Genelikai szabi @oza}' oz eukarictiknal

Az eukaridtaknal a genetikai szabalyozasnak két f6 tipusa ismert:
. Hosszt idStartamu genetikai szabalyozas
. Rovid idStartamu genetikai szabalyozas

1. Hosszl idétartamid genetikai szabdlyozads
a. Genetikai szabalyozas a kromatin szintjén.

A kromatin szintjén torténé genetikai szabalyozds, az eukaridta sejtek
embrionalis fejlédésének szakaszaban valdsul meg és lehet6vé teszi a sejtek és
szovetek differencialodasat. Az éllati szervezetekben altalaban minden sejtnek
azonos a genetikai szerkezete van, mégis kiilonboznek a hamsejtek, a vér, az izom,
m4j vagy idegsejtek egymastol. Egyes sejtek szintjén bizonyos gének aktivak,
mdsok viszont nem. Igy ezek a sejtek, meghatarozott szerkezetd és mikodésd,
specializalt sejtekké valnak. Ez a sejtdifferencialodas a kromatin szintjén valdsul
meg.

Az eukariotdk DNS-e a sejtmagban, a kromoszémdkban kromatin
formajaban talalhat6. A kromatinfonal nagyon kondenzalt, ezért az atirast vézo
RNS-polimeraz enzim, nem fér oda a DNS-hez. Ebbdl kifolyélag a transzkripciot
megel6z6en dekondenzalodik (fellazul) a kromatinfonal. Ez viszont csak
bizonyos gének szintjén, szelektiven torténik és ezek a gének valnak csak aktivva
(mtikodoképessé). Az eukromatin kevésbé kondenzaltabb mint a heterokromatin.
Azeukromatin kevésbé kondenzaltsdga részben anem hiszton fehérjék jelenlétének
koszonhetéek. A heterokromatin szintjén a genetikai informadcié atirasa nem
megy végbe, tehat itt a gének inaktivak maradnak és repetitiv szekvenciakat is
megfigyelhetiink.

A magasabb rend(i eukaridtaknal megfigyelték, hogy a DNS-ben 1év6
citozin molekulat 5-metil-citozin helyettesiti. A heterokromatin szintjén, ahol
nem torténik mRNS szintézis, a citozin nagyobb mértékben metilezédik.
Ezért feltételezik azt, hogy a heterokromatinban a gének inaktivalasa a citozin
metilezédésének koszonhetd.

b. A kromoszomaszakaszok, a kromoszomak vagy a genom szintjén
torténd genetikai szabalyozas.

A genetikaiszabalyozas az eukariétaknal nemcsaka gének szintjén,hanema
kromoszdmaszakaszok, a kromoszdémak vagy akar a genom szintjén is végbemehet.

A genom - a haploid kromoszémakészlet génjeinek az Gsszességét jelenti.

Azemldsoknél anemek mehatarozottsagaban szerepet jatsz6 heteroszomak
a néstényeknél az XX, himeknél az XY. A X kromoszéma eredete filogenetikailag
a leg6sibb. Mérete nagy, eukromatint és szamos gént tartalmaz. Az Y kromoszéma
kis méretd, kevés gént tartalmaz, és a him nemi jellegek kialakulasat hatarozza
meg. Pl. Indidban figyelték meg azt a jelenséget, hogy csak a férfiaknak van hosszu
szOr a fulitkon, mivel csak az Y kromoszéma hordozza, azt a hairy pinna nevezetd
gént amely felel6s ennek a tulajdonsagnak a kialakuldsaért. . Az eml8soknél
figyelték meg azt az érdekes jelenséget, hogy a ndstény X kromoszémadja koziil
az egyik inaktivalodik. Ennek eredményeképpen a sejtosztddas interfazisaban a
sejtmagban megjeleni a szexkromatin. Igy mind a him, mind a néi egyedeknél
csak egy X kromoszoma muikodik. A ndstényeknél feltételezik, hogy az egyik X
kromoszéma nagyon heterokromatizalt (és ezaltal inaktivalodik tulajdonképpen)
és a sejtmag belso feliiletén fordul el6, Barr-testecske néven.



Ha a néstényeknél mind a két X kromoszoma miikodne, akkor a két nem kozott
oriasi kiilonbségek lennének. A szexkromatin szintjén, a genetikai szabalyozas a
kromoszémak szintjén valosul meg.

