Szabályozás sejtszinten





Hogyan is állunk ezekkel a tulajdonságokkal?





Az élõ anyagot két szempontból lehet vizsgálni; mint


energetikai rendszert, és mint


informatikai rendszert.


Ezt megelõzõ témarészben a sejthez úgy közelítünk, mint energetikai rendszerhez, ebben a témarészben úgy közelítünk az élõ anyaghoz, mint informatikai rendszerhez. 


Földünk anyagának egy része élõ anyag. Az anyag minden formájának -így az élõ anyagnak is- jellemzõ tulajdonságai vannak. Az élõ anyag tulajdonságainak összessége képezi az életjelenségeket. Ezek a tulajdonságok anyagi jelek formájában tároltak ( az élõ anyag tárolja tulajdonságainak információit, mint ahogyan egy gyár tárolja tervrajzok és folyamatábrák (jelek) formájában felépülésének és mûködésének információit.


Egy fajta megközelítésben a tulajdonságok információját hordozó anyag az élõ anyag lényegi része. Ez az anyag -feltételezések szerint- közel 3,5 milliárd éve él, nemzedékrõl nemzedékre átadódik. A nemzedékek szolgálják az információ megváltozásának, újrakombinálódásának és az információ-hordozta tulajdonságok kipróbálódásának színtereit. Az információt hordozó anyag kombinálódásának lehetõsége az egyik nemzedékrõl a másik nemzedékre történõ átjutásakor tovább bõvül.


A tulajdonságok információját hordozó anyag:


információtartalmát nemzedékrõl nemzedékre átmenti, átörökíti  ( örökítõanyag,


nemzedéknél információtartalmát megvalósítja a  kémiai reakciók szabályozásával ( szabályozóanyag.





Az élõ szervezet sejtekbõl szervezõdik. Az egyed tehát egy olyan rendszer, melynek elemeit a sejtek képezik. A sejt szintû szabályozás során megvalósult információ -közvetlenül vagy közvetve- eredményezi az egyed valamennyi örökletes jellemzõjét.


A következõkben sorbavesszük, hogy


az örökletes tulajdonságoknak tényleg van-e anyaghoz kötött információs háttere,


melyik anyag hordozza az örökletes tulajdonságok információját,


milyen sajátosságok teszik erre alkalmassá ezt anyagot,


mik az információt hordozó anyag szerkezeti jellemzõi,


miként történik a teljes információ-tartalom átírása,   


mi a biológiai információ egysége,


milyen  formában történik a biológiai információ jelölése (kódolása),


milyen molekulák szükségesek a biológiai információ dekódolásához,


hogyan zajlik le a biológiai információ dekódolása,


a dekódolás tervszerûsége, célirányossága, szétosztása sejtcsoportokra miként történik,


az információtartalom változatlansága mellett miként kombinálódik újra az információkészlet,


az információskészlet újrakombinálódásának esélyeit mi befolyásolja,


milyen két eltérõ szervezõdési formája van az információt hordozó anyagnak,


mi jellemzi az ember információskészletét, és ez miben  tér el a két szexusnál,


miként örökítõdik át az információkészlet egyik sejtgenerációról a másikra,


az információtartalom megváltozása miként kombinálja újra az információkészletet?





Hogy van-e mirigy, az nem kérdéses, hogy van-e Mirigy, az nagyon sokáig kérdéses volt


  


Sokáig komoly talány volt, hogy a tulajdonságok kialakulása és megváltozása szabályozó anyag mûködésének következménye-e, vagy szabályozó anyag nélkül következik be. Csipke Rózsikára a 13. javasasszony felbõszültében -hiszen nem hívták meg a keresztelõi lakomára- ráolvassa a vérzékenység tulajdonságát a mesében. A középkorban természetesnek hitték, hogy bizonyos emberek tekintete gyógyulást, vagy éppen a tehén tejtermelésének megszûnését (vagyis elapasztást) eredményez. Ezek után nyilvánvalóan szomorú sors várt a feltételezetten rosszul nézõkre, mert a garabonciásoknak vagy boszorkányoknak kikiáltottakra máglyahalált osztogattak. A haladó szellemû királyok beszüntettették a boszorkányégetéseket. Humánus megfontolásból hozott törvényük nélkülözte a tudományos megalapozottságot, az ész érveket. Ekkor ugyanis még sem a tulajdonságok információjának anyaghoz-kötöttsége, sem annak ellenkezõje nem volt bizonyított. Sok száz év telt el az 1930-as évekig, amikor kísérletileg igazolták, hogy a boszorkány státusz valótlan, nem létezik.





Az örökletes tulajdonságoknak információs háttere van ( az örökletes tulajdonságok megléte anyaghoz kötött. Ezt elõször az „átalakító kísérlet”-tel igazolták. A kísérlet során bebizonyosodott, hogy csak azután jutott a tüdõgyulladást okozó baktérium toknélküli változata a tokképzés tulajdonságához, minek után ennek a tulajdonságnak az információját hordozó anyag a sejtjébe került. 


A kísérlet fõszereplõje a tüdõgyulladást okozó baktérium, szenvedõ alanya laboratóriumi kisemlõs; például fehér egér. A parazita prokarióta toknélküli változatán a kísérleti emlõs védekezõ rendszere úrrá lesz, az állat tovább él. A „kocka fordul” ha a tüdõgyulladást okozó baktérium tokos változat kerül az emlõs szervezetébe. Az elpusztult egerek vérébõl élõ, tokos prokarióták különíthetõk el. A következõ kísérleti lépésben hõvel finoman elölt tokos baktériumok a kísérleti emlõs szervezetébe jutva károsodást nem okoztak. Ezt követõen élõ tok nélküli baktériumok mellett, hõvel finoman elölt tokosokat is juttattak az emlõsbe. A fertõzés következtében az állat elpusztult, vérében élõ tokos baktériumok voltak.


Ezt követõen a tüdõgyulladást okozó baktérium élõ toknélküli változatának tenyészetéhez ugyanennek a fajnak hõvel finoman elölt  tokos változatát adták. Az utódgenerációkban megjelent a tüdõgyulladást okozó baktérium élõ tokos változata is.


A tok nélküli tüdõgyulladást okozó baktérium nem juthatott a tokképzés tulajdonságához „ráolvasás” útján, mert erre a elölt tokos baktérium elöltsége miatt is alkalmatlan volt. Az á)trans)alakulá)formáció( magyarázata: a hõvel finoman elpusztított baktériumból olyan anyag került át az élõ toknélküli baktériumba, ami tartalmazta a tokképzés tulajdonságának információját. Ez az információt hordozó anyag tokossá átalakította, transzformálta a toknélküli baktériumsejtet.


A transzformációs kísérlet bebizonyította, hogy az örökletes tulajdonságok nem légbõl kapottak. Anyaghoz kötött információjuk van. Adott örökletes tulajdonsággal csak az az egyed rendelkezhet, amelyik a tulajdonsággal kapcsolatos  információt hordozó anyaggal rendelkezik. A szülõk az ivarsejtekben a fajra jellemzõ valamennyi tulajdonsággal kapcsolatos információt anyag formájában örökítik az utódba. Az utódgeneráció egyedei ezekkel az információ-hordozó molekulákkal rendelkeznek ( birtokosai a fajra jellemzõ tulajdonságoknak. 





Az örökletes tulajdonságok információját a DNS-molekula hordozza





A transzformációs kísérlet eredménye évszázados kérdésére felelt, ugyanakkor újabb kérdést szegezett a sejtszintû szabályozással foglalkozó embernek; melyik ez az anyag? 


A vírusok csak sejtekben mutatnak életjelenséget, ezért csak önállótlan életre képesek. Három életjelenségük egyike a szaporodás. Ennek során a vírus -mint makromolekuláris rendszer- tulajdonságait utódaira örökíti. A transzformációs kísérlet bebizonyította, hogy ez csak anyag továbbadása során történhet meg. Vajon melyik lehet az az anyag, amelyik a tulajdonságok információját  hordozza, és az utódokba örökíti? A vírusok testének felépítésében csak nukleinsav- és fehérjemolekula vesz részt ( e két vegyület egyike, vagy másika, vagy mindkettõ kerülhet csak az utódvírusokba ( csak a nukleinsav, vagy a fehérje, vagy mindkettõ lehet a tulajdonságok információjának hordozója. Erre irányuló oknyomozó kísérletet baktériumokon élõsködõ vírusokkal végezték el. Ezeket bakteriofágoknak is nevezik. Örökítõanyaguk egy DNS-molekula. A fágfertõzést követõen mintegy fél óra múlva a baktériumsejt közel 50 vírusra esik szét. 


A bakteriofágok tulajdonságainak információját hordozó anyagnak be kell jutnia a baktériumba, a szaporodás, vagyis az információtovábbadás színterébe, és a baktériumsejt vírusokra történõ szétesésekor utódfág alkotójaként kell szerepelnie. Az utódfágok anyagának döntõ mennyisége nem a "szülõfágtól" származik, hanem a baktérium anyagából szintetizálódik. A "szülõfág" fehérjéje vagy DNS-molekulája közül amelyik tehát megjelenik valamelyik utódfág testalkotójaként, az az örökítõanyag. A két lehetséges vegyület közül, hogy melyik az örökítõanyag -annak kimutatásához- a szaporodás során ezeket a molekulákat nyomon kell követni ( A kísérlet bevezetõ segédlépése a vírusok alkotásában résztvevõ makromolekulaféleségek megkülönböztetõ jelölése. 


A kísérleti objektumként szolgáló bakteriofág DNS-molekulának nem alkotója, fehérjéinek alkotója a kén. Ennek fordítottja igaz a foszforra; mert összetevõje a DNS-molekulának, de a vírus fehérjéjében nem fordul elõ.  


Radioaktív foszfort és ként tartalmazó táptalajon hoztak létre baktériumtenyészetet. Vírus-fertõzést követõen az utódfágok fehérjeburkának alkotásában  radioaktív kénizotóp, DNS-molekulájának felépítésében radioaktív foszforizotóp vesz részt.


Most következhet a kísérlet lényegi lépése; a (jelölt) bakteriofágok szaporítása. 


Ekkor a radioaktív kénnel és foszforral jelölt bakteriofágokkal -jelölõ izotópokat nem tartalmazó-   baktériumtenyészetet kell fertõzni. Ezek a vírusok -saját makromolekuláik szintéziséhez a baktériumok testanyagát felhasználva- nem jutnak jelölõ anyaghoz. Az utódfágok közül kettõ fág DNS-molekulájának, csak egy-egy szála a foszfor radioaktív izotópjából felépített -ha egy vírus fertõz egy baktériumot- de radioaktív kénizotóp egyetlen utódvírusnak sem alkotója. Átlagosan egy-egy bakteriofágra 50 utódot számolva, az utódfágok (DNS-molekulák) 4%-os jelöltsége -megkettõzõdés ismeretében- a számszakilag korrekt, elvárt eredmény. 


A kísérlet bebizonyította; hogy a DNS az örökítõanyag. Ezt alátámasztotta az a késõbb észlelt tény, hogy a fertõzés során  a vírus fehérjeburka sejthártyán kívül marad, csak az örökítõanyag kerül a gazdasejtbe. 





Csak a DNS-molekula képes önmagát megkettõzni





A DNS-molekula kettõ vagy négy utódsejtre továbbadja információját. Erre csak akkor alkalmas, ha


önmagát meg tudja kettõzni, saját másolatát el tudja készíteni. A nehéz nitrogén izotóppal  elvégzett kísérlet igazolta, hogy a DNS-molekula képes erre.


A nitrogénnek ismert a 14-es (könnyû) és a 15-ös (nehéz) tömegszámú izotópja.  A DNS-molekula sûrûségét befolyásolja, hogy melyik nitrogén izotóp vesz részt felépítésében. A nehéz N-izotópot tartalmazó táptalajon létrehozott baktériumtenyészet örökítõanyag-molekuláinak viszonylag nagy lesz a sûrûsége, ezért�
��
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ultracentrifugálást követõen mélyebben helyezkednek el a centrifugacsõben. A baktériumtenyészet folytassa életét könnyû nitrogénizotópot tartalmazó táptalajon. Az elsõ osztódást követõen az ultracentrifugálás után DNS-ük középen helyezkedik el a centrifugacsõben (mert egyik szál könnyû, a másik nehéz). Mint minden osztódást, így ezt is szükségszerûen megelõzte a DNS-molekulák megkettõzõdése. A tulajdonságok információtartalmának két példányban kell ahhoz meglennie, hogy mindkét utódsejtbe eljuthasson. A DNS megduplázódásában (az új szál kialakításában) azonban már a könnyû nitrogénizotóp vett részt. 


A következõ sejtosztódást megelõzõen is érvényesek az elõbb leírtak. A sok baktériumból ekkor kinyert örökítõanyag a centrifugálást követõen két részre különült. Egyik  fele középen (egyik szál nehéz, a másik könnyû) a másik fele felül (mindkét szál könnyû) helyezkedett el. 





A könnyû N-izotópot tartalmazó táptalajon bekövetkezett harmadik sejtosztódást követõ centrifugáláskor a DNS-molekulák 1/4-e középen, 3/4-e felül helyezkedett el. A negyedik sejtosztódást követõen ez az arány 1/8 : 7/8, ötödik sejtosztódást követõen 1/16 : 15/16, a hatodik esetben 1/32 : 31/32 és így tovább.


Ez az eredmény csak úgy adódhat, ha mindig tovább adódott az utódgenerációkba a régi örökítõanyag. A nehéz/könnyû N-izotópot tartalmazó információt hordozó anyag aránya azonban meghatározott mértékben csökken  az új DNS-molekulaszálak szintézisének következményeként. Ennek a mértéknek a magyarázatát Watson és Crick a DNS-molekula szerkezetének  felfedezésével adja meg.





