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B, b

bacteriophage (—baktériumfert6z6 virus), bacteriophagia, bacteriophagy
(—baktériumfert6zo virus)

BAF (BRG1/BRM-associated factor) dssztes az emldsok sejtjeiben lévé SWI-SNF
Ossztes neve. A hazai és a nemzetkozi irodalomban is hasznaljak mindkét elnevezést
(BAF conplex, SWI/SNF complex; BAF 0ssztes, SWI-SNF 0ssztes). (—-SWI-
SNF 0ssztes)

baktertofag (gyakorta csak fagnak mondjuk) szdszerinti forditasban baktériumfalo
virus, de ilyen nincs. A virus jut be a baktériumba, fertdzi a baktériumot, magyarul
—baktériumfert6zd virus lehet a neve.

baktériumélosdi virus* temperate bacteriophage olyan baktériumfertézd virus,
amelyiknek a DNS-e bejutva a baktériumba annak részévé valik, és a baktérium
tobb osztddasi folyamatan keresztiil is megmarad. A virus-DNS-sel szaporodd
baktérium nemzetkozi neve: lysogenic bacterium.

baktériumfert6z6 virus* bacteriophage (bakteriofag) olyan virus, amely képes bejutni
a baktériumba. A virus a baktérium faldhoz tapad, majd bejut a baktériumba és
szaporodik. A kiszabadulo virusok végiil szétszakitjdk a baktérium falat, feloldjak.

Egyes virusok fajlagosan kapcsolodnak, de vannak olyanok is, amelyek tobbféle
baktériumot is képesek megfert6zni.

BALT (bronchus-agssociated [ymphoid tissue) a légcsével, horgdkkel tarsult
nyirokszovet. A nyiroksejtek (T-sejtek, plazmasejtek) szétszorodva taldlhatok a
nyalkahdrtydk kotészovetében (lamina propria), €s csak elvétve képeznek kisebb
csoportokat, nyiroktiisz0k pedig inkabb csak a gyermekkorban mutatkoznak. A
hamsejtek kozt el6fordulnak nyiroksejtek és nyulvanyos sejtek is. A tiid6
légholyagocskainak (alveolusok) faldban felismerheték T-sejtek, nagyfalok és
nyulvanyos sejtek is. A léghdlyagocskdk belfelszinén, a korokozokat semlegesitd
tehérjék (kollektinek) képeznek réteget.

barazdalodas a megtermékenyitett petesejt els6 osztddasai, amelyben még nem
lathatod az 4j sejtek kozt kiilonbség (elkiiloniilés, differentiation, differenciaets). Ezek
sajatos szamtartd osztodasok (mitosis), melyeknek két jellegzetessége van: a



leanysejtek egyre kisebbek, és nem tavolodnak el egymdstol. El6szor kettd, majd
négy, majd nyolc, azutdn mind tobbcsoportos sejtegytittesek alakulnak ki; ezek
nevezzilk szedercsirdnak: kétsejtes szedercsira, négysejtes szedercsira, mnyolcsejtes
szedercsira stb. Az osztddasok lassuak, 12-24 ora is eltelhet ketté kozott.

barazdalodasi sejtekMA blastomere {btasztomera) a barazdalddas alatt keletkezett
sejtek a szedercsiraban. Ezek a sejtek minden osztoddssal kisebbek, és nem valnak
el egymastol.

A barazdalodasi sejteket el0szor még nem kapcsoljak Ossze sejtkapcsold molekuldk,
ezért kerekek, és csak pontokban érintkeznek egymadssal. A nyolcsejtes
szedercsiraban jelennek meg el6szor a szoros Osszekottetések, igy szorosabb a sejtek
kapcsolata, jobban zarnak. A keletkezd sejteket sejtkapcsold kadherin molekulak
tartjdk Ossze; a kadherin sejten kiviili része kapcsolja a masik sejt kadherinjével. A
kadherin sejten beliili részét katenin molekuldk horgonyozzdk a sejt aktin vazahoz.
A hamsejtek kozt a E- (epithelial) kadherin a kapocs.

BARD1 (BRCA1-associated RING domain protein 1) ~780 aminosavas fehérje, az
N-végén cinkujj mintdzati gomoly (RING [really interesting new gene] finger
domain), a C-végen pedig két BRCT-gomoly van, ezek nagyon hasonlék a BRCA1
fehérjében taldlhatdé gomolyokhoz. Jellegzetes még a harom ankirin mintdzat. A
BARD1 a BRCA1l-gyel tarsul, azt rogziti, a BRCA1 igy fejti ki a hatasat. A BARD1-
BRCAT1 tarsuldst akadalyozé masulas kovetkeztében a BRCA1 nem tevékeny.

Barr body —Barr-test

Barr-test Barr body a némitott X-kromoszoéma vagy X-kromatin a nyugalmi
sejtmagban.  Atlagosan 1 p  nagysagu, kerek, magfestéssel élénken
fest6dd képzbdmény.

bazis
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= A genetikdban a nukleinsavak egyik Osszetevdje
gylrlis szerkezeti, a szénatomhoz egyes kotessel ! ﬁ #'
kapcsolodo nitrogéntartalmu szénvegyiilet. A DNS- o S0
ben és az RNS-ben purinbazisok (adenin [A], guanin

[G]) és pirimidinbazisok (citozin [C], uracil [U] és timin [T]) fordulnak el6. Az
emberi DNS ~3 billié bazist (nukleotidot) tartalmaz.

Mindegyik bazisnak van szokvanyos és ritka formdja. A kettd kozott egyetlen
protoncsere van. Példdul: a timin szokvanyos formajanal a hidrogén OH-csoportban
van, a ritka valtozatban a nitrogénhez kotddve. Ha a bazis a ritka valtozattal
kapcsolodik, rendszerint parcsere a kovetkezmény.

= A vegytanban hidroxidiont (OH") leado, protont felvevé molekula. Vizben
hidroxidionra és pozionra (pozitiv ionra) bomlik, protont vesz fel.



- Altaldnos bdzis minden olyan atomcsoport, amely megfelel6 pH-n és koriilmények
kozott protont vesz fel (dltaldnos bazishatas).

- Erds, gyenge bizisok. Az erds bazisok vizben teljesen szétvalnak (a = 1), a gyengék
nem teljesen (o <1). A bazisok erdssége a protont kotd képességiikon alapszik: az
erds bazisok erdsen kotik a protont. Az erds savbol proton leaddsaval gyenge
konjugalt bazis keletkezik és forditva: az erds bazisbdl protonfelvétellel gyenge
konjugalt sav keletkezik.

bazisharmas codon a DNS-nek vagy RNS-nek egyfajta aminosavat meghatarozo
harmas bazissora (nukleotidsora). 64 kiilénboz bazisharmas van (43 = 64 véltozat);
ebbdl 61 felel meg valamely aminosavnak, harom pedig az atirodas befejezésének
jelzésére szolgdlo zard bazisharmas. Ezek alkotjdk a genetikai kdédot, amely az
élévildag minden tagjaban egyforma. Mivel joval tobb bazisharmas van
(bazisharmastobblet), mint aminosav, egyféle aminosavat kiilonb6z6 bazisharmasok
is kddolhatnak. Kivétel a metionin és a triptofan; ezeket csak egyféle bazisharmas
képez: a metionint az AUG (adenin, uracil, guanin — megfelelgje a DNS-en az ATG
[adenin, timin guanin]), a triptofant az UGG (uracil, guanin, guanin — megfelelGje a
DNS-en az TGG [timin guanin, guanin]).

