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46.

Marfan-szindroma

. Lehet-e egy AB vércsoporti anyanak és egy 0-s

vércsoportu apanak 0-s vércsoporti gyermeke?
Allitadsod bizonyitsd be Punnett-tablaval!

. Egy B, Rh* vércsoporti anyanak A, Rh™ vércsoportt

gyermeke sziiletett. Milyen vércsoporti lehet az
apa?

. Rh™ vércsoportt anya és Rh* apa gyermekénél min-

den esetben kialakulhat a magzati Rh-Ossze-
férhetetlenség?

. Egy albind apa és egy teljesen egészséges anya

hazassagabol sziilethet-e albind gyermek?

. Egészséges sziiloknek sziilethet-e hat kézujjal

rendelkez6 gyermeke?
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OSSZEFOGLALAS: Az ember tulajdonsagainak
oroklodése

Mendel torvényei érvényesek az emberre is

— az emberrel, magzatokkal kisérletezni tilos

— egy szlldparnak kevés szamu utoda sziiletik

—egy kutatd élettartama kevés ahhoz, hogy tobb
generaciot megvizsgaljon

ABO vércsoportrendszer: kodominans-recessziv
Rh vércsoportrendszer: dominans-recessziv

Recessziv betegségek: albinizmus, fenilketontria, goly-
vas kreténizmus

Intermedier modon 6roklodok: tejcukor-érzékenység,
sarlosejtes vérszegénység

Dominans betegségek: rovidujjusag, akondroplazias
torpendvés, sokujjusag, Marfan-szindroma, homaroll6-
kéz

> Ervényesek-e Mendel torvényei az emberi
tulajdonsagok 6roklédésére?

» Miért ismerjiik kevésbé az emberi 6roklodést
az allatokénal vagy a novényekénél?

» Hogyan hasznalhato az apasagi perekben a
vércsoportok oroklédésének ismerete?

» Soroljunk fel néhany dominansan, illetve
recessziven 6roklédo tulajdonsagot!

» Hogyan jelentkezik a fenilketonuria?

» Milyen az albindk fenotipusa €s genotipusa?

Csaladfaelemzés

Egyes tulajdonsagaink tovabborokitését
nagyszeriien nyomon kovethetjiik a generaciok
vizsgalataval. Kiilonosen a betegségek
oroklédése vizsgalhato a sziilok, nagysziilok,
dédsziildk, illetve leszarmazottaik rokonsagi
viszonyainak elemzésével. Ez a humangenetikai
vizsgalati modszer a csaladfaelemzés (pedigré-
analizis).

A legtobbet tanulmanyozott csaladfa az angol
Viktoria kiralyné (1818-1901) és Albert herceg
csaladfaja. Viktoria kiralyndnek nyolc utoda sziile-
tett, akik az uralkodoéi szokasoknak megfeleléen
behazasodtak a legkiilonbozébb eurodpai kiralyi csa-
ladokba. Viktéria leszarmazottai koziil tiz nemes



férfiu szenvedett vérzékenységben, s ez a betegség a
csaladfa vizsgalataval egyértelmiien visszavezethetd
volt Viktoriaig. O hordozta egyik X kromoszémajin
a véralvadas hibas génjét, és adta tovabb ,hozo-
manyul” az orosz, a porosz ¢€s a spanyol uralkodo-
hazaknak.
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47. Viktéria angol kiralyné

A csaladfa készitésénél tigyelni kell néhany
alapvetd szabdlyra, és kovetni kell az altalanos
jelolésmodot. A férfiak jele négyzet, a ndké kor.
A fenotipusban megjelend betegséget a pikto-
gram szinezésével jeloljiik: Il @. A betegséget
hordozdé egyéneket rendszerint csikozassal
emeljiik ki: (). A hazassagi kapcsolatot viz-
szintes vonallal, a vérrokonok hazassagat kettds
vonallal jeloljiik:
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A sziilopar gyermekeit a sziiloket 0sszekotd
vonalbol dgaztatjuk le, az egyes generaciokat
romai szamokkal jeloljik. Az 6rokbefogadott
utodokat szaggatott vonallal, a kétpetéjli ikreket
egy pontbol kiagazo két ferde vonallal jeloljiik,

ofe

az egypetéjiiek jelét ezen kiviil még egy viz-
szintes vonallal is 0sszekotjiik.
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48. Viktoéria kiralyné csaladfaja
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49. Egy csaladfa