A DNS-molekula szerkezetének jellemzõi





A DNS sokrészû (polimer) molekula. Az egyrésze (monomerje) a nukleotid. Ennek létrejöttéhez a négyféle nitrogéntartalmú szerves bázis valamelyikére, dezoxiribózra (5 szénatomos cukor) és foszforsavra van szükség. A nitrogéntartalmú szerves bázis a dezoxiribózzal víz kilépése mellett nukleoziddá reagál. Mivel négyféle N-tartalmú szerves bázis szerepelhet a kémiai reakcióban, ezért négyféle dezoxiribózt tartalmazó nukleozid jön létre. A nukleozidok dezoxiriribózának 5. szénatomján lévõ alkoholos OH-csoporttal lép kémiai reakcióba a foszforsav. Víz kilépése mellett kialakuló észterkötés -ami a kovalens kötések egyike- a nukleozidhoz kapcsolja a foszfát-csoportot. Az így létrejött vegyület neve: nukleozid-monofoszfát, amit másképpen nukleotidnak nevezünk. A négyféle N-tartalmú szerves bázisnak megfelelõen négyféle nukleotid vesz részt a DNS-molekula felépítésében; a nagyobb térigényû adenint és  guanint (purinbázisok), illetve a kisebb méretû citozint és a timint (pirimidinbázisok) tartalmazók.


 �


A nukleotid foszfátja egy másik nukleotid dezoxiribózának 3. C-atomján lévõ alkoholos OH-csoporttal is kémiai reakcióba léphet. Az így kialakuló foszfáthidak polinukleotidokká kapcsolják össze a nukleozid-monofoszfátokat. Ennek eredményeként létrejött szál kémiai egyhangúsága a foszfát és dezoxiribóz összetevõk következménye, üdítõ változatossága a nitrogéntartalmú szerves bázisok sorrendjének különbözõségébõl adódik. Az egyetlen szál nem nyújt kellõ védelmet a N-tartalmú szerves bázisösszetevõk számára, ugyanakkor a következõkben tárgyalandó megkettõzõdési mechanizmus ez esetben csak a másolatok másolatát hasznosíthatná. A kétszálú DNS-molekula az  elõbb említett mindkét problémát kizárja.


A DNS-molekula tehát két szálból áll. 


Az egyik megszorítás: a DNS-molekula két szála geometriailag legyen egymással párhuzamos. Ezért a nagyobb térigényû purinvázas nitrogéntartalmú szerves bázist tartalmazó nukleotiddal szemben a másik szálnál mindig a kisebb helyigényû pirimidinvázas N-tartalmú szerves bázist tatalmazó nukleotid az összetevõ. Természetes a fordított eset is (kisebbel szemben a nagyobb).  


A molekulává szervezõdés másik feltétele, hogy a szálak kémiai kötéssel stabilan kapcsolódjanak egymáshoz. Ez a szemben lévõ szerves bázisok között kialakuló hidrogénhíd kötésekkel valósul meg. Az adenin és a timin egyaránt kettõ, míg a guanin és a citozin három H-híd létrehozására képes. Ezért a két szál stabil kötésrendszerének kialakulása adeninnek timinnel, illetve guaninnak citozinnal való szembenállását teszi szükségessé. (Ezek alapján adott DNS-molekula részletének összes alkotója meghatározható akár egyetlen N-tartalmú szerves bázis mennyiségének ismeretében. Egy 13 nukleotidpárból álló szakasz citozintartalmának ismeretében például a guanin, a timin, az adenin, a kettõs, a hármas H-híd kötések  és az összes hidrogénkötések száma is kiszámítható.


(A szál végi foszfátcsoportok elhelyezkedése ellentétes. Az egyik molekula-végen az egyik szál a dezoxiribóz 3-as szénatomjához kapcsolódó foszfátcsoporttal végzõdik, míg az ezzel szembenállónál az ötösön lévõvel. A molekula másik végén ez az állapot felcserélõdik. Ennek jelentõsége van a DNS megkettõzõdésénél.) 


A DNS-molekulánál három féle szerkezet különböztethetõ meg:


Elsõdleges szerkezet A molekula két szálának nukleotidsorrendje, vagy ha úgy tetszik (mivel a nukleotidok csak N-tartalmú szerves bázisaikban különbözne) bázissorrendje eredményezi.


Másodlagos szerkezet Gondolatban ellentétes irányba tekerve a kötéllétra-szerû DNS-molekula két végét, egy csigavonalas alakzathoz -függõleges helyzetû elképzelésnél- csigalépcsõhöz hasonló formátumhoz jutunk. Ezt H-híd kötések (nem a szerves bázisok közöttiek, mert ezek az elsõdleges szerkezet megtartói) rögzítik. Ez a helikális állapotot denaturálódhat.


Molekula fölötti, több molekula alkotta szerkezet A DNS-molekula az átlagos óriásmolekula-méretet nagyságrendekkel meghaladja ( szerkezeti állandóságának megtartásához egyéb makromolekulákra is szüksége van ( a valóságban csak stabilizáló fehérjemolekulákkal kölcsönhatásba lépve, makromolekuláris rendszer alkotójaként mûködõképes az információt hordozó anyag, a DNS-molekula. 





A teljes információ-tartalom átírása (totális transzkripció) =  DNS-molekula megkettõzõdése





A DNS-molekula megkettõzõdésével nyílik arra mód, hogy a  teljes információkészletet legyen alkotója az utódsejteknek. A DNS-szintézis során egy-egy kiegészítõ szál elkészítés történik. Az ehhez szükséges két mintaszál a kiindulási DNS-molekula két szála. A N-tartalmú szerves bázisok közötti H-híd kötések megszûnésével a DNS-molekula kettényílik. Ez megteremti a lehetõséget a kiegészítõ szálak szintézisére. 


Ha akarjuk, találunk mi a DNS-molekula és a cipzár (húzózár) között is hasonlóságot. Akkor most akarjuk! A cipzár húzókája (kocsija) enzimnek feleljen meg, amelyik a két szál közötti összetartást megszünteti, az egyik illetve a másik szállal szemben így foganként egy-egy új cipzár-szálat képezhetünk. Eredményként egy cipzárból két cipzár lesz. 


A DNS-molekulánál a feladat a következõk miatt is bonyolultabb: 


egyféle "fog” helyett négyféle N-tartalmú szerves bázist tartalmazó nukleotid szerepel, 


a nukleotidok (fogak) sorrendje szigorúan meghatározott,


borzasztóan hosszú a DNS-”cipzár", így elviselhetetlenül hosszú idõt igényelne kezdetétõl a végéig való eljutás ( több ezer helyen felnyílva, párhuzamosan történik a színtézis,


a DNS-szál szintézise csak egy irányban történhet;


az egyik szálnál ez a nyílás irányával azonos ( ennél a szálnál folyamatos a felépítés,


a másik szintetizálandó szálnál ez éppen ellentétes a felnyílás irányával ( felnyílás irányával ellentétes irányban leszintetizált szálrészletek összekapcsolása ennél a szálnál külön feladat. 


Tudjuk tehát, hogy mirõl, és milyen elv szerint történik a megkettõzõdés. Ezek után történjen a "mibõl", és a "minek a segítségével" megbeszélése. A felépítõ folyamatok mindig energiát igénylõk, más szóval endotermek. A négy féle nukleozidtrifoszfát (három foszfát-csoportot tartalmazó dezoxiribózos bázis) magas energiaállapota ennek kielégítésére szolgál.


��
��
��
�
A DNS megkettõzõdésének folyamatánál nagyon sok enzimféleség aktívan segédkezik. Az óriásmolekula despiralizációja, több ezer helyen két szálának egymástól való eltávolodása, a régi szál adott nukleotidjainak kiegészítõ (komplemente) nukleotidok új szálba történõ beléptetése, a szembekerült bázispárok (adenin-timin, guanin-citozi) közötti H-híd kötések kialakulása, az új szálak részleteinek összekapcsolódása, a hibásan beépült nukleotidok jelentõs részének eltávolítása, a hibás helyek odavaló nukleotidokkal történõ befoltozása más és más enzimeket segítségével történik. 


�


A DNS-molekula megkettõzõdése mindkét szál másolását jelenti. A több ezer helyen felnyíló DNS-molekula mindkét szálával szemben leszintetizálódik az új szál. Ennek eredményképpen két darab DNS-molekula keletkezik. Mindkettõnek az egyik szála új, a másik szála -vagyis a fele- a „régi”, eredeti molekulából származik. Innét a megkettõzõdés félig (szemi) régi (konzervatív), azaz szemi konzervatív elnevezése. Ez az önmegkettõzõdés -mai ismereteink szerint- csak a DNS-molekuláknál általános sajátosság.





A tulajdonságok információs háttere, és ennek egysége





Az élõ szervezet tulajdonságai közvetlenül vagy közvetve kémiai reakciók eredményei. Ezeknek a kémiai reakcióknak érdemleges sebessége az élõnél csak katalizátorok jelenlétében van ( minden egyes örökletes tulajdonság elõfeltétele egy vagy több enzimfehérje-molekula leszintetizálása. 


A fehérjemolekulák szintézisével kapcsolatos információk a DNS-molekulák alkotói. A többsejtû élõlények a hím ivarsejt és a petesejt összeolvadásával lesznek -ivaros úton- a biológiai információknak birtokosai. Az emberi zigóta (egyetlen sejt) DNS-készlete -a mai feltételezések szerint- százezernél többféle fehérjemolekula információját hordozza. Az információtartalmon semmit sem változtat növekedésünk, fejlõdésünk, mert testi sejtjeink számtartó osztódással (helyesebb lenne tán információt tartó osztódásnak nevezni) jönnek létre ( valamennyi testi sejtünk sejtmagja egymással és a zigótával megegyezõ információt hordoz. 


Nagy a baj akkor, amikor a sejtek nélkülözik az önszabályozást, és nem szabnak gátat információik érvényrejutásának. A soksejtû egyed -a különbözõ feladatok ellátására módosult- sejtjeinél nagyfokú az önmérséklés az információk felszínre jutásánál. A sejtek információkészletének realizálódó (tulajdonságot öltõ) hányada fordított arányban van az egyed evolúciós fejlettségével. 


 


DNS-molekula ( enzimfehérje ( tulajdonság az informatikai rendszerként kezelt élõ anyaggal kapcsolatos központi elv (dogma), mert ennek során méretetik meg -a tulajdonságok közvetítésével- az információtartalom életrevalósága.


A biológiai információ adagokba, qvantumokba tagolódik. Az információs adag (a továbbiakban: egy információ) közvetlenül a tulajdonság létrejöttéhez, generálódásához szükséges enzimfehérjének az információját hordozza, és nem a tulajdonságét ( az információs anyag nem a tulajdonságok információját, hanem a tulajdonságokkal kapcsolatos információt tartalmazza (az elõbbi szövegkörnyezetekben nélkülözött „kapcsolatos” szó ezért mindig odaértendõ!).


Egy tulajdonsággal kapcsolatos egy információs adag egy enzimfehérje-molekula féleség kialakulásáért, generálódásáért felelõs ( a biológiai információ egysége a gén. 





A faj a valóságban nem létezõ, ember által alkotott gyûjtõfogalom, kategória ( anyagi konkrétumának hiánya miatt nem lehet egzaktul a fajt definiálni. A gén a valóságban nem létezõ, ember által alkotott gyûjtõfogalom, kategória ( anyagi konkrétumának hiánya miatt nem lehet a gén fogalmát pontosan, hibátlanul meghatározni.


A gén információk elhelyezésére szolgáló gyûjtõfogalom, egy génbe adott tulajdonsággal kapcsolatos információk tartoznak. A szemszín génjébe -példáúl- a szem szivárványhártyájának valamennyi színárnyalatát hordozó információ beletartozik. Ezeket az információváltozatokat, amelyek egy génbe tartoznak, és egymással (allél) kölcsönhatásba lépve, adott tulajdonság kialakulását megszervezik, alléloknak nevezzük. Csak alléljaival értelmezhetõ a gén; adott tulajdonsággal kapcsolatos allélok összessége egy génbe tartozik. 


Egy fajba tartozó egyedek ... külsõ és belsõ tulajdonságaikban csaknem meggyezõek ... ( egy fajba tartozó egyedek alkotásában csak ugyanazok a gének csak ugyanabban a sorrendben, de nem ugyanazokkal az allélokkal szerepelhetnek. 





Jelelem, jel, információ, vagyis miként tárolódik a biológiai információ


 


A DNS-molekula közvetlenül enzimfehérje-molekulák információját hordozza. Az enzimfehérje-molekula lánckonformációjának adott részlete, az aktív centrum szükséges a katalizátorfeladat ellátásához. A sejtben szabályozottan megszervezett körülmények között adott lánckonformáció csak egy bizonyos elsõdleges szerkezetnek a velejárója ( a milliárdos nagyságrendû láncalak-változati lehetõség húsz féle elem (aminosav) minõségi és sorrendiségi következménye ( a DNS-molekula a fehérje-molekulák elsõdleges szerkezetének = aminosavsorrendjének információját hordozza ( jelszintû megfeleltetés szükséges a DNS- és a fehérje-molekula között.





Jelölõ molekula: DNS-molekula�
Jelölendõ molekula: fehérje-molekula�
�
Jelölõ elem: nukleotid�
Jelölendõ elem: aminosav�
�
Jelölõ elem féleségeinek száma: 4�
Jelölendõ elem féleségeinek száma: 20 �
�
A szükséges minimális jelszám: 20. 


1 jelelem felhasználásával 41=4 féle jel ( kevés,


2 jelelem felhasználásával 42=16 féle jel ( kevés,


3 jelelem felhasználásával 43=64 féle jel ( elégségesen sok ( nukleotidhármasok (=bázishár-masok, tripletek) a genetikai jelek, genetikai kódok ( egy nukleotidhármas jelöl egy aminosavat. 