A bazisharmastobblet a fajfejlddés soran, évmilliok alatt alakult ki, valdszintileg
Osszefliggésben az aminosavak fehérjékbeli el6forduldsanak gyakorisagaval: minél
gyakoribb valamely aminosav a fehérjedsszesben, anndl tobb bazisharmas képezi,
pl. a leucint, amely a leggyakoribb aminosav a fehérjékben, hatféle bazisharmas
(TTG, TTA, CTT, CTC, CTG and CTA) kddolja. A bazisharmastobblet jelenségét a
nemzetkozi irodalom degeneracy of genetic code elnevezéssel illeti.

indité bazisharmas start codon az mRNS elsé harmasa, amely mindig metionint
kédol; legtobbszor AUG. A metionin a mas aminosavval kezdédd fehérjékrol
késdbb leszakad.

kezd6 bazishdrmas az atirddas kezdetének az elsé harom bazisa (nukleotidja). A
polimeraz ett6l olvassa a mintafeliiletet. Szokvanyosan az 5 UTR-t koveti.
(—génszerkezet, olvasasi keret)

zaro bazisharmas stop codon a DNS-nek olyan harmasa, amely megallitja az el6-
mRNS keletkezését, illetve az mRNS-nek az a bazishdrmasa, amely megallitjia az
atforditédast; vagyis a fehérjeképzddést megallitd harmas bdzis, pontosabban
nukleotid. Mivel nem kodol aminosavat, nonsense codonnak is nevezik. Haromféle
ismert: UAA, UAG és UGA.

bazispar basepair a DNS-ben, RNS-ben hidrogénkotésekkel kapcsolt két bazis. A
DNS-ben alapvetéen az egymadssal szembeni kiegészitd két bdzis, az adenin
és a timin, illetve a guanin és citozin alkot part, ezek kotik Ossze a DNS két
szalat. Szokdsosan bazisparon ezeket értjiikk, nevezik Oket Watson—Crick-féle
bazisparoknak is.

Bazispar azonban létrejohet masként, pl. ha a purinbazis elfordul, az 5-0s gyurtje
kapcsolodik pirimidinhez, nem pedig a hatos gytrt, avagy kép purinbazis kozott.



Ezeket Hoogsteen-féle bazisparoknak (Hoogsteen-bazisporoknak) nevezziik; az 8ket
0sszekotd hidrogénkotések a Hoogsteen-féle hidrogénhidak. (—hidrogénkotés)

A Kkétszala DNS/RNS hosszat bazisokkal (b), bazisparokkal (bp) fejezziik ki
szamokkal vagy kilo, mega-, giga- mértékegységgel: 1000 bazis / 1000 bazispar = 1
kilobazis (kb) / 1 kilobazispar (kbp). 1 000 000 bazis / 1 000 000 bazispar = 1
megabazis (Mb) / 1 megabazispar (Mbp). 1 000 000 000 bazis / 1 000 000 000 bazispar
=1 gigabazis (Gb) / 1 gigabazispar (Gbp). Az egyszali DNS/RNS-nél a nukleotidok
szamat adjuk meg. Jele: nt (knt - kilonukleotid, Mnt — meganukleotid, Gnt
— giganukleotid).

bazisparcsere* single nucleotide variation, SNV egyetlen bazispar cserélédése masik
illeszkedd bazisparra a DNS bazissordban. Lehet bazishasonl6*, amikor purinbazis
cserélddik purinbazisra, illetéleg pirimidinbazis pirimidinbdzisa; és lehet
baziseliit6*: purinbazis—pirimidinbazis csere. A cserélodott bazis kiegésziil az
illeszked6 parjaval. A bazisparcsere a DNS barmely részén eléfordul; leginkabb a
gének kozott, de a gének kodolo (1 szdzalék) és nem kddold részében is. Kiilonosen
gyakori az ismétletekben. A bazisparcserébdl alakult bazissor a badzispdrcserés viltozat
(single nucleotide variant, SNV).

A kédold szakaszban 1év6 bazisparcserébdl keletkezd fehérje (aminosavsor) forméja
szerint haromféle ismert:

azonaminosavas parcsere® synonymous mutation (nevezik single amino acid samesense
change-nek 1is) olyan baziscserélodés, amely nem valtoztatia meg a fehérje
aminosavait. Keletkezhet ugyanis olyan bazisharmas, amelyik ugyanazt az
aminosavat kddolja, példaul GTT>GTC valtozas; mindkett6 valint kédol. Az emberi
DNS-ben ugyanis 64 bazisharmas kdédol 20 aminosavat, azaz egy-egy aminosavat
tobb bazisharmas is képezhet. Ezt a jelenséget a nemzetkozi irodalom degeneracy of
genetic code-nak nevezi, magyarul génkodboségnek* mondhatjuk. A polipeptid
képzddése vagy alakuldsa azonban mddosulhat, példdul valtozhat az atirodas,
atforditédas titeme, a kozteskivagads stb., ezért az egyedségben valamilyen
modon megnyilvanul.

néma azonaminosavas parcsere* silent mutation (néma masulds, néma mutdcio)
olyan aminosav-valtozast nem okozd egyetlen bazispar-cserélédés, amely az
egyedségben joforman nem nyilvanul meg. A polipeptidlanc képzddése és tovabbi
alakulasa valtozatlan.

egy aminosavas parcsere* missense mutation, ¢p masolodo DNS-szal GGCGTTATG

ep kddold DNS-szil CCGUCAATAC

) ep mRNS CCGUAAUAC
amino acid missense change, missense mutation) aminosay pro gln tir

non-synonymous mutation (mas néven single

egyetlen aminosavcserét okozo bazispar- _ o ——
v . e, . masult masolodd DNS-szal GGOGTTAGG
cserélédes:  a  polipeptidlanc  egyik gsult kodolo DNS-szal ~ CCGCAATCC
aminosavanak helyére masik épiil be. masult mRNS CCGCAALICT
Szabélytalanul (masként) m(ikdds vagy nem Mot pro gn- szel
m0kodo fehérje keletkezik. Az dbran a prolint, a glicint és a tirozint kodold
bazisharmas lathat6. A TA bazispar cserélédik GC-re, aminek kovetkeztében nem

tirozint, hanem szerint kdédold bazisharmas alakul ki az mRNS-en. A keletkezo



fehérjében egy tirozin helyett szerin lesz. A polipeptid tovabbi képzddése
véltozatlanul folytatédik. Osszetételében mas fehérje keletkezik, de az aminosavsor
és a fehérje hossza sem valtozik. A létrejovd fehérje miikodése megvaltozhat,
valtozhat a szerkezete is. Ez els6sorban attdl fligg, hogy milyen aminosav cserélddik:
ha lényegesen mas tulajdonsagu épiil be, mint az eredeti, nagyobb zavar keletkezhet
a fehérje miikodésében.

zaroharmashiba* nonsense mutation zard cpmasolodo DNS-szal GGCGTTATG

ép kodolo DMS-sz:
bazisharmas* (stop codon) kialakuldsahoz t:E h:él;\]:, PRS-l ii?:ﬁﬁfﬁ
vezetd egyetlen bazispar cserélédése, aminosa pro gln tir
amelynek kovetkeztében Csonkfehérje* masult masolods DNS-szal GOGOGTTATO
(truncated protein) keletkezik. A fehérje masult kodolo DMS-szal CCGCAATAG
p . . p , , masult mRNS CCGUAATAL
egy része hianyzik, és altalaban nem piposa pro gln zarohirmas

miikodik. Szerkezete attol fligg, hogy a

baziscsere kovetkeztében melyik bazisharmas alakul zaréva. Az abran a prolint, a
glicint és a tirozint kodolé bazisharmas lathatdo. A GC bazispar csrélédik CG-re,
aminek kovetkeztében nem tirozint kddold harmas, hanem zaroharmas (UAG)
keletkezik az mRNS-en, és az atforditédas idd elStt befejezédik, hianyos fehérje
jon létre.

A nem koédold DNS-szakaszon 1évd bazispacsere szintén befolydsolhatja a
tehérjeképzodést: hatdssal lehet a mRNS-re, a nem kodold RNS-re, az atirasfehérje
kapcsolddasara, az atforditasra és a kozteskivagasra is.