Elemezziik a fenti csaladfat! A harom utod koziil az
egyik fiuban megjelent egy olyan betegség, ami a
sziilokbdl latszolag hianyzik. Ez csak akkor lehetséges,
ha a sziilék heterozigotak, azaz lényegében hordozok. Igy
a fenti csaladfa akar igy is felirhato:

50. A csaladfa felirasanak masik varidciéja, ha a beteg-
ség testi kromoszoman oroklodik

A két egészséges utod heterozigdta, vagy homozigota
dominans genotipusu lehet. A beteg utdd genotipusa csak
homozigota dominans lehet. A betegség akar X kromo-
szoman is Oroklodhet (lasd a criss-cross-szabalyt), de
akkor csak az anya a hordozd, az apa nem. Ebben az eset-
ben a sziilok jelolése ismét mas:
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kromoszoman oroklodik



142. A Fold felszine 4,6 milliard éve

143. A Fold felszine 4 milliard éve

Mivel a Foldet ekkor még nem védte jotékony
légkor és 6zonpajzs, a Nap ultraibolya sugarai
akadalytalanul elérték a felszint. Az UV sugar-
zas ¢s a légkori viharok elektromos Kisiilései,
villamlasai hatdsara jottek 1étre az 6socean elséd
szerves vegyiiletei.

Stanley Miller (1930-2007) amerikai biokémikus
szakdolgozata témajaul valasztotta az 6si légkor mo-
dellezését. 1953-ban végrehajtott kisérletével bebizonyi-
totta, hogy szerves molekulak létrejohetnek szervetlen
Osszetevokbol fizikai tényezok hatasara is.

144. Miller és kisérleti eszkozei
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145. Miller Kkisérlete

Az 6si légkor osszetételére a legrégibb kézetekbe zart
buborékok gazosszetételébdl kovetkeztethetiink. Miller
ezeket a gazokat keverte bele a lombikban Gsszeallitott
6soceanmodellbe (a). Melegitve az Oslevest, a beldle
elparolgd 6slégkorbe (b) elektromos szikrat produkalt, s a
lecsapodo ,,es6bdl” (¢) kis molekulaju szerves vegyii-
leteket (karbamid, ecetsav, aldehidek, aminosavak) kiilo-
nitett el. Mivel az UV sugarak nemcsak 1étrehozhattak, de
egyben szét is bonthattak kotéseiket, ezek a molekulak
csak tiz méternél mélyebb tengeri régiokban halmozdod-
hattak fel.

A bonyolultabb szerves molekulak a tengerfenék
szilikatos Osszetételli, pordzus szerkezetli kdzetein mint
valamiféle nagy feliiletii katalizatoron johettek létre. Igy
jelenhettek meg az aminosavakbol allo kisebb peptidek,
nukleotidok, egyszerii szénhidratok. A nukleotidok t6bb
monomerbdl allé nukleinsavakka kapcsolodhattak.

Az élet keletkezésére jelenleg harom magyarazat a
legnépszeriibb. A teremtéselmélet (kreacionizmus)
egy magasabbrendil 1ény, energia, istenség energiajat
feltételezi az €16 anyagrendszerek, sejtek 1étrejottchez.
Sem cafolni, sem bizonyitani minden kétséget kizaroan
nem lehet.

Az élet Foldon Kiviili eredetét hirdeti a panspermia
elmélet. Eszerint a Naprendszer, esetleg a Vilagegyetem
mas részébol meteoritok, esetleg értelmes lények tuda-
tos tevékenysége révén keriilhetett €16 anyag a Foldre.
Az utobbi évek felfedezései alatamasztjak azt, hogy
meteoritok belsejében tulélhetnek ,hibernalt” sejtek
akar egy bolygokozi utazast is. Viszont ez nem magya-
razza meg az élet eredetét, mert valahol mégiscsak
¢lettelenbdl kellett keletkeznie az els6 €l6lénynek!

