
A humA humáán n genomgenom projektprojekt



BevezetBevezetééss

•• Emberi Emberi genomgenom: 22 testi kromosz: 22 testi kromoszóóma+ X, Y ma+ X, Y 
ivari kromoszivari kromoszóómama

•• 3.000 3.000 MbMb DNS, 30DNS, 30--40.000 g40.000 géénn
•• 1 kromosz1 kromoszóóma ma áátlag 50tlag 50--250 250 MbMb



HGP(HumHGP(Humáán n GenomGenom Program)Program)

•• 19901990--ben indult, 2000 jben indult, 2000 júún.n.--ra megfejtettra megfejtettéék a k a 
humhumáán n genomgenom bbáázissorrendjzissorrendjéét. t. 

•• IsmerjIsmerjüük az emberi k az emberi genomgenom kkéémiai szerkezeti miai szerkezeti 
kkéépletpletéét, tudjuk a 3 millit, tudjuk a 3 milliáárd brd báázis sorrendjzis sorrendjéét.t.

•• TovTováábbi cbbi céélok: lok: 
–– GGéének mnek műűkkööddéésséének feltnek feltáárráásasa
–– MMűűkkööddéések sorrendjsek sorrendjéének, kapcsolati hnek, kapcsolati háállóójjáának nak 

megismermegismeréésese
–– Nem kNem kóódoldolóó szakaszok megfejtszakaszok megfejtéésese
–– InterpretInterpretáácicióó



A HGP eredmA HGP eredméényei:nyei:

•• 99,9 %99,9 %--osos az egyezaz egyezéés a s a nukleotidnukleotid bbáázisokban az zisokban az 
öösszes emberben.sszes emberben.

•• A gA géének tnek tööbb mint 50%bb mint 50%--áának nem ismert a nak nem ismert a 
funkcifunkcióója.ja.

•• A A genomgenom kevesebb mint 2%kevesebb mint 2%--a ka kóódol fehdol fehéérjrjééket.ket.
•• Az ismAz isméétltlőőddőő, nem feh, nem fehéérjrjéét kt kóódoldolóó szekvenciszekvenciáák k 

adjadjáák a k a genomgenom min. 50%min. 50%--áát.t.
•• A gA géének informnek informáácicióót hordozt hordozóó rréészei a szei a genom    genom    

11--1,5%1,5%--áát teszik ki (t teszik ki (exonokexonok, , intronokintronok).).



•• Egy gEgy géénrnrőől tl tööbb fehbb fehéérje felrje felééppííttééssééhez szhez szüüksksééges ges 
informinformáácicióó kkéépes mpes máásolsolóódni<dni<-- alternatalternatíív v splicingsplicing
az az mRNSmRNS--nnééll..

•• TTööbb mint 200 gbb mint 200 géén baktn baktéériumokbriumokbóól kerl kerüülhetett lhetett 
az emberi az emberi genombagenomba..

•• IsmIsméétltlőőddőő szekvenciszekvenciááknak szerepe lehet a knak szerepe lehet a 
rekombinrekombináácicióós gyakoriss gyakorisáág meghatg meghatáározrozáássáában.ban.

•• TranszpozonokTranszpozonok: mozg: mozgóó genetikai elemek, az genetikai elemek, az 
ismisméétltlőőddőő szekvenciszekvenciáák okai, bk okai, báárhovrhováá kkéépesek pesek 
beszbeszúúrni magukat rni magukat éés lems lemáásolni (50 gsolni (50 géénnüünk nk íígy gy 
alakulhatott ki).alakulhatott ki).



•• Genetikai Genetikai áállomllomáányunk egy komplex rendszer, nyunk egy komplex rendszer, 
mely kmely küüllöönbnböözzőő szinten mszinten műűkkööddőő
kapcsolatrendszerekbkapcsolatrendszerekbőől l ááll. ll. 

•• PszeudogPszeudogééneknek: kor: koráábban fehbban fehéérjrjéét kt kóódoldolóó, ma , ma 
mmáár mr műűkkööddééskskééptelen gptelen géének.nek.

•• SNP ( szimpla SNP ( szimpla polinukleotidpolinukleotid polimorfpolimorfóóziszis): egyedi ): egyedi 
mutmutáácicióók, egyes bk, egyes báázisok helyzete eltzisok helyzete eltéérrőő; 1,4 ; 1,4 
millimillióót azonost azonosíítottak eddig.  Eloszltottak eddig.  Eloszláásuk nem suk nem 
egyenletes. 1%egyenletes. 1%--uk vezet rendellenesen muk vezet rendellenesen műűkkööddőő
ggéén kialakuln kialakuláássáához.hoz.



GGéénekhez knekhez kööttöött betegstt betegséégekgek

•• Sok betegsSok betegsééget enzimek termelget enzimek termeléésséééért felelrt felelőős s 
ggéének hinek hiáánya okozza (nya okozza (laktlaktóózzéérzrzéékenyskenyséégg, , 
albalbíínnóóssáág, cisztg, cisztáás s fibrfibróóziszis, , hemofhemofíílialia stb.)stb.)

•• TTööbb mint 5000 gbb mint 5000 géén hin hiáánya v. snya v. séérrüülléése okozhat se okozhat 
öörrööklklőőddőő betegsbetegséégeket.geket.

•• CCéél:l:
–– A cukorbetegsA cukorbetegséég, szg, szíívv-- éés idegbetegss idegbetegséégek, rgek, ráák, k, 

AlzheimerAlzheimer-- éés s ParkinsonParkinson--kkóór r öörröökletes tkletes téényeznyezőőinek inek 
megmegéértrtéése.se.

