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EMER genom: 22 testi' kromoszoma+ X, Y
Ve KO Oosz0ma

J j 0Jojo) Yl DNS, 30-40.000 gen

=01 kromoszoma atlag 50-250 Mb




s
EP(Human . Genom Pregramm) ™

_lC a tHhen indult, 2000 jun.-ra megfejtettek a
MEn genom ba2|ssorrend]et

erJuk az emberi genom kémiai szerkezeti
- . tudjuk a 3 milliard bazis sorrendjét.

*ofTovabbl celok:
' — Gének mikodésének feltarasa

— Mukodesek sorrendjének, kapcsolati halojanak
megismerese

— Nem kodolo szakaszok megfejteése
— Interpretacio




S GFered menyer:

2 99,9 e egyezes 3 nukleotid bazisokban az
955725 emberben.

SRANC genek tobb mint 50%-anak nem ismert a
Jiba IKCioja.

A genom kevesebb mint 2%-a kddol fehérjéket.

.. Az ismetlodo, nem feherJet kodolo szekvenciak
adjak a genom min. 50%-at.

e A genek informaciot hordozo részei a genom
1-1,5%-at teszik ki (exonok, intronok).
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EAVAGENrOl tobb feherje felepitesehez sziksegesis
IeIMaCio kepes measplodni<- altermativ: splicing
aAMRNS=nel. |

BNt 200 gen bakteriumokbol kertlhetett
SZACTBEL GENOMDba.

SNIGMEL0d0 szekvenciaknak szerepe lehet a

Sekombinacios gyakorisag meghatarozasaban.
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:ﬁ?ra'nszpozonok: mozgo genetikai elemek, az
= [smétlodo szekvenciak okai, barhova képesek
beszurni magukat és lemasolni (50 génilink igy
alakulhatott ki).
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SNEEEKailallomanyunk egy. komplex.s ,endszer —
mElkuIonbozo szmten mukodo

7

Kaese)atirendszenekbolie B
SREszeldogeEnek: korabbani feherjet kodolo, ma
meirmikodeskeptelen genek.
SESINPA(Eszimplal polinukleotid polimorfozis): egyedi

JUGACIOK, egyes bazisok helyzete eltero; 1,4

|II|ot azonositottak eddig. Eloszlasuk nem
= egyenletes. 1%.-uk vezet rendellenesen mukodo

gen kialakulasahoz.
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S
2ihiez kotott betegsegek

_ etegseget enzimek termeléséért felelds
_‘ hlanya okozza (lakiozerzekenyseg,
05ag, cisztas fibrozis, hemofilia stb.)

b mint 5000 gen hianya v. sertlese okozhat
_ klodo betegsegeket.

— A cukorbetegseg, sziv- és idegbetegsegek, rak,
Alzheimer- és Parkinson-kor orokletes tenyezomek
megertese.

® Ma mar tobb mint 1400 betegseg-okozo gent
azonositottak.
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S7amos eloleny genterkepe iIsmert a
cjen o) ivgramok altal.

A _enszekvenuakat kiserleti és szamitogepes
iodszerrel vizsgaljak.

A genom megismerese, tanulmanyozasa, azaz a
_teljes genetikai informacio felhasznalasa,
szemben az egyes, kivalasztott genek v.
gencsoportok tanulmanyozasaval.




EkEionalis genomika

SWANGENEKhEZ funkcio hozzarendelése genomikai
npaszenekkel (szamitogépes és kisérleti).
- ﬁ Iekularls funkcio: milyen reakciot katalizal v.
__ﬁ émllyen molekulat kot az adott fehérje.

= & Cellularis funkcié: hol helyezkedik el az adott
feherje a sejt kolcsonhatasainak halozataban.




FRREIonglis genomika nmodszerel

HEIIIGI0gIen alapulo
Sveriezetilgenomikai modszer

Je homologian alapulo (Uj bioinformatikai
Bivdszerek):
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-=-~~=-— Jisztan szamitogepes:
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— s Filogenetikai profilok modszere
® Rosetta-ko modszer
e Szomszedos genek modszer
— Kiséerleti alapu:
e Korrelalt genexpressziok modszere




Syemezet genemika ——

SVANgEnomban kodolt feherjek terszenkezetenek
}/Jrler" S5 (SZaMItOPEPES €S KISErEtN)) €S ezek
ielligsznalasa, pl. a funkcié meghatarozasara.
K JI”:‘ Feti szerkezeti genomika:

‘Homologiamodellezes

— Rontgenkrlsztallograﬂa
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= % FUnkci6 azonositasa a szerkezet alapjan:

— Fold (gomboly) alapjan
— Aktiv ill. funkcios hely geometriaja alapjan




J\/J]C’G Arayekees tipusaike

N SmEetimuesamienyaoiapymelyie
IEQYZENECS SZerintl elrendeshen bicogial
_’takat visznek ol, minden pontba kst. A

\A17 bioI(’)giai anyagot ezzel hoak
Kolcsonnassha.es valamilyen mdon detekal] ak,

;'"*"_ pontekbanadtt letre kblcsonhats.
— & Tipusai:
— DNS microcsip(cDNS)
— Peptidv. fehérje mikrocsip
— El6 sejtekmicrocsipen
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SipIiomatika,

PR010statisztikai/biomatematikai megkozelités

Orrelacios! es halmazelméleti eljarasokkal elemzi
gaiaEnomiclis/expresszios adatbankok es a
SGEncsiptechnika altal szolgaltatott adathalmazt,
%Es biologiai kovetkeztetesekre alkalmas elemzest
— nyuit.
o Szamitogep rendezi klaszterekbe az

informaciokat.