A harmadik elmélet az élet spontan, abiogén uton
torténé keletkezése.

A tudomany jelenlegi allaspontja szerint az
¢let spontan, azaz kiilsé segitség nélkiil, és
abiogén uton, tehat ¢él6 anyag jelenléte,
kozremiikddése nélkiil alakult ki Foldiinkon.



A  makromolekuldk ¢l6 sejtekké torténd
szervezOdésének pontos 1€pései persze nehezen
rekonstrudlhatok. Tobb magyardzat 1étezik az
€16 sejtek kialakulésara.

Alexandr  Ivanovics
Oparin (1894-1980) szovjet
biologus és biokémikus

nevéhez fiizédik a mult
szazad huszas éveiben kidol-
gozott els6 megalapozott
tudomanyos elmélet az élet
keletkezésére. Oparin emel-
lett enzimkutatassal, ipari
biokémiaval foglalkozott.

A 1égkori vizparabol az UV sugarzas leszakitott annyi
oxigénmolekulat, amib6l a magaslégkorben 1étrejohetett
egy vékony 6zonpajzs. Ez az oxigénkoncentracio viszont
a mainak csak mintegy 0,001%-at érte el. Ez a szerves
molekulak eloxidalodasa szempontjabol nem jelentett
veszélyt. Az 6si 1égkor redukald jellege elengedhetetlen
volt tehat a szerves molekulak stabilitasahoz.

Oparin mesterségesen allitott elé vizes kozegben
olyan paranyi gombocskéket (koacervatumokat), amelyek
fehérjékbol és nukleinsavakbol alltak, anyagcserét foly-
tattak, novekedtek és kettéosztodtak. Ezek ugyan 6nsza-
balyozo képességgel és sajat informacios rendszerrel nem
rendelkeztek, de latvanyos allomasat jelentik a szerves
molekulak €16 sejtekké alakulasanak.

146. Koacervatumok

Ganti Tibor (1933-2009) magyar elméleti biologus
az 1980-as években fogalmazta meg chemotonelméle-
tét, melyben szinte 1épésrdl lépésre levezeti, pusztan
matematikai-kémiai modellek segitségével az 6nszaba-
lyozo rendszerek keletkezésének lehetséges modjat.

A chemotonmodell szamitégépes elemzése igazolta,
hogy a chemotonok szabalyozott, anyagcserét folytato,
informacios rendszerrel rendelkezd, szaporodd és
orokletes valtozasra képes rendszerek.
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147. Egy chemoton modellje

John Maynard Smith (1920-2004) amerikai és
Szathmary Eoérs (1959) magyar elméleti biologusok
dolgoztak ki napjaink legmodernebb elméletét az élet
keletkezésérdl, az eukaridta sejtek megjelenésérdl, a
tobbsejtli él6lények evoltcidjarol.

2

Szathmary Eors

J. Maynard Smith

Szerintiik (és mas kutatdk szerint is) az els6 idokben
RNS-molekuldk is betolthették az informacidhordozo
molekula és az enzim szerepét egyarant. A ribozim mole-
kuldkhoz kapcsoldodd aminosavak elészor csak az enzim-
ként (biokatalizatorként) miikddé ribozim hatékonysagat
segithették eld. Az aminosavakbol allo szekvenciak hosszl
evolucios folyamat soran valhattak 6nallo, az 6rokitdanyag
megkettdzodését, a leolvasast és az atirast iranyitd enzi-
mekké.

Az egységes genetikai kod eredetének pontos tisz-
tdzdsa még varat magara. Mindenesetre a folyamat 1épé-
sei a tudomany fejlédésével, ismereteink gyarapodasaval
idével megfejthetdk lesznek.

» Milyen lehetett az 6si Fold 1égkore?

» Hogyan keletkezhettek az els§ szerves
molekulak?

» Hasonlitsd 0ssze és értékeld az élet kelet-
kezésére vonatkozo elméleteket!

» Te melyik elméletet tartod a legelképzel-
hetébbnek? Indokold meg allitdsodat!



