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GAB (GRB2-associated binding protein) cseréléfehérje, a GRB2 kapcsoldfehérjéhez
kotédik. (—cserélofehérje, GRB2)

GALT (gut-gssociated Iymphoid tissue) a gyomor
és a belek nyalkaharty4janak nyirokszovete, wa
zOmében a bélnyalkahartya kotdszoveti rétegében
(lamina propria) helyezkedik el. Leginkabb kisebb-
nagyobb nyiroksejtcsoportok, szétszort nyiroksejtek
vagy Onallo nyiroktiiszk (isolated lymphoid =
follicle [ILF]) forméjaban fordulnak elS. Az dbran
6nallé masodlagos tiisz6 lathatoé (nyil mutatja) a vastagbél faldban. A tiisz6 felsé

része a nyalkahartya kot6szovetében, zomében a nyalkahartya alatti ktoszovetben
(tunica submucosa) van. A nyalkahartyai kotdszovetben, a bolyhok kozott lathatdk a
Lieberkithn-mirigyek/cryptak (glandulae intestinales); néhanyat csillag jelol.

Egyes részeken csoportosulnak a nyiroktiiszok. & K7
Féleg a  csip6bél nyalkahartya  alatti
kotdszovetében vannak jellegzetes |
nyiroktiisz6k, a Peyer-csomdk (Peyer-plakkok,
Peyer’s patches/plaques/glands). Ezek dontden
csoportosan  helyezkednek el  (folliculi

lymphatici  aggregati), de  el6fordulnak
egyesével is (folliculus solitari). Az dbran a csipSbélben 1évé Peyer-csomok lathatok;
ezek a nyalkahdrtya kotdszoveti rétegébe is atnytlnak, helyenként egészen magasan
a bélbolyhok alsé részébe is. A Peyer-csomdk a bélnek a bélfodorral szembeni
oldalat foglaljak el. A bélbolyhok alatt a Lieberkiihn-mirigyek (csillag).

A tiisz6ket CD4" Th-sejtek, tovabba B-sejtek, nagyfaldk és nytlvanyos sejtek
alkotjak, koriilvéve B-sejtes szegélyréteggel. A nyiroksejtek a GALT-ban is a magas
érhamsejtli visszerecskékbol jonnek.

A téregnyulvanyban (processus
vermiformis, appendix), a manduladk
nyiroktiiszéihez hasonld rendszer(
nyirokszovet (tonsilla processus | £
vermiformis) helyezkedik el a nyalkahartya |
kotészovetében. A nyiroktiisz6k helyenként
beterjednek  a  nydlkahdrtya  alatti

kotészoveti rétegbe is. A nyalkahartya
feddrétege egyetlen, teljesen zart sejtsor €s sejtkozti kotelékek hézagmentes rétege.
Az 4bran a féregnyulvany keresztmetszete lathato. A nyirokszovet korkorosen van a



kotészovetben — szemben a Payer-csomokkal, amelyek csak a bélfodorral szembeni
oldalon lathatok.

(Az abrakat Olah Imre készitette.)

GALT miikédése A gyomor és a belek nyalkahértyaja hatalmas (~300 m?) feliilet(i
véddréteg az antigének és baktériumok millidrdjaival szemben (gyomor-bélrendszer
tiregében 1év6 baktériumok szadma hozzavetllegesen tizszerese a szervezet mas
részén eloforduld Osszes baktériumnak). A bélben 1évo, ~500 féle baktérium zome
nem kérokozd, javarésziik fontos a taplalék feldolgozasaban, a bélmikodésben.

A védekezés elsé rétege a nyalkahdrtyat boritd nyak. A nydk véd a baktériumoktodl:
hozzajuk kotédve akadalyozza, hogy a baktériumok a hamsejtekkel érintkezzenek.
A nydkban vannak ellenanyagok, nagyfaldk, a Paneth-sejtek 4ltal képzett,
baktériumokat pusztit6 molekuldk (defenzin, kalprotektin, kathelicidin),
fehérjebont6 enzimek, tovdbba a pH-t csokkentd, a hamsejtek felszinét elfoglald, a
szoros kotelékeket erdsitd és gyulladascsokkenté molekulak. A baktériumpusztitd
peptidek kozvetleniil a bélhamréteg felett mar olyan toménységben vannak, hogy ez
a teriilet szinte csiramentes. Jelentdségiik a bélfal védelmében nagy: elégtelen
tevékenységiik idiilt bélfalgyulladashoz (Crohn-kér) vezet.

