinének oroklGdése
akkor az utédok kozott kizardlag heterozigota

szarvatlan borji fog sziiletni (Aa). Ha ellenben az utédok kozott megjelenik a szarvaltsag
— elméletben 50% koriil —, akkor a bika heterozigdta. (164.3. dbra)

Heterozigota bika Homozigota bika
A a A A
a Aa (szarvatlan) aa (szarvalt) a Aa (szarvatlan) Aa (szarvatlan)
a Aa (szarvatlan) aa (szarvalt) a Aa (szarvatlan) Aa (szarvatlan)

164.3. A szarvasmarha szarvaltsdgdnak 6roklGdése
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© Dominansan 6r6klodé emberi megbetegedések

A dominansan 6rokl6dé emberi betegségek 6roklGdése
konnyen nyomon kovethetd, hiszen a heterozigétakban
is kialakulnak. Els&sorban a csontvazat, a kdtGszoveti
rendszert és az izomzatot érintik. Igy 6roklédik példdul
a sokujjusag (165.1. abra), az Osszendtt ujjak és a torpeség
egyik formdja. Az ilyen betegségek szdma tobb szaz, de
tobbségiik rendkiviil ritkdn fordul el§. Ha domindnsan
0rokldo betegségben szenvedd emberek utéda egész-
séges lesz (ez csak akkor lehetséges, ha mindkét sziil6 165.1. A sokujjisdg (polidaktilia) egyik
heterozigéta a betegségre nézve), akkor az utéd mar nem %€

Orokiti tovabb a hibas allélt.

Recessziven droklodé emberi megbetegedések

A recessziven 6rokl6dé emberi betegségek nyomon kovetése lényegesen nehezebb feladat,
mint a domindnsan 6roklddé megbetegedéseké. Hiszen egészséges sziil6ktdl is sziilethetnek
ilyen betegségben szenvedd gyermekek, ha mindkét sziil§ hordozza a hibas allélt, azaz hete-
rozigéta. A recessziven 0rokl6do betegségek csak homozigéta formdban alakulnak ki.

A recessziv allél ezekben a betegségekben sokszor azt jelenti, hogy a hibas allél nem md-
kodik.

Recessziv médon 6rokldds emberi betegség egyebek kozott a vords-zold szintévesztés,
a teljes fehérboriség (albinizmus), a silketnémasdg bizonyos formdi, a ,,tejcukormérgezés”,
a vérzékenység, valamint a silyos szellemi fogyatékossagot okozé fenilketontiria nevd anyag-
cserezavar.

O——0O e B 0O e
T O

1 2 3. 4. 1. 2 &) 4
I A

1. 2. 3. 4. 1. 2. 3. 4,
v, O 4} \% O

1. 2. 3. 1. 2. 3.

165.2. Csaladfak. A domindns csaladfaban a I1I/1. és a I11/2. beteg egyedek utédai kozott megjelent az egészséges
fenotipus is. A csalddfa minden nemzedékében megfigyelhetSk a beteg egyedek is. A recessziv csalddfdban a 11/3.
és a II/4. egészséges egyedeknek sziiletett beteg gyermeke (I11/2.). Ennek alléljei a sziil6kt6l szarmaztak
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© Enzimbetegségek

A genetikusan 6roklédé enzimbetegségeket gyijténé-
ven enzimopathiaknak nevezziik. Ezek mutaciok kovet-
keztében kialakulé enzimmiikodési zavarok. Bizonyos
génmuticidk kovetkeztében egyes enzimek nem megfe-
lelGen (vagy egyéltalan nem) mikodnek. Ezek éltalaban
sulyos kovetkezményekkel jarnak. Enzimopathia okozza
a fenilketonuriat is.

Ismertebb enzimopathia még a golyvas kreténizmus,
amely a pajzsmirigy tiroxin nev(i hormonjinak enzimo-
16giai okokra visszavezethet§ termelési zavardbol ered.
Az albinizmus (166.1. 4bra) oka is hasonld, ebben az eset-
ben a melanin bdrfesték nem termelddik. Enzimmko-
dési zavar a tejcukor-érzékenység és a buzaliszt-érzé-
kenység is.