Az élettelen kornyezeti
tényezok

Kornyezetszennyezés,
kornyezetvédelem

A fény

A fény az elektromagneses sugarzas lathato tar-
tomanya. A sugarzas hulldmhossza (1) 400-800
nanométer kozotti. Ha egyszerre érkezik sze-
miinkbe a teljes hullamhossz-tartomany, fehér
fényként érzékeljiik azt, de egy kozonséges
prizmaval szétvalaszthatjuk a kiilonb6zd hul-
lamhosszusagu sugarakat.

A zivatart kovetd szivarvany vagy a CD-lemezen
szétvald fénysugarak esetében mar lathattuk, ahogy a
fehér fény szinekre bomlik.

A 400 nm-nél rovidebb hulldmhosszusagu, tehat
magasabb rezgésszamu ¢€s ezért nagyobb energidju
sugarzas az emberi szem altal mar nem lathato ibolyan-
tuli vagy ultraibolya, roviditve UV sugarzas.

A 800 nm-nél nagyobb hullamhossztisagl, azaz ala-
csonyabb rezgésszamu, ezért kisebb energidju sugarzas a
voroson inneni vagy infravoros sugarzas.

mikro-
hullim

radio-
hullaim

hullimhossz (A = fénysebesség/frekvencia)

1 nm—
0,0001 nm

800 nm —
400 nm

400 nm —
1 nm

10 cm —
0,1 mm

0,1 mm —

>10 cm 800 nm

< 0,0001 nm|

346. Az elektromagneses sugarzas hullimhossztar-
tomanya

A fény a Nap elektromagneses sugarza-
saként ¢éri Foldiinket. Az élet szempontjabol
elsddleges kornyezeti tényez0. A fotoszintetizald
termeld szervezetek szervesanyag-termelése ¢s
az oxigéntartalmu légkor kialakitasa révén a
bioszféra energiadaramldsanak ¢&s anyagfor-
galmanak legalapvetobb eleme.

A Foldet ¢ér6 fénysugarak egy része
visszaverddik a felhokrol, és csak mintegy a fele
éri el a foldfelszint. Ennek egy része kozvetlen
fény, azaz a 1égkoron athatolva kozvetlentil éri
az ¢lolényeket. Tobb, rovidebb hulldm-
hosszusagu, energiaban gazdagabb sugarat tar-
talmaz, nagyobb a melegit6 hatasa.
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Mas résziik a felhdkon, a felszin tereptargyain
megtorik, visszaverddik, és igy taldlkozik az
¢lolényekkel. Ez utdbbi a szért fény, mely a
fotoszintézis szempontjabol a novények szdmara
rendszerint kedvezdbb. Hosszabb hulldm-
hosszusagu, kisebb a melegitd hatasa.

Az UV fényt sok allat érzékeli, latja. A rovarok
jelentds része az ultraibolya fény segitségével jobban
ratalal a lathato fényben sarga szinli viragokra, mert
ultraibolya fényben a viragszirmok rajzolata joval
feltinGbb.

Az infravoros sugarak az 6ket elnyelé anyag moleku-
lait intenzivebb rezgésre késztetik, igy azok homérséklete
megemelkedik. Az infravords sugarzas tehat valojaban a
Nap hosugarzasa. Az arciireg- és kozépfiilgyulladas
gyogyitasara hasznalt gyogyaszati infralampa, a
baromfikeltetokben vagy a pecsenyesiitodékben hasznalt
infralampak infravords sugarakat, azaz hd@sugarakat
bocsatanak ki.

347. Kozvetlen fény 348. Szort fény

A foldfelszin fényviszonyait, azaz a megvi-
lagitas erdsségét, idétartamat, valamint a koz-
vetlen és a szort fény aranyat igen sok tényez6
befolyasolja. A foldrajzi szélesség, a tenger-
szint feletti magassag, a domborzati viszo-
nyok, az adott teriilet éghajlata alapvetden
meghatdrozza a beérkez6 fény eloszlasat.

Az ¢éldlények koziil a novények szamara a
fény alapveté kornyezeti tényezdé. Novényi
élet csakis ott lehetséges, ahol fény van. igy a
barlangokban vagy a tengerek 200-400 m-nél
mélyebb régidiban nincsenek fotoszintetizald
szervezetek.