Az egy aminosavas parcserét és a zaroharmashibat k6zos néven masaminosavas
parcserének (nonsynonymous SNV) nevezziik.

bazisparcserés valtozat* single nucleotide variant, SNV a DNS-nek olyan bazissora,
amelyben egyetlen bazispar masik illeszkedd bazisparra cserélédott. Miként a
bazisparcsere, a bazisparcserés valtozat is lehet bazishasonld és baziseliitd,
el6fordulhat a DNS bdarmely részén, valamint lehetnek azonaminosavas, egy
aminosavas €s zaroharmashibas valtozatok. A kodold és szabdlyozo bazissorokban
1évd valtozatok befolyasolhatjdk a génkifejez6dést, megvaltoztathatjdk a fehérjék
kozotti  kolecsonhatdsokat, modosithatjdk a fehérjéket, hatadssal lehetnek a
sejtmiikodésre, megnyilvanulhatnak az egyedségben; példaul betegséget okoznak.
A DNS mas részeiben el6forduldk rendszerint kozombos valtozatok, am ezek kozott
is lehetnek az egyedségre hatdk, példaul betegségre hajlamositok, avagy éppen a
betegség kialakulasat gatlok.

A DNS-ben ~10 milli6é bazisparcserés valtozat van; 100-300 bazisonként fordul eld.
Legtobbszor (harombdl kettdben) a citozin cserélddik timinre.

A bazisparcserés valtozatok meglehetésen allandok, megmaradnak nemzedékrdl
nemzedékre, ezért népességi tanulmanyokban jol kovethetdk, nagyon alkalmasak
genetikai Osszefliggések tisztazasara, példaul a genetikai betegségekkel Osszefliggd
térképezésére,  betegségre  hajlamositd  baziseltérések,  genetikai jelleg
meghatdrozasara stb.



bazisparosodas* base-pairing, Watson—Crick base pairing a nukleinsavak bazisainak
kapcsoldodasa gyenge kotéssel; altalaban hidrogénhidakkal. A kapcsolddas fajlagos:
a DNS-ben az adenozin a timinnel (A-T), a guanin a citozinnal (G-C) parosodik. az
RNS-ben az adenozin az uracilhoz koétédik (A-U). Tehat csak az egymashoz ill§
bazisok kapcsolodhatnak (illeszkedd parosodas*). A bazisparosodds nemcsak a
megfeleldséget biztositja, hanem rogziti is a molekulat. A bazisok egyenl6 tavolsagra
vannak egymastol, kozottiik hézag van; ezt hidalja at a hidrogénkdotés. (-=DNS)

parhiba base-base mismatch nem illeszked6 bazisok parosodasa. (—parhiba)

parosodashiba egy-két nukleotid vesztése vagy beépiilése
bazissorba. (»parosodashiba)

bazispasztazas* sequencing a bazisok egyenkénti vizsgalata a DNS-ben, RNS-ben.

= Sanger-bdzispdsztizis™® (Sanger sequencing). A teljes bazissor atnézésének legrégebbi
maodszere. Elénye, hogy a vizsgalat alapjaul szolgal6 lancmegallitds a bazissorrend
igen pontos meghatdrozasat teszi lehetdvé. Hatranya, hogy egyszerre legfeljebb 600
bazisparnyi szakaszt képes vizsgalni, igy a teljes szakasz elemzése nagyon sok id6t
vesz igénybe. A mddszer érzékenysége ~10-15%, tehat a kimutatni kivant eltérésnek
a mintaban legaldbb ilyen aranyban jelen kell lennie. Mas modszerrel kimutatott
génhibak megerdsitésére is hasznaljak.

» Ujnemzedékes bizispdsztdzds* (next generation sequencing, NGS). Az 1j, gyorsabb
bazispasztazé modszerek kifejlesztése a XXI. szazad elejétdl kezdddott, és
modszertanilag igen szertedgazd. Az NGS gytjtéfogalom: kiilonb6zd cégek tobbféle
vegyi mddszeren alapuld eljardsait jelenti. Az NGS lehetdvé teszi nagyméretti DNS-
szakaszok gyors atnézését, érzékenysége pedig elérheti akar az 1-2%-ot is. A BRCA1
és 2 gének vizsgadlatdhoz mar szdmos el6re gyartott készlet létezik. A moddszer
hatranya, hogy nagyon nagy mennyiségli adat keletkezik, melynek értelmezése
komoly szakértelmet kivan. Az NGS-eredmények értelmezésének megkonnyitésére
kiilonb6z6 alkalmazasokat fejlesztenek ki, mint példaul a BRCA-elemzd (analyzer). Ez
olyan 6nmikodé munkafolyamat, mely a BRCA1 és 2 gének NGS-adatainak
elemzését végzi. Az alkalmazas ingyenesen hozzaférhetd.

bazissor sequence a DNS-ben, RNS-ben a bazisok, nukleotidok egymasutanja. Ez
hatdrozza meg a mutikodésiiket. Valtozas a bazissorban valtozast hozhat, altaldban
hoz is, valtozast a DNS vagy RNS tevékenységében.

B Torzs bdzissor (consensus vagy canonical sequence) a bazissor valamelyik részén
leginkdbb el6forduld bazissor; az a valtozata, amelyhez hasonlitjuk a tobbit.
Szokasosan ezt tartjuk az ép bazissornak. Szamitasokkal hatarozzak meg.

bazissorora* epigenetic clock néhany szaz sajatos CpG-hely metilezettségi
valtozdsanak a mértéke. Segitségével pontosan meghatarozhato a bioldgiai életkor,
Osszevethetd a valds, években mért életkorral, és jelzGje lehet betegségeknek is.



bazistobblet*, bazisvesztés* insertion, deletion. Altaldnos értelmezésben a
bazistobblet* egy vagy tobb bazis (pontosabban nukleotid) beékelddése, a
bazisvesztés® egy vagy tobb bazis (nukleotid) torlédése. El6fordulhat a DNS
barmely részén; gyakori az ismétletekben.

Ha beékelddik vagy torlédik egy vagy tobb bazis (nukleotid), a DNS-szal
hurokszertien kiboltosodik; ezt nevezziik beékel6dési/torlédési huroknak*
(insertion—deletion loop, IDL).

A bazistobbletnek/bazisvesztésnek harom formadja ismert: a kereteltolédas, az
INDEL (bazistobblet/bazisvesztés*) és a szakaszkett6zodés.

= Kereteltolodds* (frameshift mutation) az ~ CATCATCATCATCAT..
hisz hisz hisz hisz hisz...

e e > CATCATACATCATCA  T...
kiesése miatti olyan madsuldsa, amelyben hisz hisz treo szer szer

olvasaskeretnek egyetlen bazis beékel6dése vagy

megvaltozik az aminosavat kédolé bazishdrmasok

sorrendje. Teljesen mas fehérje keletkezik, amely nyilvanvaléan nem alkalmas az
eredeti fehérje feladatanak elldtdsara. Az dbra fels6 részén ot CAT bazisharmas
lathato; 6t hisztidin keletkezik, és képzddik tovabb a polipeptid. Az alsé bazissorban
a masodik hdrmas utan beékelédik egy adenin (A), és teljesen atalakul az
olvasaskeret: megvaltoznak a bdazisharmasok. A harmadik harmas treonint, a
negyedik és 6todik szerint képez és igy tovabb. A képzddo fehérje szerkezete tehat
egészen mas lesz.