Az enzimopathiak altalaban recessziven orok-
l6dnek.

Az Rh-vércsoport oroklodése

Az Rh-vércsoport kialakuldsaban a D-vel jelolt antigén
jatszik szerepet. Ha ez a vércsoportantigén megvan a vizs-
gélt személy vérében, akkor az illet§6 Rh-pozitiv, ha
hianyzik, akkor Rh-negativ. Magyarorszagon az embe-
rek 85%-a Rh-pozitiv, csupan 15%-ban hidnyzik a D-an-
tigén. Oroklédése dominans-recessziv médon torténik,
az Rh-pozitiv azaz az antigén termelése a domindns jelleg
(166.2. abra). Az Rh-faktor 6roklddése kordbban rendkiviil
fontos kérdés volt, elsGsorban a terhességi Rh-osszefér-
hetetlenség miatt.

Ha ugyanis Rh-negativ vércsoportt anyanak Rh-pozi-
tiv magzata fejlédik, problémadk jelentkeznek. Igaz,
az elsd terhesség dltaldban még zavartalan. Ugyanis
a magzati vorosvérsejtek, amelyekben megvan a D-anti-
gén, csak a sziilés idején keriilnek nagyobb mennyiség-
ben kapcsolatba az anyaval. Mivel ezek az antigén miatt
idegenek az anya szdmdra, immunreakcid indul be a mag-
zati vorosvérsejtek ellen. Ez a mar megsziiletett djsziilott
szamdra nem jelent veszélyt, anndl inkdbb a leend§ ma-
sodik gyermek szdmdra. Ha ugyanis az immunreakci6
végbemegy, akkor mar a masodik terhesség el6tt készen
allnak az ellenanyagok, amelyek atjuthatnak a magzatba
(167.1. abra). Hatdsukra 6sszecsapddik a magzat vorosvér-
sejtjeinek egy része, a kialakuld vérszegénység miatt
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166.1. Az albinizmus 6rokl6désének né-
hany lehetséges esete
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166.2. Az Rh-faktor 6roklGdése
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167.1. Az Rh-0sszeférhetetlenség

a magzat tdpanyag- és oxigénhidnyos lesz, ezért fejlédése sulyos zavarokat szenved, s6t mar
a méhen beliil elpusztulhat. Szerencsére a veszélyeztetett magzatok kdrosoddsa ma mar
megel6zhetS. Az Rh-negativ vércsoporti anydk minden sziilés utdn 72 6rdn beliil D-anti-
gén elleni ellenanyagot kapnak, ami elpusztitja az antigéneket, és igy megakadalyozza, hogy
az anyai szervezet immunizdlédjon elleniik. Az Rh-pozitiv anydkat nem fenyegeti a fenti ve-
sz8ly akkor sem, ha Rh-negativ vércsoportd a magzatuk, hiszen semmiféle Rh-antigén nincs

a magzati vorosvérsejtekben.
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167.2. Az eur6pai uralkodéhdzak csalddfdja
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O A csaladfaelemzés

A tulajdonsagok 6roklddésének szabalyszerdségeit az em-
ber esetében nehéz vizsgélni. A nemzedékek 17-22 éven-
ként jelennek meg. Az utédok szdma is kicsi, és kevés
lehetSség nyilik a statisztikai elemzésre. Mindezek miatt
egy olyan médszerre van sziikség, amely lehet6vé teszi
az emberi jellegek 6roklédésének vizsgalatat. Ez a mod-
szer a csaladfaelemzés. (168.1. abra)

A csaladfa az el6dok abrdzolédsara szolgal. JOl leolvas-

hat6 réla egy, a csalddban jelenlévé velesziiletett beteg- I

ség vagy rendellenesség nemzedékrdl nemzedékre torténd
megjelenése. Elemzésével kovetkeztetni lehet a betegs€g 445 1. Egy 6rokl6ds betegséget hordozé
oroklédési modjdra, arra, hogy domindnsan vagy re- csaldd csalddfdja

cessziven 0roklddik-e, nemhez kapcsolt-e, stb.