A novényeket harom nagy csoportba sorol-
hatjuk fényigényiik szerint. A fénykedvel6
novények a napos, nyilt teriileteket részesitik



elényben, mig az arnyékkedvelé novények a
sOtétebb, rossz természetes megvilagitasa helye-
ket népesitik be. A fény- és arnyéktiirok elvise-
lik, sOt egyes ¢€letszakaszaikban (pl. virdgzaskor)
igénylik az erds, kozvetlen megvilagitast, de jol
tlirik az arnyékolast is.

Fénykedvel6 novény példaul a kukorica, a buza, a
rozsa, a levendula, az ibolya, a leanykokércsin, a tavaszi
hérics. Nyilt, napos helyen élnek, vagy az erddk tavaszi
geofiton aszpektusdban a lombkorona zarodasa elott
hajtanak ki és hoznak viragot.

Arnyékkedvelé a maddrséska, a szagos miige, a kapot-
nyak, a pafranyok zome, a borostydn, vagy a tengerben
¢16, a mélyebb régiokig (200-400 m) lehtizodod vérosmo-
szatok.

Fény- és arnyéktiir6 novények a laza lombkorondju
erddk aljndvényzetében (favaszi kankalin), stri gyepekben
(katangkoro) fordulnak eld.

349. A fénykedvel6 rozsa  350. Az arnyékkedveld

madarsoska

A vegetacios periodus megvilagitasanak idétartama
is befolyasolja a ndvények viragképzését, ezaltal elterje-
dését. A mérsékelt és hideg égdvi ndvények aktiv
iddszakaban, azaz nyaron joval hosszabbak a nappalok,
mint az éjszakak. Akar 12-16 6ran keresztiil is vilagos van,
ez a fénymennyiség sziikséges a fejlodés biztositasahoz.
Amérsékelt és hideg éghajlati vezet novényei a hossziinap-
palos novények. Ilyen példaul az dszi buiza, az drpa, a rozs,
a sargarépa, a landzsas utifii, a nadragulya, a len.

Az allatvilagban is megfigyelhet6 a fényigény évsza-
kos eltérése szerinti elterjedés, életmodvaltas, de kozel
sem annyira meghatarozo tényez6, mint a novényvilag-
ban. A madarak koltési ciklusat, egyes izeltlabuak teljes
atalakulasat befolyasolja a nappalok hosszusaganak a
novekedése.

A tropusi tajakon nincs jelentds kiilonbség az évszakok
kozott a megvilagitas idétartamaban. Nyaron sem hosz-
szabbak a nappalok 8-12 6ranal. A tropusi éghajlaton €16
(vagy innen szarmazo) novények réovidnappalosak. Ilyen
példaul a dohany, a kukorica, a kender, a gyapot, a koles,
a szoja is.
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Az allatvilag tagjait a kiilonb6z6 napszakok-
ban mutatott aktivitasuk szerint csoportositjuk.
A fényhez alkalmazkodok nappal aktivak, mint
példaul a fecskefarku lepke, a hazi légy, a pannon
gvik, az egerészolyv, a gepard, a majmok, illetve
rendszerint az ember is. A fényt keriil6knek
alkonyatkor, sziirkiiletben indul a rajzésa,
példaul a szarvasbogdrnak, a szunyognak, a csere-
bogarnak, de az erdei egér, a mezei nyul és a hod
is alkonyatkor kezd taplalékkeresésbe. Ejszaka
aktiv a lepkek 90%:-a, a siin, a cickanyok tobbsé-
ge, a deneveérek, a baglyok, a roka, a vidra, a gim-
szarvas.

Néhany allatfaj minden napszakban aktiv
lehet, ilyen példaul az oz vagy a keleti cickany,
a szavannan az oroszlan is.

Az orok sotétségben €16 allatok egy része
talajlako, mint példaul a védOhartyds szemi,
épp ezért képlatassal nem rendelkezd vakondok
vagy a foldikutya. Barlangokban ¢l a pigment-
hianyos barlangi gote, a fehér giliszta vagy a
vakrak. A mélytengeri allatok tobbsége

(meduzék, rakok, férgek, halak) vilagitoszerv-
vel rendelkezik.

351. A fecskefarki lepke nappal aktiv rovar

352. A szarvasbogar alkonyatkor rajzik
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