= INDEL (in = insertion, del = deletion) magyarul TEETEER
bazistobblet/bazisvesztés®, de egységesség kedvéért az INDEL  TAGTCAT
szd0sszevonast alkalmazzuk. Megegyezés szerint az INDEL  covetlen basshiam
legtobb 1 kb hosszuisagu (1-1000 bazispar) s .
bézistobblet/bazisvesztés. Helytelen rovid/hosszd  t A Caq
tobbletrdl/vesztésrdl (small/large indel) beszélni, mert a fogalom i i
jelentése szerzOk szerint nagyon is eltér6. Ha sziikséges,

pontositani kell a torl6dott/beékelddott bazisok szamat. Az egyetlen bazispar
beékelddése/torlédése pontmasulds. Egyik formdja a kereteltolodas. A bazisok
szazait tartalmazo beékelddéseket/torlodéseket, példaul
kromoszomaathelyez6dés/kromoszémamegfordulas, szintén INDEL-nek nevezziik,

mert nem kiilon masulasi forma.

Bazistobblet/bazisvesztés eléfordul az olvasaskeretben az olvasaskeret eltolddésa
nélkiil is. Ezt a nemzetkozi irodalom in frame insertion/deletion nevezettel illeti.
Magyarul: keretmegtarto tobblet/vesztés* Harom vagy harommal oszthaté bazisok
tobbletével vagy torlédésével jon létre. Példaul: harom bazis kiesése egy aminosav
vesztésével jar, a tovabbi kodold harmasok azonban valtozatlanul megmaradnak,
nem tolddik el az olvasaskeret.

INDEL tobbféleképpen keletkezhet: lehet DNS-kdrosodas (sugarhatds stb.)
kovetkezménye, de kialakulhat a DNS-polimerdz hib4jabol (szdlcstiszas), avagy
téves, nem megfelel6 DNS-javitas miatt.

»  Szakaszkettézodés* altalaban 1-200 kb nagysagi DNS-rész egynél tobbszori
el6forduldsa a DNS-ben; a DNS barmely elemét tartalmazhatja. Az eredeti és az
ismétlddd szakasz szerkezete >90 szdzalékban azonos. A szakaszkett6zodés az
emberi DNS ~5 szazalékdban fordul eld. A kett6z6dott szakaszok hajlamosak tjabb



ismétlodésekre,  szerkezeti  atalakuldsokat eredményezve, amelyek a
kromoszémakon sokszor jol felismerhetdk, s6t jelentésen megnyujthatjdk a
kromoszomat. Ha az ismétlddd részben gén is van, két, tobb egyazon génje is lehet
az egyébként egészséges embernek. Am ha a gén tevékenysége fokozddik (gene
dosage imbalance) a gének tobblete miatt (mennyiségérzékeny gén), betegség
keletkezhet. ~60 000-féle szakaszkett6z6dés ismert. Nagysagrendje miatt a
szakaszkett6z0dés a DNS-nek méretesebb eltérése, mint az egynukleotidos
sokalaktisag Osszessége.

A szakaszismétlédés a génkifejlodés, 11j gének keletkezésének alapja, példaul a
torzsfejlodésben vagy a kornyezeti alkalmazkodas folyamataiban. A kett6z6dés
kovetkeztében rendelkezésre all bazissor, amelybdl 1j gén keletkezhet, példaul ugy,
hogy szabalyozé részek is masolodhatnak, és alakithatjdk a bazissort, vagy a nem
valzati keresztez6dések (non-allelic homologous recombination) folyamatdban. A
bazissor atalakuldsa szakaszos, az 11j gén tobb ismétlédésben jon létre. Nemrégiben
felismert szakaszismétlodésbdl keletkezett tij gén az ARHGAP11B és a SRGAP2C;
ezeknek az agykéreg és a gerincveldi idegek fejlddésében van szerepiik.

A kett6z6dott, tobbszorozédott szakaszok egymads utan ismétlédnek, ezért az
ismétletek kozé is soroljak Oket (low copy repeats). Az ismétletektél azonban
lényegileg kiilonboznek, szoros értelemben nem tartoznak kozéjiik.

A bazistobblet/bazisvesztés vizsgalata nemcsak a laboratoriumi mddszerekben
jelentés, hanem az orvosi gyakorlatban is: Orokletes vagy szerzett betegség
megkiilonboztetésében, avagy egyes betegségek korismézésében, példaul
haromnukleotidos ismétlettobblet bantalom (trinucleotide repeat expansion
diseases), valamint kezelésben, kdrjoslatban, példaul Lynch-kor.

bazistomorodés* base-stacking a nukleinsav bazisainak egymashoz kozelebb
keriilése. A hidrogénhidakkal a bazisok ugy parosodnak, hogy koztiik hézag van. A
bazisok felszinén toltéses kotések vannak, ezért a bazis viztaszitd. Ebbdl adodik,
hogy a vizes kozeg taszitja a bazist, a bazisparokat tavolitja, csokkentve a molekula
allékonysagat. A bazisok tomorodésével csokken a vizes kozeggel érintkezd felszin,
a taszitd hatds joval kevésbé érvényesiil. sokkal kevesebb energia kell a bazisok
Osszetartasdhoz: a molekula szerkezete allandosul.

A bazistomorodés a nukleinsavak, kivalt a kétszala nukleinsavak legerdsebb
Osszetarto ereje. Ennek kiilondsen vizes kozegben (sejtplazma) van jelentésége. A
bazistomorodést a bdazisok modosulasa (pl. metilezés) alakitja: a modosulas
kovetkeztében elfordul a gerinc, megvaltozik a bdazisok viszonya egymashoz,
kozelebb keriilket gyenge kotések, fleg a van der Waals-erd 0sszébb htizza.

BCL?7 fehérjék az SWI-SNF 0Ossztes egyik alegységét alkotd fehérjék.

BCL7A a B-cell CLL/lymphoma 7 fehérjecsalad A-tagja, az SWI-SNF Ossztes BAF-
fajlagos alegysége, a sejtvégzetet szabalyozza.

BCL7B a B-cell CLL/lymphoma 7 fehérjecsaldd B-tagja, az SWI-SNF 0ssztes egyik
BAF-fajlagos alegysége, a WNT-jelkozvetitésben vesz részt: gatolja a CTNNBI1



és a HMGAL1 kifejez6dését. Szabdlyozza a sejtkort, a sejtmag szerkezetét és az
Ossejt atalakulasat.

BCL7C a B-cell CLL/lymphoma 7 fehérjecsalad C-tagja, az SWI-SNF 0Ossztes BAF-
fajlagos alegysége.

BCL11 fehérjék az SWI-SNF 0Ossztes egyik alegységét alkoto fehérjék.

BCL11A (B-cell lymphoma/fehérvértiség 11A) az SWI-SNF 0Ossztes BAF-fajlagos
alegysége. C2H2-formdju cinkujj fehérje, kolcsonhat a BCL6 fehérjével. Szerepe van
a neuron kialakulasaban, fenntartasaban.

BCL11B (B-cell lymphoma/fehérvértiség 11B) az SWI-SNF 0Ossztes BAF-fajlagos
alegysége. A p53-jelut és a csecsemOmirigysejtek fejlddésének szabalyozdja.

BCR-ABL fehérje (BCR-ABL1) BCR-ABL protein a BCR-ABL egyesiilt gén 4altal
képzett tirozin-kindz: serkenti a sejtosztddast, és gatolja a sejtvégzetet. A BCR-ABL
egyesiilt gén (BCR-ABL fusion gene) a Philadelphia-kromoszéman van.
(—Philadelphia-kromoszoma). Koéros fehérje, fehérvériiséget okoz.

A szabdlyos vérsejtképzés a tevOsitett citokin jelfogohoz (IL3 vagy GMCSEF)
kapcsolodo JAK?2 tirozin-kindzon keresztiil zajlik. A JAK2 a STATS5 atirasfehérje SH2
gomolya melletti tirozint foszforilezi, amely a cél gén inditdjahoz kapcsolddik. A
BCL-ABL fehérje kozvetleniil foszforilezi a STAT5-t, a citokin jelfogo-JAK2
szabalyozas elmarad, mert az ABL1 fehérje SH3 negativ szabalyozdja nem keriil a
BCR-ABL fehérjébe. Ennek kovetkeztében a gén dllanddan tevékeny (a STATS
folyamatosan kotddik hozzad), a sejt folyvast osztddik.