Valamely kromoszéma szakasz elvesztése vagy megduplazodasa soran
altalaban abnormalis szervezetek jelennek meg. Bizonyos esetekben ez, genetikai
szabalyozasként nyilvanul meg. P1. bizonyos rdkoknal (Crustaceae), a pete els6dleges
osztodasat kovetGen, a legtobb sejtben, az 6sszes kromoszémarol kiesik egy-egy
heterokromatin szakasz. Ez a testi (szomatikus) sejtek megjelenéséhez vezet.

2. Rovid idétartami genetikai szabdlyozds

Az eukaridta sejtekben génkifejez6dés szabalyozhatéo a DNS - mRNS -
fehérje utvonal barmely 1épésénél. A sejt a kovetkezd szinteken szabélyozhatja
fehérjéinek képzodését:

(1) Transzkripciondlis szabdlyozds (kontroll): meghatarozza, milyen
gének, mikor és hol ir6djanak at mRNS-re. A transzkripcié szabalyozasaban
alapvetobb szerepet jatszik a kromatinszerkezet.

(2) Szelektiv mRNS érés és alternativ szpldjszing (splicing) szabdlyozdsa:
ellendrzi miként iktatédnak ki a génekbdl az intronok és hogyan illeszkednek
Ossze az exonok, ahhoz, hogy létrehozzak az érett RNS-t.

(3) mRNS-transzport (szallitds) szabdlyozds: meghatarozza, mely érett
RNS-ek jussanak ki a sejtmagbol a citoplazmaba.

(4) Transzldcids szabdlyozds: kivalogatédnak azok az mRNS-ek amelyek
leforditddnak a citoplazmaban fehérjévé.

(5)mRNS degraddcios (lebomlds) szabdlyozds: bizonyos mRNS molekulak
szelektiv lebomlasat jelenti.

(6) Fehérje-aktivitdsi szabdlyozds: bizonyos fehérje molekuldk
poszttranszlacios szabalyozasa:aktivacioja, inaktivacidja; kompartmentalizacidja,
degradacidja.

Genetikai szabalyozas a transzkripci6 szintjén, hormonok hatasara

A hormonok olyan anyagok, melyeket mirigysejtek termelnek és innen
elszallitédnak a vér utjan a célsejtekhez. A transzkripciés folyamatokra foleg
a szteroid hormonoknak van hatdsa: Osztrogén, progeszteron, aldoszteron,
gliikokortikoidok, androgén hormonok de el6fordul, hogy mas tipusi hormonos
is szabalyozzak a transzkripciot pl. inzulin.

A szteroid hormonok (H) hidrofilek, ezért szabadon dathatolnak a
plaszmolemman. Kijutva a citoplazmaban, egy citoplazmatikus receptorhoz (R)
kapcsolddnak éslétrehozzak a H-Rkomplexet. A H-Rkomplexben a R szerkezete
modosulhat, és 1étrejon a H-R, komplex. Ez a H-R, komplex képes athatolni
a sejtmag hartyajan és kapcsolddik a kromatinfonalhoz, majd megkezdédik a
transzkripcio.

Genetikai szabalyozas a szelektiv mRNS érés €s alternativ szplajszing
(splicing)szintjén

A nyalmirigyek sejtsei és a hepatocitak szintjén az egerekben, megfigyelték
azt, hogy két féle mRNS szintetizalédik ugyanabbdl a génbdl kiindulva. Ez a gén
tartalmazzaazalfa-amildzszintézisénekgenetikaiinformadciojat. Anyalmirigyekben
tobb enzim termel6dik mint a majban, bar ugyanazok a kodonszekvencidk ir6dnak
at. A pmRNS szekvenciai, mindkét szervben: I (iniciator), S exon, intron 1, L exon,
intron 2, exon 2, intron 3, exon 3, intron 4, exon 4. Az mRNS érési szakaszaban, a
nyalsejtekben az I és az intronokan kiviil, kiiktatédik az L exon is, a majsejtekben
pedig az S exon. Ebbdl kifolydlag adodik a két mirigy altal termelt valadékokban,
az alfa-amildz enzim mennyiségének a kiilonbsége.

H-A komplex

H-R* komplex