A genetikai jelrendszer jellemzõi:


Degenerált Kevesebb a jelölt mint a jel ( van olyan aminosav, melynek jelölésére egynél több (akár öt) jel is szolgál ( nem következik, generálódik egyértelmûen az aminosav ismeretében az aminosavat kódoló bázishármas ( a genetikai kód (és nem az aminosav) degenerált.


Univerzális Adott aminosavat valamennyi fajnál (az élesztõgombánál, a tölgyfánál, a gondolkodó embernél a metionint pl.) ugyan az a bázishármas jelöli ( a bioszférában egy nyelvet beszél a biológiai jelrendszer ( a genetikai kód egyetemes érvényû, univerzális (ez is egy közvetett bizonyítéka annak az elképzelésnek, amelyik Földünk élõvilágát közös õsre vezeti vissza).


A 64-féle genetikai jelbõl 60 féle csak aminosavak jelölésére szolgál, 4 jel szerepköre más (is):


Indító jel (=start jel) egy féle van. A metionin nevû aminosavat jelöli, minden allél ezzel a jellel kezdõdik ( minden polipeptidlánc felépítése metioninnal indul, ami a fehérjeszintézis késõbbi fázisában lehidrolizál a molekuláról. 


Nem csak indító helyzetben lehet alkotója az allélnak, ilyenkor az elsõdleges szerkezetalkotó metioninját kódolja a megszintetizált polipeptidláncnak.


Záró jel (stop jel) három féle van. Aminosavat nem jelöl ( 61 féle genetikai jel jelöl aminosavat. Az allél ennek a három féle jelnek valamelyikével zárul, amelyek aminosavértelmetlensége véget vet a fehérjeszintézisnek.





Nukleinsav-segédek kellenek a biológiai információ életrekeléséhez





Az információ életre keltése adott enzimfehérje megszintetizálását jelenti. 


Hasonlattal: a recept életre keltése adott sütemény elkészítését jelenti. A receptkönyv (DNS-molekula) olyan könyvtárban legyen, amelyikbõl könyvet nem lehet kikölcsönözni, csak a receptekrõl elkészített -egyszeri és azonnali használatra alkalmas- fénymásolatot lehet készíteni. Nem ildomos a könyvtárban (sejtmag) a receptkönyvön (DNS-molekulán), sok kukta nélkül sütõüzemet mûködtetni ( a könyvtáron kívül elhelyezett berendezésen, kukták közremûködésével, a fénymásolat (átírt recept) segítségével kell a süteményt elkészíteni. 





A fehérjeszintézis helyéül szolgáló berendezés, a fehérjék felépítésére szolgáló alapanyagok (aminosavak) beadagolását végzõ vegyületek és a DNS-molekuláról szerkesztett információmásolat is RNS-molekula (ha a DNS-molekula felszínén szintetizálódnának a fehérjemolekulák, tán RNS-molekulákra nem is lenne szükség, no de ez micsoda hátrányokkal járna!) ( RNS-molekulákat kell szintetizálni, amihez szükség van:


A négyféle, legnagyobb mennyiségben hasznosított RNS-nukleotidra (adenint, guanint, citozint, uracilt tartalmazókra), amelyek -az ATP-vel lejátszatott kémiai reakció eredményeképpen- trifoszfát formában vesz részt az RNS-szintézisben ( nagyenergiájú kötéssel rendelkeznek ( az RNS-szintézis során lehasad róluk a pirofoszfát ( mint nukleozid monofoszfátok lépnek be a szintetizálódó RNS-szálba.


Igen sokféle, az RNS-szintézist támogató enzimre: pl. ami : adott helyen a DNS-molekula két szála között idõlegesen a H-híd kötéseket megszûnteti, az RNS-molekula képzõdésére megfelelõ DNS szálat (a kettõ közül) megválasztja, az RNS-szintézis kezdõ helyét felismeri, a DNS-nukleotidokkal szembenálló RNS-kiegészítõ nukleotidokat belépteti, a helytelenül beépült nukleotidokat kivágja, a hibás és ezért eltávolított nukleotidokat az odavalókkal pótolja, idõlegesen kialakítja a szintézis helyéül szolgáló DNS-szálrészlet és a szintetizált RNS-molekula nukleotidjai között a H-hidakat (A-U, T-A között 2, G-C, C-G között 3), a szintézis végén megszünteti a DNS-szálrészlet és az RNS-molekula közötti H-híd kötéseket, a DNS-molekula két szála között a H-híd kötések újbóli kialakulását lehetõvé tesz, a DNS-molekula csigavonal-szerkezetét stabilizáló H-híd kötések létrejöttét katalizálja, a DNS-molekula stabilizáló fehérje-molekulákkal történõ kapcsolatteremtését lehetõvé teszi, stb.


DNS-molekula egyik szálának ezred, tízezred részére, ami 1 RNS-molekula szintéziséhez kell.


RNS-szintézis általánosan jellemzõi után a három RNS-féleség felépítésének sajátosságai következzenek.


rRNS  A sejtmagban ez 1,2, vagy 3 DNS-részletre helyezõdhet, amelyek a sejtmagvacska alkotásában vesznek részt ( a sejtmag alkotásában 1,2 vagy 3 sejtmagvacska vesz részt. A sejtmaghártya pórusain beáramló fehérje-molekulák a leszintetizált rRNS-moleklákal -mint nemfehérjerészekkel összetett fehérjékké alakulnak. Ezek az összetett fehérje-molekulák kétféle makromolekuláris rendszerbe szervezõdnek. A makromolekuláris rendszerek neve: kisebb riboszóma alegység, nagyobb riboszóma alegység. A riboszóma alegységek nagy számban fordulnak elõ az rRNS-t szintetizáló DNS-részlet(ek) környezetében ( a riboszóma alegységek halmaza fénymikroszkópban megkülönbözõdik a sejtmag egyéb alkotóitól, amit sejtmagnak nevezünk.


Mg++-ok nem megfelelõ koncentrációja okozza, hogy nem kapcsolódnak össze a riboszóma alegységek ( kiférnek a sejtmaghártya pórusain, a citoplazma Mg++ koncentrációja megfelelõ ( a kisebb és a nagyobb riboszómaalegység összekapcsolódik riboszómává, ami a fehérjeszintézis helyéül szolgál.


tRNS Magyar neve szállító RNS. A szintetizálódó polipeptidláncba a tRNS-molekula juttatja be az éppen aktuálisan következõ egy darab aminosavat ( adott tRNS-molekula adott aminosavra specifikus (  a tRNS-molekula alkotásában egy genetikai jel, az általa szállított aminosav jeléül szolgáló nukleotidhármas vesz részt ( a tRNS-molekula  felépítésében részt vevõ többi nukleozid-monofoszfát nem jelelem. 


. A genetikai jelrendszer 61 jele kódol aminosavat ( a tRNS-molekulák szintjén 61 féle genetikai jel van ( 61 vagy annál többféle tRNS van. 60 féle genetikai kód mindegyike csak egyféle tRNS-molekula elsõdleges szerkezetének lehet alkotója. Az indító genetikai jel azonban két különbözõ nukleotid-sorrenddel rendelkezõ tRNS-molekulának az alkotója (  62 féle tRNS-molekula van ( 62 DNS-molekulaszál-részlet szükséges a sejtek tRNS-molekuláinak szintéziséhez A sejtmaghártya pórusain keresztül a citoplazmába kerülnek a tRNS-molekulák. Nevüknek megfelelõ mûködésükhöz -nekik megfelelõ aminosavak szállításához- az aminosavra specifikus enzimre van szükség. A fehérjék felépítésében 20 féle aminosav vesz részt (  20 ilyen enzimféleségnek kell a sejtben jelen lennie. Ezeknek az enzimeknek négy aktív centrumuk van:�
��
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 egyik aktív centrumán víz kötõdik meg, ami a 


másik aktív centrumon kötõdõ ATP-vel reagálva energia felszabadulást eredményez, 


harmadik aktív centrumon kötött aminosav ezzel energiával lesz aktivált aminosavvá,  


negyedik aktív centrumon megkötött tRNS molekula reakcióba lép az aktivált aminosavval. 


A húsz enzimféleségbõl nem egy -a genetikai kód degeneráltsága okán- nem csak egyféle tRNS-molekulát képes megkötni ( adott aktivált aminosav  nemcsak egyféle transzfer RNS-molekulával képezhet komplexet. Az enzimek felszínérõl leváló aktivált aminosav-transzfer RNS komplexek szükségesek a fehérjeszintézishez. 


A tRNS jelértékû nukleotidhármasát antikodonnak nevezzük. Az antikodonokkal történik a DNS-molekulában tárolt genetikai jel dekódolása, az aminosavak nyelvére történõ lefordítása. Ez a megfelelõ aminosavnak a szintetizálódó polipeptidláncba épülésével történik. Az endoterm folyamat (mert szintézis) aktiválási energiaigényét a komplex aktivált aminosavrészének többletenergiája is szolgálja.


mRNS Magyar neve hírvivõ RNS, mert a DNS-molekulától eljuttatja az információt -a hírt- a fehérjeszintézis helyéhez, a riboszómához ( mRNS szintézisének folyamatát átírásnak is lehet nevezni, melynek helye a gén (a DNS-molekulának azt az aktív szálrészlete, amirõl konkrétan az mRNS-molekula lemintázódik, az allél). Az ember testi sejtjében -ma- 80000 - 90000 gént tételeznek fel, az allélok darabszáma megközelítõen ennek a duplája ( egy testi sejtünkben 160 000 - 180 000 DNS-részlet szolgálhat mRNS-molekulák szintézisére. 


A hírvivõ RNS-molekulára -az mRNS-szintézis során a DNS-molekuláról- átírt információ dekódolása, vagyis lefordítása (leolvasása) az aminosavak „nyelvére” -a tRNS közvetítésével- riboszómák felszínén történik. A leolvasás 


kihagyásmentes, mert a mRNS-molekula minden bázisa jel alkotó, 


átfedésmentes, mert minden nukleotid csak egy genetikai kódnak az alkotója,  


folyamatos, mert sorjában egymás után, és nem elõre-hátra szökellve történik a dekódolás.  Az mRNS-molekula jelsorozatának megfelelõen lépnek be az aminosavak a szintetizálódó polipeptidláncba ( adott mRNS-molekula adott aminosavsorrendre specifikus (  az mRNS-molekula alkotásában résztvevõ valamennyi nukleotid jelelem. Az mRNS-molekula jeleit kodonoknak nevezzük. Az mRNS-jel -a kodon- szintézisének helyéül szolgáló DNS-kódnak, bázishármasnak kiegészítõje, ellentettje (vigyázat: timin helyett uracil!). A tRNS-jel, az antikodon az mRNS-jelnek, a kodonnak kiegészítõje, ellentettje, vagyis az antikodon a DNS-kóddal megegyezõ (vigyázat: timin helyett uracil, és dezoxiribóz helyett ribóz!)


A genetikai kód gyûjtõ fogalom: a DNS-molekulák szintjén (DNS-kód), a mRNS-molekulák szintjén (kodon) és a tRNS molekulák szintjén (antikodon) jelenik meg.





A fehérjeszintézis = a DNS-molekulában kódoltan tárolt információ dekódolásának folyamata





Eukarióta sejteknél a sejtmag�ban leszintetizálódott mRNS-molekulák közül csak az azon�nal pórust találók jutnak ki a sejtmaghártya pórusain (a többi lebontódik). Kijutás elõtt, adott alkotóik lehidrolizálódnak. Ez a megrövidült makromolekula a citoplazmában a riboszómához kötõdik, abba mintegy befûzõ�dik. A riboszómához kapcsolód�nak még a fehérje szintéziséhez szükséges enzimek, és (egy idõ-ben) két tRNS-molekula. 


A szintézis kezdetekor a riboszóma felülete elõtt van az elsõ (start) mRNS kód, amivel az aktivált metionin-tRNS komplex �
��
�
antikodon-részlete H-híd kötéseket alakít ki ( az 1. aktiváltaminósav-tRNS komplex idõlegesen rögzülhet a riboszómához. Ezzel egyidõben hasonló folyamat játszódik le az mRNS második kodonja és az ennek megfelelõ aktiváltaminósav-tRNS komplex jelértékû bázishármasa között, majd a komplex és a riboszóma között. Ezt követõen a két aktivált aminosav-rész között kialakul a peptidkötés ( dipeptid keletkezik. 


A polipeptidlánc hosszabbodása annyi lépésbõl áll, ahány monomer vesz részt a szintetizálandó makromolekula felépítésébe. Minden egyes lépés négy összetevõre tagolható.


1. Az elsõ kötõdési helyen lévõ tRNS-molekula leválik. 


2. Az így szabaddá vált elsõ kötõdési helyre áttevõdik a második kötõdési helyrõl a tRNS-molekula a hozzá kötõdõ -már leszintetizált-  peptiddel (az elsõ lépésben dipeptiddel), ami azért következhet be, mert riboszóma három bázisnyit továbbgördülése az mRNS-en. 


3. Újabb kodon kerül a riboszóma második -felszabadult- kötõdési helyének környezetébe ( kodon-antikodon (H-híd) kapcsolat kialakulását követõen, ide kötõdik az aktuális aktivált aminósav-tRNS komplex. 


A már leszintetizált peptid és az aktivált aminosav közötti kémiai reakció egy monomerrel növeli a peptidet. 


Ezután az egyes kötõdési helyen lévõ tRNS-molekula leválik, az így szabaddá vált ... (  minden egyes lépésben egy monomer belépésével hosszabbodik a polipeptidlánc.