A kromoszéma részek atcserélédésének toréspontjai szerint tobbféle BCR-ABL gén
keletkezhet, a két leggyakoribb hasonmas a p210 (210 kDa) és a p190 (190 kDa). Ezek
szerkezetiikben, tevékenységiikben is eltérnek, mas fehérvértiséget okoznak. A p210
az idiilt nem nyiroksejtes fehérvértiség (CNL) jellemzdje.

Az ABL fehérjék sajatos gomolyai (SH3-SH2-TK, aktinkotd gomoly) mellett DH
(Dbl-homology) és PH (Pleckstrin-homology) gomolya is van. A p190-ben ezek
nincsenek. A pl190 fehérjének a heveny fehérvértségekben van kodroki szerepe.
Mindkett6 gatolhato gyogyszerekkel. (= ABL fehérje)

BCR fehérje breakpoint cluster region protein, BCR, mas néven: renal carcinoma antigen
NY-REN-26szerin-tirozin-kindz; a BCR gén kodolja. A BCR gén a 9-es kromoszoma
hosszu karjan van (9q34); egyike a BCR-ABLI felemas génnek, amely a Philadrlphia-
kromoszoman van. Tevékenysége részben ismert; a GTPazokrho-csalddjanak (rhoA)
guanin-nukleotid cseréld tényezdje.

beagyazodott gén* nested gene (—gén)

becquerel (Bq) becquerel, Bgq a sugarzas SI egysége. Egy becquerel az a
sugarzasmennyiség, amely akkor keletkezik, ha egy masodperc alatt egy atommag



bomlik. 1 Bq = 1 bomlds/masodperc. Antoine Henri Becquerelrdl (francia fizikus, az
atommagbomlas felismerdje, 1852-1908) nevezték el. (—sugarzas)

beékel6dés—vesztés hurok* insertion—deletion loop, IDL a leany (masolédd) DNS-szal
rovid (<20 bazisnyi) hurokszert kiboltosuldsa hibas DNS-masolodasban. Az 1-3
bazisparnyi beékelddésekor vagy kilokddéskor keletkezd hurkot kis, a 4-nél tobb
bazisparnyinal keletkez6t nagy beékelddés—vesztés huroknak nevezziik. Oka a
polimerdz kisiklasa, pl. ismétlet miatt, aminek kovetkeztében 1-3 bazis
(pontosabban nukleotid) beékelddik vagy kilokddik. A megvaltozott kotésviszonyok
miatt a szemben lévé DNS-szal rovid szakasza is elStiiremkedik. Hibafelismerd
hely, a parhibajavité fehérjék (MSH2-MSHES, illetve MSH2-MSH3) ennek alapjan
veszik észre a téves masolodast. (—bazis/bazistobblet)

bekebelezés endocytosis tendoeitdzisy a sejt kornyezetében 1évé molekuldk, valamint
sejthartyarészek (pl. jelfogok) sejtbe juttatdsanak folyamata holyagcsasodassal. A
holyagcsak a sejthartya lef(izOdésével keletkeznek. A sejt ekként veszi fel a
létezéséhez (tevékenység, noOvekedés, osztodas) sziikséges elemeket és az
immunrendszer sejtjei a kornyezetiikben 1év6 korokozokat, hogy lebontsa dket. Az
elnevezés De Duve-tdl (1963) szarmazik.

bélflora a bélrendszer természetes baktériumainak Osszessége, a bél
mikrobakozossége (gut microbiota). Négyféle baktériumtorzs, Firmicutes,
Bacteroidetes, Proteobacteria és a Actinobacteria tevOdik 0Ossze. A bélflora
kétféleképpen szabdlyozza az immunrendszert: fokozhatja a természetes
immunrendszert a TLR (Toll-like receptor) jelfogdk (Tollszerti jelfogdk) és/vagy az
FFAR (free fatty acid receptor) jelfogok (szabad zsirsav jelfogdk) serkentésével. Az
utobbiak a baktériumok anyagcseretermékeit, a rovidlanct zsirsavakat (acetat,
proprionat, butirat [vajsav]) kapcsoljak. Ezek az anyagcseretermékek eldsegitik az
éretlen T-sejtek szabalyozo T-sejtekké (Tregs, regulatory T cells) alakuldsat vagy a
bélbe vandorldsat.

A bélflora kdrosodasa kéros immunvalaszt valthat ki a béltarsult immunszovetben
(GALT; gut-gssociated lymphoid tissue), befolydsolva az immunrendszert:
fokozhatja a TLR jelfogokon keresztiili immunfolyamatokat, masrészt csokken
a rovidlanca zsirsavak keletkezése. Bélbetegségek, elhizas, cukorbetegség lehet
a kovetkezmény.

belhartyarendszer a plazmahadlozat és a Golgi-haldzat egyiittes elnevezése.

belretrovirusok* endogenous retroviruses, ERV (egyéb elnevezések: [human]
endogenous retroviral elements) Oroklott provirus: olyan retrovirus, amely a
torzsfejlédésben, a csirasejtek fert6zddése kovetkeztében épiilt be a DNS-be, és
tovabbadodik a csirasejtekkel. A visszugralatok kozé tartoznak; hosszu végismétletii
visszugrdlatok. (—ugralat) Az emberi DNS 5-8%-at teszik ki. (—retrovirus)



Tobbségiik szokdsosan — bazisnémitas (metilezés, ncRNS, hisztonmodositas) miatt —
alvé allapotban van; masolddasra, atirddasra képtelen, de koros koriilmények kozt
(fert6zés, sejtartmany, raksejtek) tevOsodhet. Szerepiik van élettani és koros
torténésekben is. Pl. a végugralatok szabdlyoznak géneket; ilyen az endothelin-B,
pleiotrophin stb. Egyes belretrovirusok génmiikddés fokozdi, pl. az E-csalad egyik
tagja az amilazt kodolo gént serkenti. Masok fehérjét kdédolnak, pl. ERVWI1
(endogenous retrovirus group W envelope member 1) gén, amely az ébrény
fejléddését meghatarozo szincitin-1 fehérjét képezi. Az ENV génje kodol, a GAG és a
POL gén néma. Megint masok részt vesznek fertézések és a rakképzddés elleni
védekezésben. Pl. HIV1-fert6zésben a belretrovirusok K-csaladjanak T-sejtre fajlagos
antigénjei elpusztitjdk a HIV-fert6zott sejteket. Avagy az ERVW gén gatolja a
veserakot: az altala kddolt peptidek kifejezOdnek a raksejtek felszinén, fokozva a
TCDS8-sejteket, amelyek elpusztitjdk a raksejteket. Sajnos tobbféle rak, valamint
elme- és idegrendszeri betegség (ASD, ADHD) kialakulasaban is van szerepiik.

belrokonmassag*M

paralogy génkett6z0dés (duplication event) kovetkeztében
kialakult rokonmadssag.

belrokonméas*M

fehérje, RNS.

paralog/paralogous belrokonmdssagban 1évé bazissor, gén,

k*LM

belrokonmas bazissoro paralogous sequences valamely fajban génkett6z6désbdl

keletkezd, tobbé-kevésbé hasonlo bazissorok. (—rokonmassag)

belrokonmas gének*M

paralogous genes (gene paralogs) olyan tobbé-kevésbé
hasonlé gének, amelyek kett6z6désbol jottek létre; szerkezetiik és/vagy
tevékenységiik valtozott. A gén kett6z6dik, hogy a DNS-ben két helyet foglaljon el.
A génkett6z0dés valamely fajban keletkezik, szokdsosan sziikségszertiségbdl, de
belrokonmds gén el6fordulhat két kiilonb6z6 fajban is, ha a fajkeletkezés a
kett6z6dés utan ment végbe. (—»rokonmassag)

belrokonmas fehérjék*™™ paralogous proteins (protein paralogs) belrokonmas gének

altal kodolt fehérjék. (—gén)

bels6 energia internal energy, U hétani allapotfliiggvény;, az anyag/rendszer
Osszetevdiben (atomok, ionok, molekulak) tarolt energia. Magaban foglalja:

- az atomok energidjat,

- az atomok/molekuldk halado, forgo és rezgé mozgasabol szarmazd energiat,
- az ionok vonzasi

- és a molekulak kotési (kolesonhatasi) energiajat.