•• Ma mMa máár tr tööbb mint 1400 betegsbb mint 1400 betegséégg--okozokozóó ggéént nt 
azonosazonosíítottak.tottak.



Genomika Genomika 

•• SzSzáámos mos ééllőőlléény gny gééntntéérkrkéépe ismert a pe ismert a 
ggéénprogramok nprogramok ááltal.ltal.

•• A gA géénszekvencinszekvenciáákat kkat kíísséérleti rleti éés szs száámmííttóóggéépes pes 
mmóódszerrel vizsgdszerrel vizsgááljljáák.k.

•• A A genomgenom megismermegismeréése, tanulmse, tanulmáányoznyozáása, azaz a sa, azaz a 
teljes genetikai informteljes genetikai informáácicióó felhasznfelhasznáálláása, sa, 
szemben az egyes, kivszemben az egyes, kiváálasztott glasztott géének v. nek v. 
ggééncsoportok tanulmncsoportok tanulmáányoznyozáássáával.val.



FunkcionFunkcionáális lis genomikagenomika

•• A gA géénekhez funkcinekhez funkcióó hozzhozzáárendelrendeléése se genomikaigenomikai
mmóódszerekkel (szdszerekkel (száámmííttóóggéépes pes éés ks kíísséérleti).rleti).

•• MolekulMolekulááris funkciris funkcióó: milyen reakci: milyen reakcióót katalizt katalizáál v. l v. 
milyen molekulmilyen molekuláát kt kööt az adott feht az adott fehéérje.rje.

•• CellulCelluláárisris funkcifunkcióó: hol helyezkedik el az adott : hol helyezkedik el az adott 
fehfehéérje a sejt krje a sejt köölcslcsöönhatnhatáásainak hsainak háállóózatzatáában.ban.



FunkcionFunkcionáális lis genomikagenomika mmóódszereidszerei

•• HomolHomolóógigiáánn alapulalapulóó
•• Szerkezeti Szerkezeti genomikaigenomikai mmóódszerdszer
•• Nem Nem homolhomolóógigiáánn alapulalapulóó ((úúj j bioinformatikaibioinformatikai

mmóódszerek): dszerek): 
–– TisztTisztáán szn száámmííttóóggéépes:pes:

•• Filogenetikai profilok mFilogenetikai profilok móódszeredszere
•• RosettaRosetta--kkőő mmóódszerdszer
•• SzomszSzomszéédos gdos géének mnek móódszerdszer

–– KKíísséérleti alaprleti alapúú::
•• KorrelKorreláált lt ggéénexpresszinexpresszióókk mmóódszeredszere



Szerkezeti Szerkezeti genomikagenomika
•• A A genombangenomban kkóódolt fehdolt fehéérjrjéék tk téérszerkezetrszerkezetéének nek 

kiderkiderííttéése (szse (száámmííttóóggéépes pes éés ks kíísséérleti), rleti), éés ezek s ezek 
felhasznfelhasznáálláása, pl. a funkcisa, pl. a funkcióó meghatmeghatáározrozáássáára.ra.

•• KKíísséérleti szerkezeti rleti szerkezeti genomikagenomika::
–– HomolHomolóógiamodellezgiamodellezééss
–– RRööntgenkrisztallogrntgenkrisztallográáfiafia

•• FunkciFunkcióó azonosazonosííttáása a szerkezet alapjsa a szerkezet alapjáán:n:
–– Fold (gomboly) alapjFold (gomboly) alapjáánn
–– AktAktíív ill. funkciv ill. funkcióós hely geometris hely geometriáája alapjja alapjáánn



MicroarrayekMicroarrayek éés ts tíípusaikpusaik
•• KismKismééretretűű üüvegveg-- v. mv. műűanyag lap, melyre anyag lap, melyre 

nnéégyzetrgyzetráács szerinti elrendezcs szerinti elrendezéésben biolsben biolóógiai giai 
mintmintáákat visznek fkat visznek fööl, minden pontba ml, minden pontba máást. A st. A 
vizsgvizsgáált biollt biolóógiai anyagot ezzel hozzgiai anyagot ezzel hozzáák k 
kköölcslcsöönhatnhatáásba, sba, éés valamilyen ms valamilyen móódon detektdon detektááljlj áák, k, 
mely pontokban jmely pontokban jöött ltt léétre ktre köölcslcsöönhatnhatáás. s. 

•• TTíípusai:pusai:
–– DNS DNS microcsipmicrocsip((cDNScDNS))
–– PeptidPeptidv. fehv. fehéérje rje mikrocsipmikrocsip
–– ÉÉllőő sejtek sejtek microcsipenmicrocsipen



BioinformatikaBioinformatika

•• ÚÚj j biostatisztikaibiostatisztikai//biomatematikaibiomatematikai megkmegköözelzelííttéés s 
korrelkorreláácicióós s éés halmazelms halmazelmééleti eljleti eljáárráásokkal elemzi sokkal elemzi 
a a genomigenomiáálislis//expressziexpresszióóss adatbankok adatbankok éés a s a 
ggééncsiptechnikancsiptechnika ááltal szolgltal szolgááltatott adathalmazt, ltatott adathalmazt, 
éés biols biolóógiai kgiai köövetkeztetvetkeztetéésekre alkalmas elemzsekre alkalmas elemzéést st 
nynyúújt. jt. 

•• SzSzáámmííttóóggéép rendezi p rendezi klaszterekbeklaszterekbe az az 
informinformáácicióókat.kat.