A csalddfat nemzetkozileg rogzitett elvek szerint rajzoljdk meg. A férfiakat négyzet, a n6-
ket kor szimbolizélja. A hazastdrsakat vizszintes vonal koti 0ssze. A gyermekeket a hazastdr-
sakat 6sszekotS vonalbol dgaztatjak ki. Az esetleges vérrokoni kapcsolatokat dupla vonal jelzi.
A beteg személyek szimb6lumat besotétitik, a hordozdkat félig sotétitik be. Mindezt tanulma-
nyozhatjuk az dbran, amely az eurépai uralkodéhazakban a vérzékenység elterjedését mutatja
(167.2. abra). Mivel Albert egészséges volt, Viktdria kirdlynd feltételezhetGen hordozé volt, hi-
szen fiuk, Lip6t vérzékeny lett. Hordozénak bizonyult két lednyuk, Aliz és Beatrix is.

O A génkapcsoltsag

Egyszerre tobb gén 6roklddésének vizsgalatakor az eddigiektdl eltérd utdédaranyokat figyel-
hetiink meg. A vizsgélt tulajdonsdgot meghatarozé gének elhelyezkedhetnek azonos kromo-
sz6man (kapcsolt 6rokl&dés), de lehetnek kiilon kromoszéman is (fiiggetlen 6roklSdés).

Kapcsolt 6roklédés soran az 6rokléds gének egy kromoszéman talalhatok meg. A gének
kapcsoltsdgi csoportot alkotnak.

Fiiggetlen oroklodés: azon gének 6roklddése, melyek kiilon kromoszomakon talalhatok
meg.

A mult szdzadban T. H. Morgan [mérgen] amerikai genetikus az ecetmuslicaval végzett
kisérleteinek segitségével felismerte a gének ,.kapcsoltsagat”. Eszerint Mendel I11. torvénye
csak akkor teljesiil, ha a tulajdonsdgokat meghatarozo gének kiilon kromoszémdn helyezkednek
el (szabad kombinal6das).

A génkolcsonhatas

Vannak olyan 6rokl&dé tulajdonsdgok, melyek tobb gén egyiittes hatdsara alakulnak ki, a gé-
nek termékei hatnak egymasra. Két gén dominans alléljei egyiitt el6fordulva egy j fenotipust
alakitanak ki. llyen a tyiikfajtdak tarajformdjdnak 6roklése. (169.1. dbra)

A tydkok kozott tobbféle tarajformdju fajta ismeretes. A flrészes, egyszerd taraj és az igy-
nevezett rozsataraj, a borsétaraj és a didtaraj. Ha homozigéta rézsatarajut kereszteziink ftiré-
szes tarajuval, vagy ha homozig6ta borsétarajit kereszteziink firészessel, azt tapasztaljuk,
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hogy mindkett6 kiilon-kiilon dominéns a fi-
részessel szemben. Ezeket tovabbkeresztezve,
a masodik utédnemzedékben 3 rozsa : 1 fiiré-
szes, illetSleg 3 borso : 1 fiirészes ardny jele-
nik meg. Amikor a két domindns homozigéta
rézsataraju és homozigéta borsétaraji fajtat
keresztezték, egyik sem bizonyult domindns-
nak a masikkal szemben. Teljesen 1j taraj-
formaju fajta keletkezett: a didtaraja.

Tovébbtenyésztve a didtaraju fajtit, a ma-
sodik nemzedékben az utédok ardnya a ko-
vetkezd lett: 9 diotaraju, 3 rozsataraji, 3 bor-
sotaraju és 1 fiirészes tarajii. A domindns
allélok egy egyedben egyiittesen a didtarajt
eredményezik. Ha mindkettd gén homozigéta
recessziv (kettds homozigéta recessziv), a ta-
raj flrészes.