Az atomok energidja az elektronok (részecskék) mozgasabdl, helyzetébdl és az
atommagot Osszetartd energidjabol tevédik Ossze. A molekulak kotési
(kolcsonhatasi) energidjat szerkezeti bels6 energianak nevezziik.

Masként fogalmazva: a bels6 energia az atomok/molekuldk mozgdsabol és
allapotabol Osszetevédd energia. Nem tartozik hozza a testek helyzeti és
mozgasi energidja.



A bels6 energia jele: U, Sl-egysége a joule (J), egyezik a hdmennyiség egységével.
Osszeadddé mennyiség, fiigg az Osszetevék szadmatdl; tobb atomot, molekulat
tartalmazé anyagnak nagyobb a belsé energidja. Osszetett rendszerek belsd
energidja az alkotd rendszerek belsé energidjanak az Osszege. Folyadékok, szilard
anyagok bels6 energidjanak zomét a kotési energia teszi ki. A gazokban a molekulak
mozgasi energiaja a meghatdrozo.

A bels6 energia valtozasa:

A belsd energia tényleges értékét nem ismerjiik, csak a valtozasat (AU) tudjuk mérni.
A valtozdsa a rendszer kezdeti (Uy) és végallapoti (U,) belsé energidjanak a
kilonbsége (AU = U, - Uy);, fliggetlen a valtozas modjatol (atvonalatol).
Megallapodas szerint, ha a rendszer bels6 energidja novekszik, a AU >0, ha csokken,
a AU <0. Az energia megmaraddsanak torvényebdl kovetkezik, hogy a belsd energia
valtozasa egyenlé a rendszer altal felvett hd és a rendszer altal végzett munka
kiilonbségével. Ez azt jelenti, hogy a felvett hének az a része, amelyik nem
forditodik munkara, bels6 energiava valik.

A Dbels6 energia valtozdsa a rendszer és a kornyezet kozotti energiacserék
kovetkezménye. Kolcsonhatas csak akkor johet létre, ha a rendszer hatarfeliilete
atjarhaté az energia szdmadra; vagyis csak a nyilt és a zart rendszerekben. Az
elszigetelt rendszer hatarfeliiletén az energia sem jut at, ezért az elszigetelt rendszer
bels6 energidja dllandd. (—rendszer és kornyezet) A belsd energia teljes valtozasa a
kolcsonhatdsokbdl szarmazd energiacserék 0Osszege. AU = X kolcsonhatasi
energiacserék. Valamely rendszer belsé energidjanak valtozdsa annyi tagbdl all,
ahany féle kolcsonhatasban a rendszer részt vesz.

A kolcsonhatds formaja szerint az energiacsere lehet h6hatas, testekre hatas, feliileti,
elektromos és magneses hatds. Mindegyikhez tartozik kolcsonhatasi energia, amely
csokkenti vagy noveli a belsd energiat. Mindegyik formdahoz rendelhetd egy
kiegyenlitdd6- és egy Osszeadddomennyiség-valtozads, ezek szorzata adja a
kolcsonhatdsban végbemend elemi energiacserét, vagyis azt a munkat, amelyet a
belsS energia végez. Ezt W-vel (work) jeloljiik. Altaldnos egyenlettel irva: W; = y; x
Ax; (W; az elemi munka; y; az elemi kiegyenlitéd6 mennyiség; Ax; az elemi
Osszeadddo mennyiség valtozasa). Ebbdl 1athatd, hogy az 6sszeaddd6 mennyiségek
valtozasaval egylitt a belsd energia is valtozik. Hétféle kolcsonhatdst ismeriink, a
hozzajuk tartozo kiegyenlitddo és 6sszeadodd mennyiségek zarojelben vannak:

- vegyi kolcsonhatds (vegyi energiasag, anyagmennyiség);

- testfizikai kolcsonhatds (nyomas, térfogat; térfogatmunka, W, = p x AV [p a
nyomos, V a térfogat]);

- hatarfeliileti kolcsonhatas (feliileti fesziiltség, feliilet);

- elektrosztatikus kolcsonhatas (elektromos energiasag, toltés);
- magneses kolcsonhatés (térerdsség, magnesezettség);

- elektromos kolcsonhatés (térerdsség, polarizacio);

- héenergiai kolcsonhatds, héhatas (homérséklet, rendezetlenségszam; W = T x AS
[T a hdmérséklet, S a rendezetlenségszam]).



Az egyes AW; energiacserék utfliggvények, vagyis értékiik nemcsak a rendszer
kezdeti és végallapotatol, hanem a végallapot kialakuldsanak atjatol (miként kertilt
a rendszer a végallapotba) is fligg. Az 0sszeadodd mennyiségek valamelyikének
valtozdsa gyakran okozza a tobbi, de legaldbb egy masik valtozasat is.
Egyetlen kivétel a rendezetlenségszam, amely a tobbitdl fliggetleniil is
valtozhat. (»rendezetlenségszam)

A Dbels6 energia a szervezetben sokféleképpen hasznosul (végez munkat):
nagymolekuldk képzése, foszfolipid hartydk (sejthartya, szervecskék hartyai stb.),
sejtmozgasok, szallitasi folyamatok, hoképzddés, elektromos energiasag gerjesztése
stb. A szervezetiinkben folyton végbemennek a belsd energia cserefolyamatai, ezért
szervezetlink belsd energidja soha nincs egyensulyi allapotban.

bels6 magzatburok amnion a magzat egészét korbevevd hartya. El6szor érintkezik a
magzat testével, késObb tel6dik vizzel. A varandossag 7-8 hdnapjaig a magzatviz
mennyiség szaporodik, az iireg tagul, igazodva a magzat novekedéséhez. Az utolsod
1- 2 honapban fogy a mennyisége. Legfontosabb feladata a magzat védelme, de a
magzat anyagcseréjében is van szerepe. Szabad mozgdst enged a magzatnak.
Szorosan hozzafekszik a kiils6 magzatburokhoz.

A belsé magzatburok el6szor az ébrényben jelenik meg az ébrény hdlyagcsiras
allapotaban. Az ébrénycsomo felsObb sejtjei hozzak 1étre az egysoros ébrényhamot
famnionsejtek), amely bensOségesen hozzatapad a tapsejtek belsd felszinéhez. Az
ébrényham vizet termel, ezzel alakitja ki az ébrényiireget {amniontireg), és azt
részben hatarolja.