A szintézis vége akkor következik be, amikor a második kötõdési hely környezetébe a mRNS-molekula  utolsó jele; a stop kodon kerül.  Ennek a jelnek nincsen aminosav-értelme ( nincs aktivált aminósav-tRNS komplex ami a riboszómához kötõdhetne. A polipeptidlánc leválik a riboszóma


felszínérõl, a csak indítási feladatot ellátó metio�nin lehidrolizálódik a kezdetérõl. Fölveszi a fehérje-molekula a megfelelõ láncalakot és azt a "munkát", például enzimtevékenységet, amiért megszintetizálódott.�
��
�
Mód van arra a sejtben, hogy egymást követõen -bizonyos távolság megtartásával- több riboszóma


fûzõdjön fel egymást követõen egy mRNS-mole�ku�lára. Így létrejön a sok (pol) riboszóma alkotta struktúra, ami�nek poliszóma a neve. Ezen egyidõben több -az alko�tásában részt�vevõ riboszómák számával megegyezõ számú- teljesen azonos szer�kezetû fehérjemole�kula szintézise történik. Az adott riboszómán a szintézis elõrehalad�tának mértéke egye�nes arányban van azzal a távolsággal, amelyet a riboszóma mRNS-en már megtett.�
��
�



Az egyedszintû szabályozás azon alapszik, hogy a sejtben, vagyis természetes (naturáli) körülmények közül több enzimfehérje-molekula kétféle természetes láncalakban fordul elõ (az élõben uralkodó energetikai körülmények között megfordíthatóan egymásba alakulhatnak). A kétféle naturális láncalak közül csak az egyik aktív (az adott kémiai reakciót felgyorsító), a másik inaktív, nem katalizálja a kémiai folyamatot. A hormonális vagy az idegi utasítás szabja meg, hogy adott enzimféleségnél az aktív vagy inaktív láncforma legyen-e éppen az aktuális. 





A sejtszintû szabályozás során a DNS-molekula az enzimfehérje megszintetizálásával, vagy meg nem szintetizálásával (hiányával) szabályoz. Ez azért lehetséges, mert a fehérje-molekulák természetes láncalakjának megléte nem örök. Az enzimmolekulára jellemzõ az az idõ -másodperctõl éves nagyságrendig tarthat- amely alatt "elöregszik", vagyis megfordíthatatlanul (irreverzibilisen) inaktív láncalakja lesz.


A sok kémiai reakcióból szervezõdõ biokémiai folyamat minden reakciólépése más-más enzimet feltételez. A sokféle enzim közül elegendõ ha csak egy elöregedési ideje igen rövid. Ezen az egy enzimen keresztül a DNS-molekula egy egész biokémiai folyamatot képes szabályozni. Ennek az egyetlen enzimnek a mûködés-elmaradása leállítja az egész biokémiai folyamatot, illetve ennek az egy enzimnek a folyamatos szintézise folyamatossá teszi a kémiai reakciósorozatot ( a DNS-molekula azáltal szabályoz, hogy lehetõvé teszi, illetve nem teszi lehetõvé adott szálrészletéhez rendelt információ átírhatóságát.





A biológia információ életrekeltésének tervszerû megszervezése = genetikai program  





A sejt szintû fejlõdés = sejtdifferenciálódás, ami a DNS-molekula önszabályozásának eredménye. Ezt a tervszerûen végbemenõ önszabályozást genetikai programnak nevezzük. A DNS genetikai programja meghatározza, hogy a sejt fejlõdésének adott szakaszában génjei közül melyek aktivizálhatatlanok (átírhatatlanok) és melyek aktivizálhatók (átírhatók). A mRNS-molekulák szintézise elöl fehérjemolekulákkal történik a gének lezárása, "lelakatolása". 


Az átírható gének közül sem íródik át valamennyi, csak azok, amelyeknek érdemes átíródnia (takarékosság!). Az aktivizálható gén esetében a "lakatnak" a kulcsa az a kémiai anyag, melynek aktiválási energiáját hivatott csökkenteni az az enzim, melynek az átírható, de "lelakatolt" gén hordozza az információját. A katalizálandó kémiai reakció kiindulási anyaga a sejtbe kerülve  a gént legátló fehérjéhez kapcsolódik ( a gátlófehérjének megváltozik a láncalakja ( kapcsolatát a DNS-molekulával megszünteti ( mûködésbe lépnek az mRNS-szintézis enzimjei ezen a DNS-szálrészleten ( a DNS-molekula aktív szálának (alléljának) információja átíródik, azaz leszintetizálódik az adott mRNS (  az mRNS a citoplazmában a riboszómához kötõdik ( végbemegy a fehérjeszintézis ( a riboszómáról leválik -a gátlófehérjéhez kötõdõ szubsztrát által kiérdemelt- enzimfehérje-molekula. 


Az aktivizálható gén -elõbbiekben részletezett- aktivizálódási folyamatát enzimindukciónak nevezzük. Ez lehetõvé teszi egy adott kémiai reakció, netán -egy kémiai reakció által felfüggesztett több száz kémiai reakciólépésbõl álló- adott biokémiai folyamat lejátszódását. Az enzimindukció eszköze az anyaggal és az energiával való takarékoskodásnak. Feleslegesek azok az enzimek, melyek által katalizált kémiai reakció kiindulási anyaga nincsen jelen a sejtben ( az ilyen enzimek nem szintetizálódnak le ( csak a sejt számára szükséges anyagok alkotói a sejtnek.


 


A sejt élete során a DNS-molekula nem a tulajdonságok puszta megjelenéséért, hanem azok megjelenésének idõbeli elrendezettségéért is felelõs. A biokémiai folyamatok végterméke (de a köztes termékek is) az élõnek tulajdonsága (például a tüdõgyulladást okozó baktériumnak az õ tokja). A tulajdonság (tokképzés tulajdonsága) információja kódolt formában anyagban tárolt. Ez az anyag a DNS. A DNS-molekula csak abban az esetben hordozza közvetlenül a tulajdonság információját, ha az fehérje, egyéb esetekben közvetlenül nem a tulajdonság (pl. tok), hanem a tulajdonsággal kapcsolatos (enzimfehérje) információt hordoz a DNS. 


Az egyed alkotásában résztvevõ minden anyag, és ennek valamennyi közvetlen és közvetett megnyilvánulása az egyed tulajdonságainak körébe tartozik. Az egyed fejlettsége általában arányos a bonyolultságával. A szövetes egyedszervezõdésû élõlény bonyolultsága sejtcsoportokon oszlik meg (  az egyed bonyolultsági fokával arányos sejtféleségeinek egymástól való megkülönbözõdésének mértéke, differenciáltsági foka. Fordított arányban van az aktivizálható gének aránya a sejtek differenciáltsági szintjével ( minél elkülönültebb egy sejt, információtartalmának annál kisebb hányada érvényesül. 


Az elkülönülés mértékének fokozódása, egy feladatcsoport mind tökéletesebb ellátására képesíti a sejtet, ugyanakkor más feladatok ellátására képtelenné teszi ( a differenciálódás mûködésbeszûkülést jelent. A sejtszintû differenciálódás mértékét -a genetikai programnak megfelelõen- egyenes arányban van a nem aktivizálható gének mennyiségével. A sejt közvetlen környezete határozza meg a sejt DNS-ének genetikai programját (a gének közül melyek tartsák meg átírhatóságukat és melyek veszítsék el azt) ( közvetlen környezetük eltérõsége miatt különülnek el egymástól a soksejtû élõlény sejtcsoportjai. 





Az allélrekombináció változatlan allélkészletnél


 


A génszintû kombináció képezi a fajszintû változékonyság genetikai alapját


Rózsikának két karja van. Hordja bal karján az édesapjától örökölt gyöngyöket, jobb karján az édesanyjától örökölt gyöngyöket. Egy fajra adott gének meghatározott sorrendje jellemzõ ( Rózsika szülei egy fajba tartoznak ( Rózsika bal és jobb karján ugyanazokra a tulajdonságokra információt hordozó gyöngyök ugyanabban a sorrendben helyezkednek el ( fajra jellemzõen adott helynek adott gén felel meg ( a bal és a jobb karján ugyanazon a helyen -pl. az ötödik sor 128. helyén- egyazon jellemzõnek a kifejezésére szolgáló gyöngy (pl.: a szemszín génje) van. Ugyanez jellemzõ Borcsikára,  Mónikára, Olgikára, stb. is, és ez különbözteti meg a gondolkodó embert más fajoktól, amelyeknél más gének más sorrendje jellemzõ ( információs szinten a gén (szintû) kombináció eredményezi a fajszintû változékonyság.





Az allélszintû kombináció képezi az egyedszintû változékonyság genetikai alapját


Na, de milyen az a gyöngy ötödik sor 128. helyén: lehet sima felszínû, rücskös, vagy barázdált. Ezek már a génnek a változatai, az adott helyhez, kategóriához tartozó konkrétumok: az allélok. Ebben már eltérhet Rózsika bal karjának gyöngysora jobb karjának gyöngysorától. Ezt értelmezve a gondolkodó ember a 80000-90000 génjére ( biztosan más a bal kar gyöngykombinációja allélszinten mint a jobb kar gyöngykombinációja allélszinten ( az édesapjától más allélkombinációt örökölt Rózsika mint az édesanyjától. Amikor Rózsika utódot hoz létre, akkor Rózsika két karjának ugyanazon helyén lévõ gyöngyeit kicserélheti egymással -hogy hol, melyeket, az teljesen véletlenszerû, hisz erre senki sem kötelezheti� Rózsikát- ( Rózsika az õt alkotó két régi allélkombinációtól eltérõ allélkombinációkat hoz létre ( Rózsika -az õt létrehozó két régi allélkombinációtól eltérõ- új allélkombinációval járul hozzá fele részben utódjának információskészletéhez (adja egyik karjának gyöngykészletét, a másik karjáét a papa) ( az allélkombináció egyedre jellemzõ ( információs szinten az allél (szintû) kombináció eredményezi az egyedszintû változékonyság.





Az allélszintû kombináció színtere az ivaros szaporodás


A környezet állandóan változik. Ahhoz, hogy az adott környezethez a legmegfelelõbb legyen az információt hordozó anyag, allélkészletét mindig újraalakítja. A folyamat neve: genetikai változékonyság. Ez olyan utódsejtekben nyilvánul meg, melyek információs-készlete sem a "szülõsejtjével", sem a sejttel egy generációban lévõ egyéb sejtekével nem egyezik meg. A tulajdonságokkal kapcsolatos információk  konkrét hordozói az allélok ( az allélok új (re) kombinációja -az allélrekombináció- eredményezi a genetikai változékonyságot. 


Az ivaros szaporodás allélrekombinációt eredményez. Az ivaros szaporodás két formája:


Átmeneti egyesülés Ennek során a fajra jellemzõ génkészle egyedre jellemzõ allélkészletének egészével csak egy allélkészlet-részlet lép kölcsönhatásba. Prokariótáknál, kétfélemagvú egysejtû állatoknál és egyes fonalas zöldmoszatoknál eredményez allélrekombinációt. 


Teljes (sejt)összeolvadás Ebben az esetben a fajra jellemzõ génkészlet egyedre jellemzõ két teljes allélkészlete lép egymással kölcsönhatásba. A fennmaradó többi élõlényre jellemzõ. Az összeolvadó sejtek a fajra jellemzõ, egyazon génkészlet egy-egy eltérõ allélkészletével hozzák létre az utódsejt információskészletét ( az utódsejtnek két allélkészlet az alkotója ( az utódsejt alkotásában a géneknek két-két  allélja vesz részt. 


Adott génre azonos (homo) a két allél, ha a két összeolvadó sejt a vizsgált gén egyazon allélját tartalmazza. A teljes összeolvadással létrejött sejt genotípusa az ilyen génekre homozigóta. 


Adott génre eltérõ (hetero) a két allél, ha a két összeolvadó sejt a szem elõtt tartott gén különbözõ allélját tartalmazza. A teljes összeolvadással létrejött sejt genotípusa az ilyen génekre heterozigóta. 


 


A tudásnak a tanulás, az allélrekombinációnak a heterozigótaság az elõfeltétele


Az emberi elme korlátokkal rendelkezik ( a nyomonkövethetõség érdekében -a sok ezres lehetõségen belül- az allélrekombinációt egyszerre csak két génnél, azaz génpároknál vizsgáljuk. 


Gondolatkísérletünkben a rengeteg -ember esetében 80000-90000- gén (gyöngy) közül csak az ötödik sor 128. génjével, és a tizenhetedik sor 2354. génjével foglalkozzunk! Mindkettõnek két féle allélje legyen: az ötödik sor 128-adik génjének a zöld és a piros, a tizenhetedik sor 2354-dik génjének a sima és a rücskös! Az összeolvadó sejtek egyike és másika is csak egy-egy allélkészlettel rendelkezik. Vizsgáljunk meg három esetet!


Elsõ esetben mindkét összeolvadó sejt a vizsgált két génnek ugyanazokat az alléljait tartalmazza; az ötödik sor 128-adik génjének a zöld, és a tizenhetedik sor 2354-dik génjének a sima allélját. A régi allélkombináció csak egyféle: zöld - sima. Az összeolvadt állapotban az utódsejt az ötödik sor 128-adik génjének két zöld, és a tizenhetedik sor 2354-dik génjének két sima allélját tartalmazza (Rózsika bal és jobb karján is az ötödik sor 128-adik gyöngye zöld, és Rózsika bal és jobb karján is a tizenhetedik sor 2354-dik gyöngye sima) ( az ötödik sor 128-adik génjének zöld alléljára az utódsejt genotípusa homozigóta, és hasonlóképpen az utódsejt genotípusa homozigóta a tizenhetedik sor 2354-dik génjének a sima alléljára is (( Rózsika bal karjának allélkombinációja: zöld - sima, jobb karjának allélkombinációja: zöld - sima, a régi allélkombináció is zöld - sima volt.) 