A két domindns allél dj fenotipus kialaki-
tasdn tdl szdmos egyéb kolcsonhatés is meg-
talalhat6 a természetben. El6fordul, hogy egy
gén domindns allélja elnyomja a mésik gén
hat4sat (domindns episztzis). Olyan is eld-
fordul azonban, hogy egy gén homozigéta
recessziv formaban akadélyozza meg a masik
megfeleld mikodését (recessziv episztazis).
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169.1. A tyukok tarajformdjanak 6roklédése

A borsdkacs egyenes, ha az egyedben a tulajdonsagot kialakité két gén mindegyike domi-
nans, vagy egyiittesen homozigoéta recessziv formdban van meg. Amennyiben csak az egyik
vagy csak a mdsik génnek van domindns allélje az é16lényben, akkor a kacs jobbra, illetve bal-

ra csavarodik (konkuralé gének).

A gének egymadsra gyakorolt hatdsa médositja a tulajdonsdgok utédokban valé megjelenési

aranyat is.

© A matematikai statisztikai modszerek Mendel kutatasaiban

Mendel 6roklddési vizsgélatai sordn elGszor alkalmazott matematikai statisztikai eljarasokat bio-
l6giai kutatdsi eredményeinek felhasznalasaban. Az 6roklédésmenetek soran kapott nagyszamu
utédot elemezte matematikai statisztikai médszerekkel. Ezért alkalmazhatta a valdszintiség és a gya-

korisag fogalmakat.

Ha példaul egy homozigéta szarvalt tehenet (aa) egy heterozigdta szarvatlan bikaval (Aa) parozta-
tunk, az utéd 50%-os valdszintséggel lesz szarvalt vagy szarvatlan, mert a genotipusok alapjan
vagy ilyen lesz, vagy olyan. Ha viszont a spermabankbdl szdz szarvalt tehenet termékenyitiink meg
ugyanannak a bikdnak a spermédjdval, az utédok kozott 50%-os gyakorisdggal lesz szarvalt és hasonlo

ardnyban szarvatlan.
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A Mendel-torvények

Az egyformasag szabalya szerint az eltérG tulajdonsdgvaltozat, tiszta szarmazéksord (homozigdta)
sziilok els6 utédnemzedékének egyedei egyformdk.

A hasadas szabalyaban kimondja, hogy ugyanezen sziil6k masodik utédnemzedékében a szii-
161 tulajdonsdgvaltozatok elvalnak egymastol.

A szabad kombinalédas szabalya szerint a masodik utédnemzedékben két tulajdonsdg 6rok-
16désének vizsgdlata esetén a tulajdonsdgok szabadon kombindlédnak. (Abban az esetben, ha a vizs-
galt tulajdonsdgok nem egy kromoszomén vannak).

© Mendel torvényszeriiségeinek korlatai, a kapcsoltsag és az extranuklearis oroklddés

Az orokitGanyag tilnyomo része a sejtmag kromoszémadiban taldlhat6. Mendel ugyan nem ismerte
a kromoszomakat és a géneket, de feltételezett bizonyos 6roklddési faktorokat, amelyek a sziil6kbol
az utédokba jutnak. Dihibrid keresztezéseiben a tulajdonsdgvéltozatok szabad kombindléddsét
tapasztalta, ezért feltételezte, hogy minden tulajdonsdg egymdstol fiiggetleniil oroklodik. Morgan
kisérlete 6ta tudjuk, hogy ez nem igy van.

A gének kromoszomakban taldlhatok, az ecetmuslicanak példaul mintegy 1000 génje van, de csak
4 kromoszomapadrja, vagyis atlagosan 250 génpar van egy-egy homol6g kromoszémaparban. Ezek
a gének elvileg egymashoz kapcsoltan 6roklédnek, hiszen ugyanabban a kromoszémaparban
taldlhatok. Az egy kromoszémaban 6rokl6dG gének osszessége a kapesolodasi csoport. Ez azt is
jelenti, hogy az ecetmuslica tulajdonsagai igy 4 kapcsolédasi csoportban 6roklddnek.