Bernoulli-elv (—folyadékaramlas)

p-sheet —f-lemez

p-turn, B-bend —p-kanyar

betegallapot* performance status a beteg altaldnos allapota, napi teherbirdsa,
tevékenysége. Tobbnyire rdkos betegek kezelésében, klinikai vizsgéalatdban valo
részvételben nézziik, hogy elviseli-e az adott kezelést, avagy a tdl nagy a veszély
sulyos, akar végzetes szovédmény kialakuldsara. A beteg allapotanak megitélésére
sokféle pontrendszert dolgoztak ki (AGO-, MSK-, Thian-rendszer stb.), a hazai
gyakorlatban az ECOG Performance Status Scale-t alkalmazzuk. Az ECOG (Eastern
Cooperative Oncology Group) adta kozre 1982-ben. Az ECOG-ot ma ECOG-ACRIN
Cancer Research Groupnak nevezik. (=ECOG-pontrendszer)

betegség disease a szervezet élettani miukodésének, allapotdnak tiineteket
okozd zavara.



bevagas notch (incisura) anatémiai nevezet eleme csontok vagy mas szervek kisebb,
nagyobb bemélyedéseinek neveiben.

bi- a vegyiiletek neveiben a hidrogénatomra utal, pl. COj5 (karbonat), HCO;
(bikarbonat); SO4 (szulfat), HSO4 (biszulfat).

bias (—torzitas)

BICRA fehérje (BRD4 interacting chromatin remodeling complex agssociated
protein) (Egyéb nevei: CSS12; GLTSCR1; SMARCKI1) a gBAF Ossztes sajatos
alegysége, amelyben hasonmasaval BICRAI (BRD4 interacting chromatin
remodeling complex associated protein like; egyéb nevei: BICRA like chromatin
remodeling complex associated protein, GLTSCRI1L, SMARCK2, KIAA0240)
vagylagosan fordul el8. A gBAF Ossztes alegységeként a kromatin modositasaban
vesz részt, pontos szerepe nem ismert; kolcsonhat az 0ssztes SS18 alegységével. A
BICRA, mas néven GLTSCR1 (Glioma tumor suppressor candidate region genel)
gén kodolja, amely a 19-es kromoszdémaban van. Hibajaval fiigg 6ssze a Coffin—Siris
tiinetcsoport-12 (CSS12).

bio- élet- az élettel kapcsolatos szdOsszetételek elGtagja, M biofizika biophysics
(—fizika); B bioldgia éldvildg-tudomdny M biomarker biojelzd (—jelzd)

biom biome valamely teriilet él6vilaganak jellegzetessége, kozossége.

bion €16 egyed.

bionomics —kérnyezettan

bionomy (bionomia) az élet torvényszertiségeinek tudomanya.

-bionta valamilyen modon €16 lény. (—szimbionta)

biopsy mintavétel B core biopsy hengeres/vastagtii mintavétel B fine needle biopsy
vékonytii mintavétel M random biopsy véletlen mintavétel M Tru-Cut biopsy
hengeres/vastagtii mintavétel (—mintavétel)

biota valamely teriilet éldvilaga, él6lényeinek Osszessége.



biotic (—bio-, élet-)

biotics valamely kozosség €16 vagy valaha élt Osszetevdivel (példaul allatok,
noveények) foglalkozé tudomany.

bis(5-adenozil)-trifoszfataz az FHIT gén 4ltal kdédolt enzim: a P1-P3-bis(5'-
adenozil)-trifoszfat + H,O < ADP + AMP folyamatot sarkallja. Az enzim
daganatgatld hatdstu is; kiesése kett6zddési artmanyt és DNS-karosodast okoz,
rakképzdédéshez vezethet. (-FHIT)

bizonyiték evidence bizonysdga valaminek; olyan érv, tény, vizsgdlati eredmény,
amely aldtdmasztja valaminek az igaz voltat. Négy szintjét (A, B, C, D)
kiilonboztetjitk meg. Az angol irodalom evidence A, B stb. formaban irja, a hazaiban
az A/B/C/D-bizonyitékszint a megfeleld.

= A-bizonyitékszint (evidence A) tobb véletlen besoroldsos vizsgalaton vagy a
vizsgalatok metaelemzésén alapuld tényszer(iség. A legmegbizhatobbak a véletlen
besorolasos, kettds vak, algydgyszer-ellendrzéses vizsgalatok.

* B-bizonyitékszint (evidence B) egy véletlen besorolasos vizsgalat vagy tobb mas, de
azonos kovetkeztetésli vizsgalaton alapuld bizonyiték.

= C-bizonyitékszint (evidence C) kisebb vizsgalatok, esetismertetések alapjan
kialakitott szakmai egyetértés.

* D-bizonyitékszint (evidence D) nem elegendd bizonyitékra alapozott vélemény.

* Bizonyitékra alapozott (evidence based) tényeken/bizonyitékon alapuld, példaul
orvoslas (evidence based medicine).

blastocoel  —hdlyagcsiraiireg.  Ennek  kialakulasatél — nevezik a  fejlod6
ébrényt holyagcsiranak.

blastomere {blasztoméra)y —szedercsira

blastula, blastocyst tbtasztutay —hdlyagcsira

boholymirigyes* wvilloglandular boholyszer(i, példaul a bélboholyra emlékeztetd,
mirigyes elvaltozas.

bolus nagyadag A bolus egyik jelentése nagy pirula, nagy golyé — régies neve
labdacs. Nem  korszeri gydgyszerforma. Masik jelentése agyag. A
gyogyszerkészitésben haszndljdk toltéanyagként, folyadékkoté anyagként is. A
Ph.Hg. VIIl.-ban a hivatalos neve Kaolinum ponderosum (Ph. Hg. VIL.-ben régi



neve Bolus alba). Egyik gyogyszerkészitmény nagy mennyiségben tartalmazza a
Bolus albat, ezért nevezik bolus adstringensnek; a belek hurutos betegségében
alkalmazzuk. (—gyogyszeradag)

bolushalal (—falatbeékelodés)

BRCA-analyzer BRCA elemzd (—bdazispasztazas)

BRCA-elemz6 BRCA analyzer (—bazispasztazas)

BRCA fehérjék BRCA (breast cancer) proteins meghatarozo szerepiik van a kétszala
DNS-torés rokonmas atrendezddéses* kijavitasaban. A BRCA1 fehérje a kijavitas
kezdetén, a javitofehérjék toborzdsaban és rogzitésében, tovabba a sejtkor
szabalyozasaban; a BRCA2 fehérje pedig a késdbbi szakaszdban, a DNS-szal
masolodasaban vesz részt. Lényegesek még a génatirodas szabalyozasaban,
valamint a kromatin mddositasban is. A BRCA1 az 53BPI (TP53 binding protein)
fékezésével elbsegiti, hogy a sejt a kétszalu DNS-torést rokonmas atrendezddéssel
hozza helyre.

BRCA gének BRCA genes a BRCA1 és a BRCA2 gén. A BRCAL1 a 17-es kromoszoéma
hosszukarjan (17q21), a BRCA2 a 13-as kromoszéma hosszukarjan talalhat6 (13q12-
13) daganatgatlo gén. Mindkettd nagy, ~80 000 bazisparbdl all. A kédold szakaszok
nagysaga 5,6 (BRCA1), illetve 10,2 kb (BRCA2). A BRCA1 gén 22 képezot* (exont)
tartalmaz, nyolc valtozata van; az 1-es, 2-es valtozatanak mérete 1863 aminosav. A
BRCAZ2 gén 27 képez6t tartalmaz, és 3418 aminosavbol allo fehérjét képez. Ezeknek
meghatarozd szerepiik van a kétszala DNS-torés hasonmads atrendezddéses*
kijavitdsdban. A BRCA1 a helyredllitas kezdetén, a javitofehérjék vonzasaban és
rogzitésében, tovabba a sejtkor szabdlyozdsaban, a BRCA2 pedig a késdbbi
szakaszaban, a DNS-szal tort végeinek egyesitésében vesz részt. Szerepiik van a
génatirddas szabalyozdsdban is, valamint a kromatin modositasban A BRCA1 az
53BPI (TP53 binding protein) fékezésével eldsegiti, hogy a sejt a kétszalit DNS-torést
a hasonmads atrendezddéssel javitsa ki.

BRCA-masulas visszafordulasa* BRCA mutation reversion olyan génmasulds a
BRCA1/2 géneken, amely megsziinteti a csirasejtes BRCA-masulds, illetve a
BRCAsdg okozta HR-hidnyos sejteket. Az Orokletes BRCA-masulds vagy a
szorvanyos daganatokban kialakul6 BRCAsag gatolja a kétszald DNS-torés
helyreallitast, ezért a platina- és PARP-gatld kezelés igen hatdsos a BRCA-fliggd
daganatok gydgyitasaban; a platina kettds DNS-torést okoz, a PARP-gatlok pedig az
0sszeadodo sejthaldl kovetkeztében. Megfigyelték, hogy ezekben a daganatokban
sejtmérgezd és/vagy PARP-gatld kezelés utan a BRCA géneken tjabb masuldsok
keletkezhetnek tobb helyen is. Ezek kozott van olyan, amely visszaallitia a BRCA



fehérjék DNS-hibat kijavitd képességét. Az ilyen madsuldst nevezziik a BRCA-
masulas visszafordulasanak.