A gyomorsav és a fehérjebonté enzimek az étel fehérjéivel egyiitt az antigének
sokasagat is bontjdk; csokkent vagy megvaltozott miikodésiik kovetkeztében
kialakulhat étel-talérzékenység. Az elsddleges védekezéshez tartoznak a bélfal
szabdalyos miikodését irdnyité molekuldk is; példdul a bélmozgast fokozok segitik az
ellenanyag-antigén egytittes kiiiriilést. Lényeges még, hogy a bélnyakkal sok
baktérium is  kiliril a belekbdl. Ezeknek koszonhetéen a  béliiregi
mikroorganizmusok nagy része nem is keriil kapcsolatba a nyalkahartya
hamrétegével, nem képzddnek rajta baktériumtelepek (colonization resistance).

A GALT csak a bélhammal érintkezd baktériumokkal van kozvetlen kapcsolatban,
de még ezek szdma is nagyon-nagyon sok. Ha mindegyik inditana immunvalaszt,
felborulna az immunrendszer, idiilt betegségek alakulndnak ki. Ezért a GALT
selviseli” a bélbaktériumok messze nagy tobbségét, és néma marad veliik szemben
(immunttrés). A nyalkahdrtydba hatold6  korokozok — hatdsara  viszont
immunfolyamatokkal valaszol, és elpusztitja a behatolokat. A bélnyalkahartyanak ez
a képessége kozvetleniil a sziiletés utan alakul ki a taplalékkal bevitt antigének,
baktériumok, idegen anyagok hatasara.

Az antigének a sejteken (M-sejtek, bélhamsejtek) €s a szoros koteléken at juthatnak
keresztiil a bélnyalkahdartya egysoros hamrétegén.

* Az M-sejtek megkotik a Dbéliregi felsziniikon a velilk érintkez6
baktériumokat/antigéneket, és sejtbenvivéssel (transcytosis) atszallitjdk azokat a
sejtplazméajukon az alsé felsziniikre. Igy még 4tmenetileg sem nyilik meg az
egyrétegli bélham az antigén bélfalba kertilésekor.



Az M-sejtek a béldssejtekbdl szarmaznak, a bélbolyhokban érnek. Felsziniikon nincs
kefeszegély (mikrobolyhok) _ az abran vékony nyil jeloli —, hanem M bettire
emlékezteté behtizédas. Az M-sejtek alsé felszinének betiiremkedéseiben vannak a
nagyfaldk, a nyulvanyos sejtek és Th-sejtek. (Az dbrat Oldh Imre készitette.)

Az M-sejtek alatti — zsebekben 1év6 — antigénbemutatd sejtek megkotik az
antigéneket, és elviszik a kornyéki nyiroktiisz6khoz (bélfodri nyirokcsomak, Pleyer-
csomok, kiilonallo nyalkahdrtyai nyiroktiiszék), ahol a T- és B-sejtek gerjesztédnek.
A B-sejtek  atalakulnak  ellenanyag-termelé  plazmasejtekké,  illetSleg
emlékezdsejtekké. Plazmasejtek tehat helyben, a bél falaban is képzddnek, leginkabb
a Peyer-csomdkban. Az M-sejtek is tobbnyire a Peyer-csomok feletti bélszakaszban
vannak. A plazmasejtek a bélrendszer nyalkahartydjanak kotdszovetébe kertilnek,
szétterjednek a belek egész teriiletén, és foként IgA-t termelnek bdséggel. Az IgA a
hengerham sejtjein keresztiil szintén sejtbenvivéssel szallitodik a bélnyalkahartya
felszinét boritd nyadkrétegbe, ahol véddréteget képez, és tdmadja a korokozokat,
kotédik a karos anyagokhoz, mas antigénekhez. A gerjesztett T-sejtek és mas
végrehajto sejtek (nagyfaldk, NK-sejtek) szokdsosan a nyalkahdrtyai kotészovetben
fejtik ki hatasukat. Néhany T-sejt és egy-egy nagyfalo a hamsejtek kozott, az
alaphdrtyanal lathato. Ezek a T-sejtek citokineket képeznek. Az M-sejtek 4ltal
elinditott helyi immunvalasz tehat altalanossa valik, kiterjed az egész bélrendszere.

* A bélhamsejtek is részt vesznek az immunfolyamatok elkezdésében:
mintazatfelismerd jelfogoik (TLR, NOD) ugyanis képesek felismerni bizonyos
korokozodkon lévo, allandosult molekulamintazatokat, mint PAMP, MAMP. Ezeket
megkotik és sejtbenvivéssel atszallitjak. Termelnek immunszabalyozé molekuldkat
(TGE, TSLP [Thymic stromal lymphopoietin] stb.) is.