Ennek a sejtnek létrehozzuk az utódsejtjeit felezõ osztódással (hogy ezek aztán megint össze tudjanak olvadni). Az utódsejtek valamennyi génnek -így az ötödik sor 128-adik génjének és a tizenhetedik sor 2354-dik génjének is- csak egy-egy allélját tartalmazzák. Valamennyi utódsejtnél a vizsgált két gén allélja ugyan az: zöld és a sima. Ezeknek az utódsejteknek -a vizsgált két génre- csak a régi allélkombináció az alkotójuk: zöld és a sima ( a vizsgált két génre új allélkombinációjú sejt nem jöhetett létre. (Rózsika egymás mellé, elõre kinyújtott két karjánál, érdemlegesen nem tudott sem az ötödik sor 128-adik génjénél, sem a tizenhetedik sor 2354-dik génjénél allélokat kicserélni az allélazonosság miatt.)


Második esetetben az összeolvadó két sejt az egyik gén eltérõ egy-egy allélját tartalmazza, a másik génnek ugyanazt az allélját. Az egyik összeolvadó sejtnek alkotója legyen az ötödik sor 128-adik génjének a zöld, a tizenhetedik sor 2354-dik génjének a sima allélja, a másik összeolvadó sejtnek alkotásában az ötödik sor 128-adik génjének a piros, a tizenhetedik sor 2354-dik génjének a sima allél vegyen részt ( a két génre a régi allélkombinációk: zöld - sima, és piros - sima. 


Az összeolvadás eredményeként létrejött sejt az ötödik sor 128-adik génjének a zöld és a piros alléljára heterozigóta, és a tizenhetedik sor 2354-dik génjének a sima alléljára homozigóta. (Rózsika bal karjánál az ötödik sor 128-adik helyén a zöld, a tizenhetedik sor 2354-dik helyén a sima gyöngy van, jobb karjánál az ötödik sor 128-adik helyén a piros, a tizenhetedik sor 2354-dik helyén a sima gyöngy van.)   


Ennek a sejtnek létrehozzuk az utódsejtjeit felezõ osztódással (hogy ezek aztán megint össze tudjanak olvadni). Új allélkombináció -az utódsejtek képzésekor- ebben az esetben sem alakul ki a vizsgált két génre, mert a zöld és piros gyöngyök helyének felcserélése nem változtat a két régi (zöld-sima, piros-sima) variánson. (Rózsika párhuzamosan, elõretartott két karjánál hiába cseréli fel a bal kar 128. helyén lévõ zöld gyöngyöt a jobb kar 128. helyén lévõ piros gyöngyre, továbbra is csak a zöld - sima, és a piros - sima gyöngykombináció maradt, csak a bal és a jobb karon való elhelyezkedésük cserélõdik fel.)


Harmadik esetben az egyik összeolvadó sejt alkotója az ötödik sor 128-adik génjének a zöld, a tizenhetedik sor 2354-dik génjének a sima alléja legyen, a másik összeolvadó sejtté az ötödik sor 128-adik génjének a piros, a tizenhetedik sor 2354-dik génjének a rücskös allélja ( az egyik régi allélkombináció: a zöld - sima, a másik régi allélkombináció: a piros - rücskös ( az összeolvadás eredményeképpen létrejött sejt heterozigóta az ötödik sor 128-adik génjének a zöld és a piros alléljára, és heterozigóta a tizenhetedik sor 2354-dik génjének a sima és a rücskös alléljára (   mindkét génre heterozigóta. (Rózsika bal karjánál az ötödik sor 128-adik helyén a zöld, a tizenhetedik sor 2354-dik helyén a sima gyöngy van, jobb karjánál az ötödik sor 128-adik helyén a piros, a tizenhetedik sor 2354-dik helyén a  rücskös gyöngy található.) Ebben az esetben meg van annak a lehetõsége, hogy az egyik gén alléljainak helycseréje új allélkombinációkat (zöld - rücskös, piros - sima), allélrekombinációkat eredményezzen. (Ha Rózsika párhuzamosan, elõre kinyújtott két karjánál a bal kar ötödik sor 128-adik helyén lévõ zöld  allélt kicseréli a jobb kar 128. helyén lévõ piros allélra ( a bal kar ötödik sor 128-adik helyén a piros, a tizenhetedik sor 2354-dik helyén a sima gyöngy lesz, jobb karjánál az ötödik sor 128-adik helyén a zöld, a tizenhetedik sor 2354-dik helyén a rücskös gyöngy lesz ( a vizsgált két gén allélkombinációja a bal karnál: piros - sima, jobb karnál: zöld - rücskös ( mind a kettõ új allélkombináció) Ennek a sejtnek -az allélok minõségére vonatkozóan- számfelezõ osztódása régi  allélkombinációjú utódsejteket (zöld - sima, piros - rücskös) és új allélkombonációjú utódsejteket (zöld - rücskös, piros - sima) eredményezhet. 


Csak azoknál a génpároknál következhet be az allélek újra kombinálódása, amelyeknél mindkét gén a sejtben két különbözõ alléllal fordul elõ ( mindkét génre a sejt genotípusa heterozigóta. 


Az információt hordozó anyagnál allélrekombináció állapota eredményezi a sejtszintû változékonyságot. 





Kromatinállománynak nevezzük az információsanyag átírható formáját 


Az embernél ma a tudomány -az elõbbi hasonlatnál maradva- 80000 - 90000 gyöngyhelyet (gént) különböztetünk meg. A hímivarsejt és a petesejt mindegyiket tartalmazza, de „egykarúságuk miatt” mindegyiknek csak egy allélját ( az ivarsejtek egyszeres (haploid) allélkészlettel rendelkeznek ( az ivarsejtek haploidok.  A két emberi ivarsejt (gaméta) egyesülése embert eredményez. Az ember elsõ, egysejtes fejlõdésû állapota a zigóta állapotú ember. A zigóta nem a gének (helyek), hanem az allélek számában tér el az ivarsejtektõl, ugyanis „kétkarú”, minden génnek két (di) allélja vesz részt felépítésében ( információtartalma diploid. 


Az emberi szervezet bonyolódása a sejtek nyugalmi szakaszában és az információt tartó (számtartó) sejtosztódások (( valamennyi testi sejt örökítõanyaga megegyezik a zigótáéval, és egymással)  során történik. 


A sejt nyugalmi szakaszában (ez akkor van, amikor nem osztódik) növekedik  és fejlõdik. Ennek a két életjelenségnek -a többi életjelenséghez hasonlóan- az anyagcsere képezi az alapját. Növekedéskor és fejlõdéskor a sejtben a felépítõ folyamatok intenzitása meghaladja a lebontó folyamatok intenzitását ( a sejt megnyúlik (sejtszintû növekedés), és új tulajdonságok birtokosa lesz (sejtszintû fejlõdés). A biokémiai folyamatok -mint a kémiai reakciók láncolata- nagyon sokféle enzimfehérje-molekula közremûködését igénylik. Ezeknek a fehérje-molekuláknak a szintézise a DNS-molekulák aktív szálrészleteinek az átírhatóságát feltételezi. 


A DNS-molekulák szintézise, megkettõzõdése ugyancsak a nyugalmi szakaszban történik. 


A sejt nyugalmi szakaszában lejátszódó  fehérjék szintézise és a DNS megkettõzõdése a DNS-molekula átírható formáját feltételezi ( a DNS-fehérjék makromolekuláris rendszernek a kevésbé tömörödött, és ezáltal átírható információtartalmú formája vesz részt a nyugalmi állapotban a sejtmag alkotásában. Az örökítõanyagnak ezt a formáját kromatinállománynak nevezzük. A 'kromatin' szórész a jól festõdõ (kromosz = szín) sajátosságra utal, az 'állomány' pedig a folytonos -látható részekre nem elkülönülésnek- a kifejezõje. 


A közel százezer (hímivarsejttõl származó) apai allél, és ugyanennyi (petesejttõl származó) anyai allél nem fér el egy DNS-molekula alkotójaként (nem rendezõdhet egy karkötõbe az összes gyöngy sem a bal, sem a jobb kéznél) ( 23 apai DNS-molekula és 23 anyai DNS-molekula szükséges a 80000 - 90000 apai és ugyanennyi anyai allél elhelyezésére (23 karkötõ a bal kézen, 23 karkötõ a jobb kézen) ( testi sejtjeinknél az információt 23x2 DNS-molekula hordozza ( az ember testi sejtjének kromatinállományát 46 darab DNS- és ezek stabilitását eredményezõ sok fehérjemolekula alkotja. Ezek felépítésében részt vevõ allélok képezik a két régi allélsorozatot ( a hímivarsejttõl származó 23 DNS-molekula alkotásában részt vevõ allélok adják az egyik -az apai - régi allélkombinációt (a bal karon), a petesejttõl származó 23 DNS-molekula alkotásában részt vevõ allélok adják a másik -az anyai - régi    allélkombinációt (a jobb karon).


A DNS megkettõzõdésekor a nyugalmi szakaszban a nukleinsav-molekulák száma megduplázódik. A 23 anyai és 23 apai DNS-molekula mindegyikébõl -fénymásolatszerûen- kettõ lesz (23x2 karkötõ a bal + 23x2 karkötõ a jobb karon). 





Kromoszómaszerelvényt, vagy szerelvényeket alkot az információsanyag szállítható formája 


A sejtek szaporodása sejtosztódáskor következik be. Sejtosztódáskor a szülõsejt információval látja el az utódsejteket, ennek érdekében a sejtosztódást megelõzõen DNS-állományát megkettõzi a szülõsejt (a bal kar 23 karkötõjének mindegyikérõl másolat készül, a jobb kar 23 karkötõjének mindegyikérõl másolat készül ( a bal kar 23 karkötõjének mindegyikébõl kettõ lesz, a jobb kar 23 karkötõjének mindegyikébõl kettõ lesz ( 2 x 23 karkötõ a bal karon, 2 x 23 karkötõ a jobb karon). DNS megkettõzõdésével nem változik a sejt informáltsága, csak az információs anyag tömege duplázódik meg (mindegyik DNS-molekuláról „fénymásolat” készül).


Eukarióta sejteknél kétféle sejtosztódást különböztetünk meg:


Csak az egy sejtet kettõre gyarapító, de változékonyságot nem eredményezõ sejtosztódás. Az utódsejtek egymással és a szülõsejttel megegyezõ információtartalmúak ( számtartó sejtosztódás, melyre haploid és diploid sejtek is képesek.


Az információtartalom változására (is) szolgáló sejtosztódás. Két allélkészlet ((csak diploid sejt képes rá) kölcsönhatásba lépése mellett (változékonyság elõször) négy darab egyszeres allélkészletû, szaporítósejtetet eredményez ( számfelezõ sejtosztódás. Ivarsejtek összeolvadásával (változékonyság másodszor) áll vissza a faj sejtjére jellemzõ kétszeres információskészlet.


Sejtosztódás során igazságosan szétosztódik az információs anyag az utódsejtek között ( az információs anyagot mozgatni kell ( egy DNS-molekula a stabilizáló fehérjemolekulaival mozgatható formájúvá tömörödik, aminek kromatída a neve (egy karkötõ a csomagolópapírjával). Két allélhomológ kromatída -DNS-molekulájának alkotásában ugyanazoknak a géneknek ugyanazon alléljai ugyanabban a sorrendben vesznek részt (egy DNS-molekula megkettõzõdésével létrejött 


DNS-molekulák)- a befûzõdés helyén kromoszómává kapcsolódik össze (szállítható formára csomagolt két teljesen azonos karkötõ masnival összekötve). A sejt kromoszómáinak összessége a kromoszómaállomány, ami a szállítható állapotú információs anyag. A kromoszómák fénymikroszkópban elkülöníthetõk egymástól. 


A kromoszóma információtartalma megegyezik a kromatidáéval (minden információt kétszer -két kromatída- tartalmaz). A kromoszómák génazonossága (a bal kar pl. ötödik sorában a befûzõdés helyénél összetapadt két karkötõ és a jobb karon az ötödik sorban a befûzõdés helyén összetapadt két karkötõ) -ami nem jelent allélazonosságot- küllemi egyformaságban nyilvánul meg ( fénymikroszkóppal is felismerhetõk a génazonos, homológ kromoszómák. A génjeikben különbözõ kromoszómák befûzõdésük helyében ( kromoszóma-karok arányában, méretükben és az alakjukban térnek el egymástól. Ha minden kromoszóma-féleségbõl csak egy vesz részt az osztódó sejt alkotásában, akkor a sejt egyszeres kromoszómaszerelvényû, más szóval haploid, amit n-nel jelölünk (egykarúság). Ha minden kromoszómaféleségbõl kettõ vesz részt�
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az osztódó sejt alkotásában, akkor a sejt kétszeres kromoszómaszerelvényû, más szóval diploid, amit 2n-nel jelölünk (kétkarúság).





A függetlenül és a kapcsoltan öröklõdõ géninformációk újrakombinálódásának esélye eltérõ


Az ember testi sejtjének alkotásában (sejtosztódáskor) 46 = 2 x 23 kromoszóma: 23 apai eredetû (a bal karról), 23 anyai eredetû (a jobb karról) vesz részt.


Egy-egy kromoszóma -a mai elképzelés szerint- közel 4000 gén elhelyezésére szolgál (80000 - 90000 : 23) ( egy kromoszóma közel 4000 gén kapcsolódási csoportja (kromoszóma = kapcsolódási csoport).  Kettesével szemügyre véve a géneket, a génpárok utódsejtekbe kerülése, öröklõdése -a két gén elhelyezkedése alapján- két féle lehet: 


Független öröklõdésûek a különbözõ kromoszómák alkotásában résztvevõ gének.


Kapcsolt öröklõdésûek az egyazon kromoszóma alkotásában résztvevõ gének.





Függetlenül öröklõdõ két génnél az allélok újrakombinálódását az anyai és apai kromoszómák véletlenszerû szétválása eredményezi.