BRCA mutation reversion -»BRCA-mdsulds visszaforduldsa

BRCAsag* BRCAness (phenotype of BRCAness) a nem csirasejtes HR-hidnyos
daganatok nevezete: ezek tugy viselkednek, mint az Orokletes BRCA-hibas
daganatok. Alapvetéen a BRCA-hibds szdrvanyos rakok tartoznak kozéjiik, de
okozhatja 6ket mas génhiba (NF1, CDK12 stb.) is.

BRD7 (bromodomain-containing protein 7) a pBAF fehérjecsalad jelzésvevd
tehérjéje; a WNT-jelkozvetitésben vesz részt: defoszforilezi a GSK3B enzimet.
Tovabba kapcsolodik a célgén inditdjahoz, fokozva a H3 lizin-9-jének acetilezését,
valamint az ESRE1 inditdjahoz, és toborozza a BRCAl-et s POU2F1-et. K6todik még
a TP53-hoz, serkenti a lizin-382 acetilezését.

BRD9 (bromodomain-containing protein 9) a BAF fehérjecsalad jelzésvevd
fehérjéje. Nevét a jelzést olvasd (epigenetic reader domain) gomolyarol
(bromodomain) kapta, amely egyediilalléan a hisztonok acetilezett vagy butyrated
lizinjeit ismeri fel. ("BAF, SWI-SNF 0Ossztes)

BRG1 (brahma-related gene 1 protein), mas néven ATP-dependent chromatin
remodeler SMARCa4, egyszerien SMARCa4 fehérje az SWI-SNF 0ssztes egyik
ATPaz alegysége, a SMARCa4 gén kodolja. Cinkujj fehérjéket kot az N-végi sajatos
gomolyaval, az Ossztes részeként a DNS-hiszton kapcsolddast bontja. (=SMARC,
SWI-SNF 06ssztes)

BRM (brahma) a gombak SWI2 fehérjéjével azonos ATP4az, mas néven SMARCa2
(fehérje), a BAF (SWI-SNF) 0ssztes tagja — ATPaz alapegysége. A ankirin
ismétleteket (ankyrin repeats) tartalmazo fehérjékkel tarsul — ezeknek a Notch-
jelkozvetitésben van lényeges szerepiik —, a SMARCA2 gén kddolja. (-=SMARC,
SWI-SNF 06ssztes)

bromogomoly bromodomain ~110 aminosav-maradékbol 4ll6, a hisztonmag
acetilezett lizinjét felismerd gomoly. Hurkok altal Osszekotott négy a-csavarbol
tevodik Ossze. A bromogomoly az acetilezett lizinhez kapcsolddik, mint példaul
olyanokhoz, amilyenek a hisztonmagok N-végein vannak a laza kromatinban; és
tovébbitja az acetilezett lizinbe foglalt jelzést, rendre fehérjék megkotésével. Pl. a
hisztonmag N-végi acetilezett lizinjéhez a kromatin-ATPazok kotédnek. Ezek az
enzimek elcsusztatjdk a magtestecseket, mikozben a DNS egy része szabadda valik,
lehet6vé téve atirasfehérjék kapcsolodasat.



burjanzas* proliferation sokszorozodas hasonld formdaban (burjinzé proliferative).

kotészovetes  burjanzas  fibroplastic  proliferation a kotészovet talburjdnzasa
szervekben. Kiilonb6zé kotdszoveti betegségekben (scleroderma, lupus...)
fordul eld.

sejtburjanzas® tobbé-kevésbé egyforma sejtek novekedésével és osztodasaval
végbemend szoveti gyarapodas.

burokfehérje-ossztes coat protein complex bizonyos szallité hodlyagcsak burkat
képezd fehérjék egyiittese. Harom legismertebb formdja klatrinburok (clathrin coat),
a burokfehérje-1-0ssztes (COPI) és a burokfehérje-2-6ssztes (COPII). Legfontosabb
feladatuk, hogy a hartya felszinén egymassal 6sszekapcsolddva annyira meggdorbitik
a hartyat, hogy az végiil gomb alakot vesz fel, és képessé valik a lefliz6désre.

burokfehérje-1-0ssztes coat protein complex I, COP1 foleg a Golgi-halozattdl a
plazmahdlézathoz haladé és a Golgi-haldzaton beliili visszirdnyba torténd szallitas
holyagcsaja. Hét fehérjébdl all, ezeket gorog bettikkel jeloljiik: af’BydeC a fehérjék
képzddésiik utdn Osszekapcsolddnak és egyiitt is maradnak (heptameric coat
complex coatomer, CM). A COP1 képzddéséhez sziikséges még az ARF1 (ADP-
ribosylation factor 1) GTPaz.

A burok Osszeszerelddése az ARF1 tevdsitésével indul, amely az ARF1-hez kotott
GDP GTP-re cserélésével valosul meg. Ebben az ARF1-GEF (guanine nucleotide
exchange factor) cserélofehérje vesz részt. Mig az ARF1-GDP nem képes erre, az
ARF1-GTP maér a Golgi-hartydhoz kapcsolédhat, és toborozza a burokfehérje-
1-0ssztest (coatomer). A képzdd6 hdlyag teriiletén kapcsolddik a szallitando fehérje
is (ha vizoldékony, akkor jelfogdjan keresztiil). A holyagcsa lef(iz6désében dinamin
vagy dinamin-szer(i fehérjék vesznek részt, majd ezutdn a burok is levalik. A
burokfehérje-1-0ssztes levaldsdban kozponti szerepe van az ARFIl-nek, amely
vizbontassal a kotott GTP-t GDP-vé alakitja, igy levalik a hdlyagcsa hartyajarol. Az
ARF1 vizbontas tevOsitésében, igy az ARF-GDP képzdédésében az ARF-GAP (GTP-
ase activating protein) miikodik kozre.

burokfehérje-2-6ssztes coat protein complex 1I, COPII a plazmahaldzat kiildShelyén
1év6 szallitand6 fehérjét kivalasztd és burkold holyagcesa.

Két réteget képez6 4 fehérjébdl (SEC23, SEC24, SEC13 és SEC31). A SEC23 és SEC24
kettOst képezve alkotja a bels6 réteget, a SEC13 és SEC31, szintén kettdst képezve,

a kiilsot.

A szdllitandd fehérje — ha vizoldékony, altaldaban a jelfogojan keresztiil — kotddik a
plazmahaldzat hartydhoz. A kotédés folyamata és a hdlyagcesa kialakuldsanak és
lefGz8désének lépései, valamint a burok levalasanak folyamata megegyezik a
burokfehérje-1-0ssztesnél leirtakkal, de itt a Sarl nevli GTPaz, a Sarl-GEF és a Sar1-
GAP vesz részt (ez utdbbi maga a SEC23 burokfehérje). A Sar1-GTP a SEC23-SEC24
kettdssel kapcsolodik, majd a SEC13-SEC31 kettds alkotta kiilsd réteg osszekotdvel


https://en.wikipedia.org/wiki/SEC23A
https://en.wikipedia.org/wiki/SEC24A
https://en.wikipedia.org/wiki/SEC13
https://en.wikipedia.org/wiki/SEC31

csatlakozik a SAR1-SEC23-SEC24 egydiitteshez. Ezek utdn Gjabb és tjabb kettésok
csatlakoznak, egytittesiik gorbiti és végiil gomb alakuva formalja a hartyat.