Az emberi gének szdma mar sokkal tobb, mint az ecetmuslicdké. Ez a hatalmas géndllomany mar
23 par kromoszomaban tomoriil, vagyis az emberi géneknek 23 kapcsolddasi csoportjuk van (22 par
és XX, 22 par és XY).

A gének kapcsolddasi csoportba tomoriilése az egyedi vdltozatossdg ellen hat, hiszen csokkenti
a véltozatos egyedek kialakulasanak valdszintségét. A genetikai rekombinacio azonban a kapcsolt-
sagi csoportok ellenére mérhetetleniil nagy genetikai véltozatossdgot eredményez.

Az 6roklédést elsésorban a sejtmag DNS-tartalma szabja meg. Azonban egyéb, sejtmagon
kiviili 6rokit6tényezdk is vannak, ezek gydjténeve a plazmagének.

A citoplazma genetikai informdciét hordozé Osszetev6i miatt a petesejt és a himivarsejt 6rokitém-
kodése nem teljesen azonos értéki. Példdul a zarvatermd novényekben szinte kivétel nélkiil csak a pe-
tesejt tartalmaz szintestet, de dltalaban anyai eredetiiek a zigétak mitokondriumai is. Ezért a nem sejt-
mag eredetli 6rokl6dés elsGsorban a szintestekhez és a mitokondriumokhoz kapcsolddik. Tudjuk,
hogy a szintesteknek €s a mitokondriumoknak onall6 DNS-molekulaik is vannak. Ezeken kiviil cito-
plazmatikus gének is ismertek. Ezek o6roklddése eltér a Mendel-szabalyokt6l. A citoplazmatikus
0rokl6dés még az emberben is hat.

170.1. A kandri bébitdjanak orokldése
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O A letalis allél

A letalis allél haldlt eredményezd allél. A halal mar az ivarérettség elGtt bekovetkezik. A genetikai
letalitdst eredményezheti letdlis génmutdcio, valamint kromoszomamutdcio. Ha a letdlis allél
domindns, a heterozigdtakban is haldlt eredményez, ezért eltiinik, majd mutdcidval djrakeletkezhet
a populdcidban. A recessziv letdlis allélok azért veszélyesek, mert vératlanul jelentkeznek, két
egészséges (heterozigdta) sziils utédjaként. (170.1. 4bra)

Mire figyeljiink kiilonb6z6 droklésmenetek elemzésekor?

Az oroklésmenetek vizsgalatdndl a hasadasi ardnyokbol szamos kovetkeztetés levonhatd, ezért 6rok-
lésmenetek esetén mindig erre figyeljiink els6sorban. Ha darabszdmban kapjuk meg a kovetkezd nem-
zedék egyes feno- vagy genotipusait, azokat szamoljuk 4t ardnyokra gy, hogy megkeressiik, melyik
az a kozos szam, amelyik valamennyi megadott darabszamban maradék nélkiil egyértelmden megvan.

100%-o0s fenotipus-azonossag jellemzd homozigéta domindns (AA) és homozigdta recesszivek
(aa) keresztezése esetén is egygénes oroklésmenetekben.

P: AA x AA
F: AA, AA, AA, AA
P: aa x aa
F,: aa, aa, aa, aa
Ugyancsak 100%-os fenotipusarany jelenik meg egy homozigéta domindns €s homozigdta
recessziv (AA és aa) keresztezésekor.

P: AA x aa
F,: Aa, Aa, Aa, Aa

Az is lehet, hogy a heterozigdta 6ndll6 fenotipussal jelentkezik (intermedier 6roklésmenet).
50-50%-os fenotipus-megjelenés jellemzd heteroziéga domindns (Aa) és homozigéta recessziv
(aa) keresztezésekor.
P: Aa x aa
Fy: Aa, Aa, aa, aa

25%, 25%, 50% fenotipus hasadasi arany jellemzé két heterozigdta keresztezésekor, ha a heterozigé-
tak ondllo fenotipussal jelennek meg (intermedier 6rokldés).