Térjünk vissza a hasonlatunkhoz. ...az ötödik sor (ötödik kromoszómák, bal karon az apai, jobb karon az anyai ( homológ párt alkotnak) 128-adik génjének a zöld és a piros allélja a rajzon a B és a b jelzetû allélnak felel meg. A tizenhetedik sor (tizenhetedik kromoszómák, bal karon az apai, jobb karon az anyai ( ho�mológ párt alkotnak) 2354-dik génjé�nek a sima és a rücskös allélja a raj�zon a S és a s jelzetû allélnak felel meg. Az információ tömegét felezõ sejtosztódás neve: meiozis. Ennek I. fõszakasza olyan két sejtet eredmé�nyez, melyek minden kromoszóma- párnak csak az egyik kromoszómáját tartalmazzák (két, egykarú sejt kapja a becsomagolt, szalaggal átkötött karkötõ-kettõsök egyikét, mert a két �
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azonos sorszámú karkötõ-kettõsök egyike az egyik, másika a másik utódsejt karjára kerül.) Adott kromoszómapárnál ez teljesen véletlenül vagy az apai vagy az anyai származású ( az elsõ fõszakasz végén létrejött két sejt keverten tartalmazza a petesejt- és a hímivarsejtszármazású kromoszómákat ( ennek két lehetséges következménye van az utódsejteknél: 


az utódsejteknél nem alakul ki új az allélkombináció (csak régi) minden olyan függetlenül öröklõdõ két heterozigóta génnél, amelyek alléljai két olyan kromoszómának az alkotói, melyek egy ivarsejtbõl származnak (ha az ötös apai karkötõkettõshöz a tizenhetes apai karkötõ-kettõs kerül, ilyenkor szükségszerûen a másik utódsejtnél az ötös anyai karkötõ-kettõshöz a tizenhetes anyai karkötõ-kettõs kerül, ebben az esetben piroshoz a sima, zöldhöz pedig a rücskös gyöngy társul).


az utódsejteknél új az allélkombináció (és régi nem alakul ki) minden olyan függetlenül öröklõdõ két heterozigóta génnél, amelyek alléljai két olyan kromoszómának az alkotói, melyek különbözõ ivarsejtekbõl származnak (ha az ötös apai karkötõkettõshöz a tizenhetes anyai karkötõ-kettõs kerül, ilyenkor szükségszerûen a másik utódsejtnél az ötös anyai karkötõ-kettõshöz a tizenhetes apai karkötõ-kettõs kerül, ebben az esetben piroshoz a rücskös, zöldhöz pedig a sima gyöngy társul) 


Az  apai(eredetû) és anyai (eredetû) kromoszómák véletlenszerû szétválásának folyamata vezet függetlenül öröklõdõ génpároknál az allélrekombináció állapotához. 


Az egyednél nem egy, hanem nagyon sok számfelezõ sejtosztódás játszódik le (nagyon sokszor, újra és újra szétosztjuk a két kar karkötõ-kettõseit egy-egy karra). Két függetlenül öröklõdõ heterozigóta génnél az elõbb említett kétféle esemény egyike következhet csak be (fej: a vizsgált génpárra csak régi, vagy írás: a vizsgált génpárra csak új allélkombinációk) egy adott sejtosztódás során. A sok sejtosztódásnál ennek a két lehetõségnek azonos a bekövetkezési valószínûsége. Nézzük a mi példánkon!


Az apai eredetû ötödik kromoszóma ugyan abba az I. fõszakaszvégi sejtbe kerül mint az apai  eredetû tizenhetedik kromoszóma ( az anyai eredetû ötödik kromoszóma ugyan abba az I. fõszakaszvégi sejtbe kerül mint az anyai  eredetû tizenhetedik kromoszóma ( a sejtosztódás végeztével két zöld - sima, és két piros - rücskös információjú utódsejtet alakul ki ( a vizsgált két génre a régi allélkombináció 100%, allélrekombináció 0%.


Az apai eredetû ötödik kromoszóma a másik I. fõszakaszvégi sejtbe kerül mint az apai  eredetû tizenhetedik kromoszóma ( az anyai eredetû ötödik kromoszóma a másik I. fõszakaszvégi sejtbe kerül mint az anyai  eredetû tizenhetedik kromoszóma ( a sejtosztódás végeztével két zöld - rücskös, és két piros - sima információjú utódsejt alakul ki ( a vizsgált két génre a régi allélkombináció 0%, allélrekombináció 100%.


A két eltérõ eredményre vezetõ számfelezõ sejtosztódás bekövetkezésének esélye egyenlõ ( régi allélkombinációk valószínûsége: (100%+0%):2 = 50%, az új allélkombinációké: (100%+0%):2 = 50%.





Kapcsoltan öröklõdõ két génnél az allélok újrarekombinálódását az allélkicserélõdés eredményezi.


A kapcsoltan öröklõdõ gének ugyan annak a kromoszómának az alkotói. Most csak az ötödik sorra, kromoszómákra koncentráljunk (bal karon az apai, jobb karon az anyai ( homológ párt alkotnak)! A 128-adik génjének zöld és piros allélja (aminek a rajz B és b jelzetû allélja feleljen meg) mellett (ugyancsak az ötödik sor, ötödik kromoszómák -bal karon az apai, jobb karon az anyai-) 19. génjének kockás és csíkos alléljára (aminek a rajzon a A és a a allél feleljen meg) irányítjuk figyelmünket.


A meiózis I. fõszakaszának elõszaka�szá�ban az apai és anyai génazonos (homológ) kromoszómák összetapadnak. Egy-egy kromatídájuk�kal egymáson átfekszenek (vegyük ezt az egyszerûbb és általános esetet). Ez alkalmat teremt az átkeresztezõdés utáni kromatídavégek letörésére, és a másik�
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kromatídához kapcsolódására ( a két kromatídavég kicserélõdik ( alkotásukban részt vevõ allélok kicserélõdnek.


Az  allékicserélõdés folyamata eredményezi kapcsoltan öröklõdõ génpároknál az allélrekombináció állapotát. 


Az allélkicserélõdés eredményezte allélrekombinációnak két feltétele van:


a kapcsoltan öröklõdõ mindkét génre az egyed genotípusa legyen heterozigóta (függetlenül öröklõdõ génpárok allélrekombinációjánál ez az egyedüli feltétel( 50% régi, 50% új kombináció),


a kapcsoltan öröklõdõ génpárok közé essen az átkeresztezõdés (ez egy további megszorítás( 50%-nál kisebb az új, és 50%-nál nagyobb a régi allélkombináció valószínûsége). 


A mi példánknál: elõrenyújtott két karunkat egymáson átfektetjük úgy, hogy csak a szalaggal átkötött gyöngysorpárok belsõ tagjai kerüljenek fedésbe. Ha ez az átkeresztezõdés az ötödik homológ kromoszómapárnál 19. és a 128. hely 


közé esik, akkor a belsõ gyöngysoroknál felcserélõdhet a kockás allél a csíkos alléllal ( a bal kéz szalaggal átkötött ötödik gyöngysorpárjának külsõ tagja a 19. helyen a kockás, 128. helyen a zöld -régi- allélkombinációt hordozza, a bal belsõ gyöngysornak 19. helyén csíkos, 128. helyén zöld -új- allélkombináció az alkotója. A jobb kézen az allélkicserélõdést követõen az ötödik gyöngysorpár belsõ tagja a 19. helyen a kockás, 128. helyen a piros -új- allélkombinációt, jobb külsõ gyöngysornál változatlanul a 19. helyen a csíkos, 128. helyen a piros -régi- allélkombinációt hordozza ( a sejtosztódás végeredményeként létrejött 4 utódsejt 50%-a (2 sejt) régi, 50%-a (2 sejt) allélkom�bi�ná�ció�ja a vizsgált két génre új,


közé nem, hanem a két génen kívül esik az átkeresztezõdés,  akkor a belsõ gyöngysoroknál nem cserélõdhet fel a kockás allél a csíkos alléllal ( a bal kéz szalaggal átkötött ötödik gyöngysor�párjának külsõ és belsõ tagja is a 19. helyen a kockás, 128. helyen a zöld -régi- allélkombinációt hordozza, a jobb kézen az átkeresztezõdést követõen az ötödik gyöngysorpár belsõ és külsõ tagjának is -változatlanul- a 19. helyen a csíkos, 128. helyen a piros -régi- allélkombináció az alkotója ( a sejtosztódás végeredményeként létrejött 4 utódsejt 100%-a (mind a 4 sejt) allélkom�bi�ná�ció�ja a vizsgált két génre régi.


(Olyan pénzérme, ahol a fej: az 50% régi és az 50% új, az írás: 100% régi allélkombináció, és a fej illetve az írás esélye nem egyenlõ, mert az érme gyakrabban esik az írás oldalára.)


Adott átkeresztezõdés csak egy az igen sok lehetõség közül. Két szomszédos génnél egyetlen átkeresztezõdési hely vezethet csak allélkicserélõ�dés�hez (a két gén közötti), a kromatída két szélsõ génjénél valamennyi (mert mindegyik átkeresztezõdés kettõjük közé esik) ( annál több átkeresztezõdés eshet a két gén közé, minél távolabb helyezkedik el egymástól a két gén. 


Az általunk tanulmányozott átkeresztezõdésben a 4 kromatídából 2 kromatída vesz részt, ami a kromatídáknak csak az 50%-a. A kromatídák 50%-a nem vesz részt átkeresztezõdésben ( az osztódás végén csak a régi allélkombinációt képviselik ( a régi allélkombinációk 50%-os értéke attól függõen nõ -eltérõ mértékben- tovább, hogy a rengeteg számfelezõ sejtosztódás két lehetõsége 


az átkeresztezõdés nem esik a vizsgált két gén közé ( az allélkombinációk fennmaradó 50%-a (a négy utódsejtbõl a belsõ kettõ) is régi lesz,


az átkeresztezõdés a vizsgált két gén közé esik ( az allélkombinációknak fennmaradó 50% (a négy utódsejtbõl a belsõ kettõ) új lesz,


milyen gyakran játszódhat le. Ez a két lehetõség ugyanis nem azonos valószínûséggel következik be, hanem a vizsgált két génre jellemzõen, a két gén távolságával arányosan. 


Minél közelebb van a vizsgálatba bevont két gén egymáshoz, annál nagyobb az elsõ meiózis-eset bekövetkezésének (és kisebb a másodiké) lehetõsége ( annál inkább tart a régi kombinációk valószínûsége a 100%-hoz és az új kombinációk valószínûsége (100%� - �régi %-a) a 0%-hoz. 


Minél távolabb van a vizsgálatba bevont két gén egymástól, annál kisebb az elsõ meiózis-eset (és nagyobb a második) bekövetkezésének lehetõsége ( annál inkább tart a régi kombinációk valószínûsége (felülrõl) az 50%-hoz és az új kombinációk valószínûsége (alulról) az 50%-hoz (100%� - �régi %-a).


A kettõt összegezve: 50% < régi allélkombinációk <100% (50% + (50%+0%) x n, ahol 0< n <1 a két gén távolságától függõen(, 0% < új allélkombinációk <50% ((50%+0%) x n, ahol 0< n <1 a két gén távolságától függõen(.


Egy kromoszóma valamennyi alkotó génjének párokba állításával, és a régi és új allélkombinációjuk értékének meghatározásával, adott kromoszóma génjeinek sorrendje, géntérképe megszerkeszthetõ.


 


Dupla kromoszómaszerlvényû sejtek számfelezõ osztódása olyan egyszeres kromoszómaszerelvényû 4 (szaporító)sejtet eredményez, melyek allélkombinációja a diploid sejt információskészletét kialakító mindkét régi (a hímivarsejt és a petesejt) allélkombinációtól eltérõ. Az allélrekombináció állapotát egyrészt az allélkicserélõdés folyamata, másrészt az anyai és apai kromoszómák véletlenszerû szétválásának folyamata eredményezi.





Van, ahol csak allélkicserélõdés, de van ahol két folyamat is allélrekombinációt eredményez 





Az élõvilágban univerzális folyamat az allélkicserélõdés. A vírusokra is jellemzõ. Feltétele, hogy egy idõben az adott gazdasejtet egyszerre legalább két, egy fajba tartozó vírus fertõzze meg. A génazonosság a feltétele genetikailag az egy fajba tartozásnak ( csak az  egy fajba tartozó két vírus DNS-molekulája génhomológ ( ezek összetapadhatnak ( átkeresztezõdhetnek, és lejátszódhat a DNS-molekularészletek kicserélõdésével az azonos gének közötti allélkicserélõdés. 


Prokarióták és a kétfélemagvú egysejtû állatok ivaros szaporodása az átmeneti egyesülés, aminek során csak részletei kerülnek át a DNS-molekulának a másik sejtbe ( nincsen kétszeres kromoszómaszerelvény; a prokariótáknál csak egyetlen DNS-molekula van, a kétfélemagvúaknál pedig minden kromoszómaféleségbõl csak egy található ( nincs mód az anyai és apai kromoszómák véletlenszerû szétválásának folyamatára.


A prokariótáknál és a kétféle magvú egysejtû állatoknál az átmeneti egyesülés során citoplazmahíd alakul ki, amelyen keresztül a másik sejtbõl az egyik sejtbe átvándorol egy vagy több DNS-részlet  (kétfélemagvúaknál a több) ( nincsen kétszeres kromoszómaszerelvény, csak egyes géneknél adott a kétallélos állapotot (amelyeket az átvándorolt DNS-részlet is tartalmazza) ( csak ezekre a génekre homo- vagy heterozigóta genotípusú az egysejtû egyed ( ezek közül -a DNS-molekula és az ivaros szaporodás során sejtbe került génazonos DNS-részlet összetapadását, majd átkeresztezõdését követõen- csak a heterozigóta génpároknál van mód az allélok újrakombinálódására az allélkicserélõdés folyamatának eredményeképpen ( az átmeneti egyesüléssel szaporodó élõ szervezeteknél (prokariótáknál és kétfélemagvú egysejtûeknél) csak egy folyamat; az allélkicserélõdés folyamata vezethet az allélrekombináció állapotához.  


 


A kétféle magvú egysejtûek kivételével a többi, eukarióta sejtbõl szervezõdõ egysejtû (ezek ivaros szaporodása teljes összeolvadással történi) vagy többsejtû (általában ivarsejtek összeolvadásával szaporodnak ivarosa) élõlénynél a fejlõdés bizonyos szakaszába, vagy az egész élet során dupla a kromoszómaszerelvény. Ezeknél az élõlényeknél a szaporítósejtek számfelezõ osztódással jönnek létre. A meiózis az allélok újrakombinálódására szolgál, mert összetevõje folyamata az allélkicserélõdés és az anyai és apai kromoszómák véletlenszerû szétválása. Ennek a két folyamatnak eredménye az allélrekombináció. Az apai és anyai kromoszómák véletlenszerû szétválásának folyamata csak a dupla (apai és anyai) kromoszómaszerelvénnyel rendelkezõ sejteknél lehetséges. 





Ez idáig az információs változatokat és az ezekhez tartozó tulajdonságváltozatok elemeztük. Vannak olyan tulajdonságváltozatok, amelyekhez nem tartoznak információs változatok (vörösre festett haj,  baleset eredményezte egykezûség, stb.)  A genetikai háttérrel nem rendelkezõ tulajdonságváltozatokat modifikációnak nevezzük. Mivel ezeknek a tulajdonságváltozatoknak nincsen meg az információja a DNS-molekulában, nem öröklõdnek. 





Az információt hordozó anyag jellemzõi az embernél





Csak egy esetben X a neve az X alakú kromoszómának, de a V alakút soha nem nevezik V-nek


A két kromatída a befûzõdés helyénél kapcsolódik egymáshoz. A kromatídát két részre -karra- osztó, a kromoszómát két-két karra osztó befûzõdés helye kromatídára, kromoszómára jellemzõ. Ha a kromatídák középen kapcsolódnak össze, akkor a karok aránya 1 : 1. A kromatídák vége felé eltolódó befûzõdési hely  ezt az arányt 1 : 5, de akár 1 :  10 értékre is változtathatja. Szélsõséges esetben a végénél kapcsolódik össze a két kromatída. Az ilyen kromoszóma V alakú, amely az ember kromoszómakészleténél csak egyetlen kromoszómára jellemzõ ( többi kromoszómánk két génhomológ -és ezért szimmetrikus (ráadásul még allélhomológ is) kromatídája- nem a végén, és csak egy helyen kapcsolódik egymáshoz ( a többi kromoszómánk X formátumú. 


Az ember 23x2 kromoszómája közül 1x2-nek alkotásában a nemet meghatározó gén is részt vesz ( errõl a génösszetevõrõl nemi kromoszómáknak nevezzük ezt a két (a bal és a jobb karon is pl. a hatodik sort képezõ egy-egy) kromoszómát, és testi kromoszómáknak a fennmaradó 22x2-t. A nõknél mind a 23x2 kromoszóma -a nemi kromoszómapár is- X alakú, a férfiaknál 22x2 testi kromoszóma  X, a nemi kromoszómapár egyik tagja (a jobb karon a hatodik sort képezõ) X alakú, a másik tagja (a bal karon a hatodik sort képezõ) V alakú ( a nemi -és csak a nemi- kromoszómapár tagjai férfiaknál küllemükben eltérnek egymástól ( a nemi -és csak a nemi- kromoszómapár tagjai férfiaknál ‘bellemükben’, génösszetételükben eltérnek egymástól ( a nemi -és csak a nemi- kromoszómapár tagjai férfiaknál nem képeznek homológ párt (a nõknél még ez a pár is homológ). 


A 22x2 testi kromoszómánál azonossága értelmetlenné teszi a küllemre utaló megnevezését a kromoszómapár tagjainak (ez csak az apai és az anyai eredetre szorítkozhat) ( a nemi kromoszómákkal, ahol kétféle alak létezik: az X és a V ( az X alakút elnevezték „X”-nevû kromoszómának, párja az X betûpárjáról; az „Y” nevet kapta. Ez egy olyan eset, mint amikor egy nõi estélyre meghívnak 46 kövér (alakú) embert, és közülük kettõnek Kövér  (Kövér Xavér (a nõk bal karján a hatodik sort képezi) és Kövér Xénia (a nõk jobb karján a hatodik sort képezi)( a vezetékneve. (Férfiaknál jobb kar hatodik sorát alkotó Kövér Xéniának) az anyai X kromoszómának nincs meg a homológ apai párja. Párját ennek az anyai kromoszómának a kis, 'vézna' V alakú apai kromoszóma képezi (elképzelés szerint, a befûzõdés helyénél valamikor réges-régen a kromoszóma hossztengelyére merõlegesen eltörhetett, és nagyobbik része veszendõbe ment). Ennek kromoszómának Y a neve (nevét tehát nem az alakjáról kapta). (Férfiak bal karján a hatodik sort Vézna Yoma képezi.) Alkotásában résztvevõ gének számában is messze elmarad az egyéb kromoszómáktól. A genetika bája ez a páros: a nagy (netán kövér?), több ezer gén helyéül szolgáló anyai X, és a viszonylag apró, csak néhány száz génnel rendelkezõ apai Y kromoszóma párosa. Párbaállításuk oka kettõs. Egyrészrõl a férfi sejtjének alkotásában résztvevõ összes többi kromoszómának megvan a homológ  párja, másrészt úgy az X mint az Y kromoszóma az elsõdleges nemi jelleggel kapcsolatos információ hordozója ( ezt a két kromoszómaféleséget nemi kromoszómáknak nevezzük. 





Az utód neméért nem az anya felel


Az ivarsejtek felépítésében a testi sejt minden kromoszómapárjából csak az egyik tag egyik kromatídája vesz részt ( csak az egyik ivari kromoszóma kromatídája az alkotójuk (egy karjuk van, rajta minden karkötõbõl csak egy darab) ( a hímivarsejtek egyik felének az X, a másik felének az Y kromoszóma kromatídáját az alkotója ( a petesejtek ilyen vonatkozásban egyformák, valamennyiük felépítésében az X kromoszóma kromatídája vesz részt. Az utód neme tehát a hímivarsejttõl függ: 


A petesejttel X kromoszóma kromatídáját tartalmazó hímivarsejt olvad össze ( XX ivari kromoszómapár kialakítására képes zigóta jön létre ( leánygyermek kezdte meg életét ( sok év múltán meiozissal létrehozott petesejtjeinek alkotásában csak egyféle, az X ivari kromoszóma kromatídája vehet részt. 


Az Y kromoszóma kromatídáját tartalmazó hímivarsejt olvad össze a petesejttel ( XY ivari kromoszómapárt képezõ zigóta jön létre ( férfiember létének elsõ állomása ( évek múltával a számfelezõ osztódás 50-50%-ban: X és az Y ivari kromoszóma kromatídájával rendelkezõ hímivarsejt-féleséget eredményez ( az utódok nemének megoszlása 50 - 50% .





A férfiaknak van több génje


Az ember két szexusánál a gének száma a testi sejtekben nem egyezik meg. A nõknek valamennyi génjével rendelkeznek a férfiak, mert a nõk valamennyi kromoszómája alkotója a férfi testi sejtjének(a férfi jobb karján megvan a nõk bal illetve jobb karján lévõ karkötõkészlet). Ugyanez megfordítva már nem igaz. Az Y kromoszóma csak a férfiaknál fordul elõ (a férfi bal karján a hatodik körben lévõ karkötõvel a nõ nem rendelkezik) ( ennek a kromoszómának az alkotásában résztvevõ génekkel csak a férfiak rendelkeznek ( ezeket csak a fiaiknak örökítik ( a férfiaknak annyival van több génjük mint a nõknek, amennyi gén az Y kromoszóma felépítésében részt vesz. 


A leánygyermek minden génjére mindkét szülõjétõl kap egy-egy allélt. A fiúgyermeknél ez csak a 22 homológ kromoszómapár alkotásában résztvevõ génekre (testi kromoszómák génjeire) igaz, a nemi kromoszómapár X kromoszómájának alkotásában résztvevõ génekre csak az édesanyjától, az Y kromoszómájának alkotásában résztvevõ génekre csak az édesapjától kap allélt.





De a nõknek van több allélja


A nõ testi sejtje valamennyi gén két allélját hordozza, amelyek közül egyesekre a genotípusa homozigóta, míg a fennmaradókra heterozigóta. A férfiaknál ez csak a 22 testi kromoszómapár alkotásában résztevõ géneknél van így. Az X és Y kromoszóma alkotásában résztvevõ gének csak egy darab alléllal képviseltetik magukat. Ez az 1 darab allél az egyéb gének 2 darab alléljának a fele (hemi). Ezért az X és Y kromoszóma alkotásában résztvevõ génekre a férfi genotípusa: hemizigóta.


Sejtosztódáskor. Az X kromoszóma sokkal több gént tartalmaz mint az Y kromoszóma ( az X kromoszómának sokkal több allél az alkotója, mint az Y kromoszómának ( nõk testi sejtjében 2X, a férfiakéban 1X és 1Y ivari kromoszóma vesz részt ( a nõk testi sejtjének alkotásában az X és Y kromoszóma génkülönbségének kétszeresével több darab allél vesz részt, mint a férfi testi sejtjénél (két kromatídás kromoszómák!).  


Ivarsejteknél. A petesejt alléljainak darabszáma az X kromoszómát hordozó hímivarsejtével megegyezik, de meghaladja az Y kromoszómát tartalmazó hímivarsejtét (az ivarsejtekbe csak kromatídák, azaz fél kromoszómák kerültek).


Nyugalmi állapotban a DNS-megkettõzõdés elõtt. A testi sejtek kromatinállományának 22x2 DNS-molekulájánál megegyezõ az alléldarabszám. A nemi gént is hordozó 1x2 DNS-molekulánál _és így a sejt teljes információskészleténél- az X és Y kromoszóma génkülönbségével több darab allél alkotója a nõk, mint a férfiak testi sejtjének. 





Az allélok darabszámát a meiózis csak a nõknél felezi


Szaporítósejtek létrejöttére szolgál a számfelezõ sejtosztódás. A meiózis 2 fõ szakaszból áll. Az I. fõszakaszban következik be az allélrekombináció, a II. fõszakasz kromatinállománnyá letekeredhetõ kromatidákra osztja szét az örökítõanyagot. A számfelezõ sejtosztódásnak 4 utódsejt az eredménye. Ezek minden kromoszómapár egyik tagjának egy kromatídáját alkotó egy-egy DNS-molekulát, összesen 23-at tartalmaznak. Ez a szülõsejt DNS-megkettõzõdés elõtti állapotához képest (23x2) fele mennyiség. 


A petesejt génjeinek a száma megegyezik a szülõ(testi) sejt génjeinek a számával. A férfi testi sejtje mindig több gént tartalmaz mint az ivarsejtje. Valamennyi génnek csak egy darab allélját tartalmazza a petesejt ( a petesejt létrejöttekor az allélok darabszáma felezõdik. Az Y kromatídát tartalmazó hímivarsejt nem tartalmazza az X kromoszóma génjeinek alléljait ( alléljeinek száma kevesebb mint a  testi sejt alléljainak fele, az X kromatídát tartalmazó hímivarsejt az Y kromoszóma génjeit nem tartalmazza ( alléljeinek darabszáma meghaladja a szülõsejt allélszámának a felét. A számfelezõ sejtosztódás a géneknek egy darab, és ezáltal csak egyféle alléját tartalmazó sejteket eredményez.





Az allélok minõségével kapcsolatosan bonyolult a helyzet


Az allélek minõségével kapcsolatosan két szélsõséges "matematikai" állapot lehet. A szülõsejt valamennyi génre homozigóta ( minden génnek csak egyféle allélját tartalmazza. A petesejt allélféleségeinek száma ilyenkor megegyezik a kiindulási sejtével. A másik szélsõség, mikor a szülõsejt valamennyi génre heterozigóta, ilyenkor a petesejt allélféleségeinek száma fele akkora, mint a szülõsejté. A valóság -egyedre jellemzõen- e két érték közötti. A hímivarsejteknél megint csak számításba véve hogy nem minden gén alkotója a hím ivarsejtnek, és hogy az X kromoszóma sokkal több gének a hordozója mint az Y, még a két szélsõséges esetben sem lesz ennyire egyszerû az eredmény (koponyacsiszolónak érdemes azért a hímivarsejtnél is a lehetõségeket végiggondolni). 





Az információtartalom csak a heterozigóta géneknél felezõdik, de mikor?


Információ-tartalom felezõdése csak azoknál a géneknél következhet be -de azoknál biztosan be is következik- amelyekre a szülõsejt heterozigóta, vagyis a kétféle alléllal rendelkezik. A meiózis utódsejtjei minden génnek csak egy darab allélját hordozzák ( az utódsejteknél minden génnek csak egyféle allélja sejtalkotó ( valamennyi heterozigóta génre bekövetkezik az információ-tartalom felezõdése. 


Az allélkicserélõdésben részt nem vett géneknél ezt az apai és anyai kromoszómák I. fõszakaszban történõ szétvándorlása eredményezi. Az allélkicserélõdésben részt vett géneknél ez csak a II. fõszakaszban -a kromatídák szétvándorlásával valósul meg. (A folyamat precíz végiggondolása beigazolja ezt az állítást.) 