@ A dihibrid droklés

A dihibrid keresztezésekben két tulajdonsag valtozatainak 6roklédését egyiitt kovetjilk nyomon.
A kukorica két kiilonb6z6 kromoszéman 1évS egy-egy domindns allélje egyiittesen biztositja a szines
kukoricaszem kialakuldsat. Minden masféle genotipus-kombinacié eredményeként szintelen (fehér)
lesz a kukoricaszem. (172.1-2. 4bra)

Kapcsolt oroklésmenet esetén, ha nincs allélkicserélédés, akkor a fenotipusarany 3 (bidomi-
nans) : 1 (birecessziv). Ha tortént allélkicserél6dés, az ardny ettSl egy kicsit eltér. Tételezziik fel, hogy
a maszai egér szemszine [barna (A)] — [kék (a)] és a szlrzetszine [sdrga (B) — fehér (b)] kapcsoltan
oroklédik. Ha egy barna szemd és sdrga szOri maszai egeret kereszteziink egy kék szemd és fehér
szOrd maszai egérrel, valamennyi utéd barna szemi és sarga szord lesz (AaBb). Ha ezeket egymas
kozott keresztezziik, és 15 kisegér sziiletik, koziiliik tiz barna szemi és sdrga szdrd, egy barna szem(
és fehér szord, egy kék szemi és sarga szord, valamint hdrom kék szem és fehér szori lesz. Kap-
csolt oroklédésrdl és allélkicserélddésrdl van sz ebben az esetben (ugyanis ez 3 : 1 hasaddsi ardny,

csak egy-egy Uj kombindcio is megjelent).
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AABB X aabb
: O x U

ivarsejtek AB AB és ab ab AABB aabb

A kialakul6 kombinaciok:

ivarsejtek AB AB 0 0 X 0 0
F,

ab
AdBb AdBD AaBb  AaBb AaBb  AaBb
ab AaBb AaBb ) ) :
minden egyed fenotipusa piros
minden egyed AaBb genotipusu

ivarsejtek: AB Ab  aB ab
A kialakul6 kombinaciok:

ivarsejtek  AB Ab aB ab G AB Ab aB ab

AB AABB AABD AaBB  AaBb 2 @ 0 0 0

Fi Ab  AABb AADb  AaBb  Aabb wm @ O @ 0
aB AaBB  AaBb  aaBB  aaBb aB 0 0 @ @

ab  AaBb  Aabb  aaBb  aabb a @ O © O

az egyedek fenotipus-megoszlasa: 9:7

172.1. A kukoricaszem szinének 6roklédése

Génkdlcsonhatasok F, hasadasi aranyok
Domindns episztazis (A-allél elnyomja B-allél hatasat). 12:3:1
Recessziv episztazis (A-allél homozigota allapotban elnyomja B-allél hatasat). 9:3:4

Két gén hatasa 0sszegz6dik 9:6:1
(mindkét dominans allél 6nmagaban ugyanazt a fenotipust eredményezi). T
Kett6s dominancia (mindkét gén dominans allélje ugyanazt a fenotipust eredményezi). 15:1

KettGs recesszivitas 9:7
(mindkét gén homozigota recessziv alakban ugyanazt a fenotipust eredményezi). :
Dominans-recessziv génkodlcsonhatas 9:3:4
(az egyik dominans allél ugyanazt a fenotipust alakitja ki, mint a birecessziv allélpar). U
Dominans és recessziv episztazis (a két dominans allél egyitt és az egyik dominans allél 13:3
6nmagaban ugyanazt a fenotipust eredményezi, mint a birecessziv). ’
Konkuralo gének 10:3:3
(a két dominans allél egyiitt ugyanazt a fenotipust eredményezi, mint a birecessziv). o
172.2. A dihibrid 6roklésmenetekben az allélok egymdsra gyakorolt hatdsai €s a masodik nemzedék hasadasi
ardnyai