Számfelezõ sejtosztódásnál homozigóta géneknél nem változik az információ-tartalom, mert az utódsejt egy darab allélje hordozza az egyféle információt. 





A számfelezõ és a számtartó sejtosztódás hozza létre az újabb és újabb sejtgenerációkat 





A meiózis szaporítósejteket eredményez. Két fõ szakaszból áll. Az I. fõszakasz az allélrekombináció színtere, a II. fõszakaszban csak sejtszámgyarapodás történik. 


A mitózis testi sejteket és növényi ivarsejteket produkál. Folyamata során csak sejtszámgyarapodás van ( nem tagolódik két fõszakaszra. 


Minden fõszakasznak négy szakasza van; elõszakasz, középszakasz, utószakasz, és a végszakasz. 





A meiozis I. fõszakasza


elõszakaszában 


A sejtközpont kettéválik, és a sejt két ellentétes pólusa felé vándorol. Közöttük húzófonalak alakulnak ki.


A kromatinállomány kromatidákká spiralizálódik (tekeredik), és a kromatídák kettesével kromoszómákká kapcsolódnak össze.


A homológ kromoszómák párba tapadnak, és így átmenetileg négykromatídás állapot jön létre.


A kromatídák átkeresztezõdését követõen lejátszódhat az allélkicserélõdés.


középszakaszában


Sejtmaghártyát a sejt saját anyagait emésztõ lizoszómák megemésztik ( sejtmaghártya eltûnik ( a sejtmagvacska alkotói szétoszlanak a citoplazmában ( a sejtmagvacska megszûnik.


A sejt két pólusán elhelyezkedõ sejtközpontok a húzófonalakkal együtt magorsót képeznek.


A magorsóra merõleges felezõsíkban minden húzófonal kettészakad, az így létrejött egyik szabad vég a magorsóra merõleges felezõsíkban kettesével elhelyezkedõ homológ kromoszómapár egyik, másik szabad vége a húzófonalnak a homológ kromoszómapár másik tagjához kapcsolódik ( kromoszómák mindegyike csak az egyik sejtközponttal tart fenn húzófonalas kapcsolatot. 


A sejt kissé megnyúlik ( kromoszómákra pattannak szét a kromoszómapárok.


utószakasz


A húzófonalak  a sejtközpont felöli vége önemésztõdik ( a húzófonalak rövidülnek ( a kromoszómákat a sejtközpontok felé, vagyis a sejt két ellentétes pólusa felé vándoroltatják ( megvalósul az anyai és apai kromoszómák véletlenszerû szétválása.


végszakasz


A sejt két ellentétes pólusára megérkeznek a kromoszómák.


Kismértékben despiralizálódnak (letekeredne) a kromoszómák.


Kialakul a sejtmaghártya.


Középsíkban sejthártyarészletek beépülésével a sejt befûzõdik ( a sejt két utódsejtre válik szét. 





Az elsõ fõszakasz két sejtszármazékának információtartalma


A két sejt mindegyike a kromoszómapároknak csak az egyik tagját tartalmazza. Homozigóta génekre az információ-tartalmat ez nem csökkenti. Az allélkicserélõdésben részt vett heterozigóta gének mindkét allélját tartalmazza mind az egyik, mind a másik tagja a homológ kromoszómapárnak ( az allélkicserélõdésben részt vett heterozigóta géneknél nem változott a szülõsejthez képest az információtartalom. 


Az allélkicserélõdésben részt nem vett heterozigóta géneknek csak az egyik allélját hordozza a homológ kromoszómapár egyik tagja, másik allélját a homológ kromoszómapár másik tagja ( szétvándorlásuk csak az egy allélféleséget juttat az egyik illetve a másik utódsejtbe ( a két allélféleségbõl csak egyiket tartalmazzák az utódsejtek ( az allélkicserélõdésben részt nem vett heterozigóta géneknél az I. fõszakaszban következett be az információtartalom felezõdése.





A meiozis II. fõszakasza hasonlít a mitózishoz, de nem azonos vele


(mint ahogy nem lehet azonos a kétszintes épület második szintje egy földszintes házzal). 


elõszakasz


mindkét sejtben a sejtközpont ketté válik és a sejt két ellentétes pólusa felé vándorol. Kezdenek kialakulni a húzófonalak (23 darab a meiózis II. fõszakaszában, 46 a mitózisnál).


Kromatidákká spiralizálódott örökítõanyag kromoszómákba rendezõdik. 


A sejtmaghártya önemésztõdik.


(4, a sejtmagvacska (magvacskák) eltûnnek a mitózisnál.(


középszakasz


Kialakul a magorsó.


A magorsóra merõleges felezõsíkban egy soros oszlopban rendezõdnek a kromoszómák (emberi meiozis II. fõszakaszában 23 db., mitózisnál 46 db.).


A kromoszómák két kromatídájához kapcsolódik a középsíknál kettéhasadó húzófonal egyik illetve másik szabad vége.


A sejt kissé megnyúlik ( kromatidákra pattannak szét a kromoszómák. 


utószakasz


A húzófonalak rövidülésével (önemésztõdés) a kromatídák  a sejt két pólusa felé vándorolnak.


végszakasz


A kromatídák (emberi meiozisnál 23, mitózisnál 46) a két pólusra megérkeznek.


Despiralizálódva kromatinállománnyá lesznek.


Köréjük szintetizálódik a sejtmaghártya.
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A pólusokra merõlegesen, a felezõsíkban befûzõdik a sejt ( két sejthártya épül középre ( két-két utódsejt (meiózis II. fõszakasza) illetve két utódsejt (mitózis) jön létre.


Nem eredményez mindig négy sejtet a meiózis


A meiozis I. fõszakaszában létrejött két sejt mindegyike két-két utódsejtté osztódik a meiózis II. fõszakaszban ( a számfelezõ sejtosztódás négy utódsejtet eredményez. Ezek a sejtek szaporítósejtek, vagy azok közvetlen elõzményei.  Azoknál az élõlényeknél, ahol az ivarszervben történik a petesejt megtermékenyítése -ezáltal a zigóta továbbfejlõdése- a négy petesejt közül három elhal, és csak egy lesz termékenyíthetõ ( kizárt a fejlõdõ utódok embrionális kori versengése. 





A meiózis utódsejtjei mások mint a szülõsejt


Az azonos ivari kromoszómákkal rendelkezõ szülõsejt információtartalmánál annyi allélnyi információval tartalmaz kevesebbet a meiozis négy utódsejtjének bármelyike, mint ahány génre heterozigóta a szülõsejt. Ennek oka, hogy a heterozigóta gének kétféle alléljával szemben a haploid kromoszóma(?)szerelvényû utódsejtek minden génnek csak egy darab, és ezért egyféle allélját tartalmazzák.


A különbözõ ivari kromoszómákkal (X,Y) rendelkezõ szülõsejt esetén az elõbb említett értéket azzal módosul, hogy az utódsejtbe melyik ivari kromoszóma kromatídája kerül.





Az utódsejtek egymástól is különböznek


A négy utódsejt információtartalma négyféle -egymástól eltérõ- allélkombinációjú. Az allélkicserélõdés egy kromoszóma két kromatídájánál eltérõ allélkombinációt eredményez ( a második fõszakaszban a kromatídák véletlenszerû szétvándorlása tovább növeli az apai és anyai kromoszómák véletlenszerû szétvándorlásának eredményeképpen létrejött allélrekombinánsok számát. Minden utódsejtre jellemzõ az allélrekombináció ( a meiozis tehát változékonyságot eredményez. 





Ha normális a mitózis, nincs változékonyság


A számtartó sejtosztódás két testi sejtet, vagy növényi ivarsejtet eredményez, és nem ad lehetõséget az allélrekombinációra. A középsíkban egysoros oszlopba rendezõdnek a kromoszómák ( nem tapadhatnak össze a homológ kromoszómapár tagjai ( nem jöhet létre négykromatídás állapot ( allélkicserélõdés nem játszódhat le (a két karon azonos sort képezõ karkötõ-párok nem léphetnek kölcsönhatásba egymással) ( egy kromoszóma két kromatídája azonos allélkombinációt képvisel. Minden (anyai és apai) kromoszóma képviselteti magát -a kromatídák szétvándorlásának eredmé-


nyeképpen- az utódsejtekben (a két, kétkarú utódsejt bal karjára 23, jobb karjára 23 gyöngysor kerül, ez egy utódsejtnél: 23x2 (meiózis négy utódsejtjének mindegyike egykarú, egy karjára 23x1 gyöngysor kerül) ( anyai és apai kromoszómák véletlenszerû szétválása nem következik be. A két utódsejt alléljainak mennyisége, minõsége és kombinációja egymással és a szülõsejtével megegyezõ ( kromoszómák, gének és az allélok szintjén számtartás történt ( allélrekombináció nem következik be ( a mitózis normál körülmények között változékonyságot nem eredményez.�
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Modifikáció és az allélrekombináció





Az egyed másokétól eltérõ tulajdonságkombinációja (változékonysága) egyrésze öröklõdõ, a másik része nem öröklõdõ. A nem öröklõdõ részt modifikációnak nevezzük. Példa erre a kékre lakkozott köröm, forrázási nyom az alkaron, stb. 


Az öröklõdõ változékonyság információs hátterét mindig allélrekombináció képezi. Ennek módjai:


A szülõsejtnél meglévõ két információskészlet -a két régi allélkombináció-  (bal és jobb kar gyöngysorkészlete) újrakombinálódik (ennek részletezése a meiózis elsõ fõszakaszának elemzésekor is megtörtén).


A DNS-molekula szerkezetének új allélokat, génsorrendet, géneket eredményezõ megváltozása eredményezi az új allélkombinációt. A DNS-molekulának ilyen típusú, öröklõdõ megváltozásait mutációnak nevezzük ( mutáció allélrekombinációt eredményez(het).





Pontmutáció ( génmutáció a nyugalmi szakaszban következik be, és új allélokat eredményez


Hiába van a DNS-szintézisnél a sok javító, ellenõrzõ, kivágó stb. enzim, azért átlagosan minden tízmilliomodik nukleotid belépése hibás. Ez a genetikai kód megváltozásával jár, ami a genetikai kód degeneráltsága miatt nem szükségszerûen jelöl új aminosavat. Új génváltozat -más szóval- új allél jön létre. Ezt az eseményt génmutációnak vagy pontmutációnak nevezzük. Az ilyen mutáció nem eredményez új fajt, mert sem új gén , sem a gének új sorrendje nem jött létre. A génmutáció a fajon belüli változékonyságot fokozza az új allélok, génváltozatok létrejöttével. Ez a faj eltérõ környezeti körülményekhez történõ alkalmazkodásához -vagyis fennmaradásához- feltétlenül szükséges.


 


Kromoszómamutáció génrekombinációt eredményez, ami allélrekombinácóval jár


Sejtosztódáskor az örökítõanyag kromoszóma állapotú ( az örökítõanyagnál a sejtosztódás során bekövetkezõ szerkezeti változást kromoszóma-mutációnak nevezzük. Ezek az örökletes szerkezeti változások új génkombinációt eredményeznek ( az új génkombinációnak új allélkombináció a velejárója. Ez adódhat a gének helyének és/vagy számának módosulásából. A módosult kromoszóma nem talál a régi kromoszómaszerelvényben homológ (génsorrendazonos) kromoszómát ( az ilyen kromoszóma kromatídáját tartalmazó ivarsejt a régi kromoszómaszerelvény kromatídáit tartalmazó ivarsejttel olyan zigótát eredményez, melybõl kifejlõdõ egyed terméketlen lesz. Ennél az egyednél ugyanis a szaporítósejtet eredményezõ meiózis az I. fõszakasz elõszakaszában megreked (homológia hiányában az adott két kromoszóma nem képes homológ párként összetapadni) ( nem jöhetnek létre szaporítósejt ( az egyed meddõ, mert két szülõje nem azonos a génjeiben és azok sorrendjében ( a szülõk nem egy fajba tartoznak. Egy fajba ugyanis a génjeikben és azok sorrendjében azonos egyedek tartoznak (a nemre némi eltéréssel) ( kromoszómamutációkkal -ha életképes egyedeket eredményezõdnek- új fajok jönnek létre.





A kromoszómamutációnak két típusa van:


Kromoszómadarab megváltozása a hibás allélkicserélõdés eredménye. Ennek esetei:


Le nem tört kromatídavég letört kromatídadarabbal forr össze (ekkor a kromatidarészlet géntartalma megduplázódik).


Letört kromatidadarab helyére semmi nem forr vissza (ilyenkor elveszik egy géncsoport).


Fordítva forr vissza a letört kromatidadarab (megváltozik adott kromatída génsorrendje).


Nem a megfelelõ helyre forr vissza a letört kromatidadarab (megváltozik két kromatída génsorrendje és génkészlete). 


A kromoszómaszám sokszorozódás a kromoszómák (meiozis I. fõszakasza) vagy kromatídák (meiozis II. fõszakasza, mitózis) szét nem válásának eredménye. A húzófonalak nem megfelelõ mûködésére vezethetõ vissza. 


Ez érinthet egy kromoszómapárt vagy kromoszómát ( egy kromoszóma sokszorozódása. 


A teljes magorsó elégtelensége esetén az egész kromoszómaszerelvényt ( kromoszómaszerelvény sokszorozódása poliploid (tetraploid, hexaploid stb.) kromoszómaszerelvényt eredményez.





Fajra jellemzõen a DNS-molekula meghatározott szálrészletét alkotó, nukleotidsorrendjében csaknem megegyezõ, allélkicserélõdésre képesített, egy tulajdonság-féleséggel kapcsolatos fehérje-molekula információját hordozó allélok tartoznak egy génbe.


 


LÁM-LÁM! HA A VILÁG NEM IS, DE AZ ÉLÕVILÁG AZÉRT A DNS-MOLEKULA KÖRÜL FOROG.
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