* A szoros kotelékeken inkabb kisebb, oldott antigének hatolnak at, tobbnyire a
folyadék és a lebontott taplalék felvételekor.

* A nyulvéanyos sejtek, a kotelékeken atnyuld karjaikkal, kozvetlentil is felvesznek és
elszallitanak antigéneket a kornyezd nyiroktiiszOkbe, kivalt sulyos fertézéseknél. Ezt
nevezik intraepithelial dendritic cell pathwaynak.

Megfigyelések utalnak arra is, hogy Peyer-csomok részt vesznek a B-nyiroksejtek
elsédleges érésében is; ez szintén az M-sejtek altal, a béliiregbdl szallitott antigének
hatasara megy végbe.



gaméta —ivarsejt B gametogenesis —ivarsejtképzddés

ganglion (—idegduc)

GAP (GTPase-activating protein) (egyéb nevek: GTPase-accelerating protein, RGS
protein) szabalyoz6 fehérje, a GTPaz tevékenységet fokozza (GTPaz-serkentd
tehérje). Nagyon sokféle GAP ismert — kozos neviik: a G-fehérjével kapcsolt
jelatadas szabalyozoi (regulators of G-protein signaling, RGS), fehérjecsaladot
alkotnak. (-»G-fehérje, guanozin)

gastrulation a csirapajzs kialakuldsa

Gauss-torvény Gauss’Law daltalanos érvényl, minden zart feliiletre vonatkozo
torvény. Az elektromos térre vonatkozodan az fejezi ki, hogy valamely toltésnek
milyen az elektromos tere, megallapitva, hogy a térben 1étrejovd er6vonalak szdma
aranyos a toltés nagysagaval. Adott feliileten athaladd elektromos toltéssiirtiség
nagysagat az E x A =Q / ¢y (E E-tér, A feliilet, Q toltés, ¢, aranyossagi allando = 8,85
10712 képlet adja meg.

GEF (guanine exchange factor) cserélofehérje a GDP-GTP cserélédést hozza létre: a
GEF kotddik valamelyik GTPaz-hoz (pl. RAB, RHO fehérje), ennek kovetkeztében
valtozik a GTPaz térszerkezete, és levalik a GDP. A szabadon maradt kotShelyhez
a plazmdaban béven 1évé GTP kotédik. Pl. a G-feréjével kapcsolt jelatadasnal a
7TM-jelfog6 a GEF: a G-fehérje kapcsolasaval (szerkezetvaltozds) segiti el a
GDP levalasat.

gén gene a DNS-szdlnak egy RNS képzésére elkiiloniilt bazissora (DNS-elem). A
bazissor atirddasaval el6-mRNS (fehérjekodold gén) vagy mas RNS (RNS-kodolo
gén) keletkezhet. Tadgabb értelemben a gén a genetikai iizenet kozvetitdje, az
orokités egysége, nemzedéki tovabbadoja. Az emberi DNS ~200 000 gént tartalmaz;
ebbdl a fehérjéket kodoldk szama ~20 000. A gének tobbsége algén és nem fehérjét
koédolo RNS-t képezd gén. (—cisztron)

» Algének (pseudogenes) olyan kozos elddtdl — rendszerint kettézddéssel — szarmazé
gének, amelyek csaknem azonosak mads szabalyosan mtkodd génekkel, de roluk
nem képzddik mikodOképes termék, zard bazisharmas, beékelddés, torléddés vagy
az inditérész gatladsa miatt, példaul a kis magi RNS-ek (snRNS) génjei.

« Atfeds gének* olyan gének, amelyek a DNS-nek azonos szakaszdn vannak, de
olvasdskeretiik (reading frame) eltér6. A DNS-nek ezen szakaszarol két polipeptid
keletkezik. Ezek a gének szokdsosan ellenkezd irdnyultsdguiak. Az atfedé gének
sajatos formaéja a bedgyazodott gén.



= Bedgyazédott gén>' (nested gene) gén a génben. Olyan gén, amelynek teljes kédold
bazissora egy masik gén (befogadd gén) kodold szakaszdban van. Az emberi
sejtekben joforman mindig a kodold szalon van valamelyik koztesben, ellentétes
irdnyban elhelyezkedve. Ezek kifejez6dése nincs Osszhangban a befogadd gén
kifejez6désével, néha éppen ellentétes irdnyu, és az altaluk kodolt fehérjék
tevékenysége sem kapcsolddo. Példaul a véralvadasi A-VIII-as faktor génjének 22-es
koztesében taldlhatdé a kis F8A gén forditott 4allasban (—Huntington-kor).
Kivételesen, joforman csak az egysejtliekben, a bedgyazott gén nem a koztesben van,
hanem a képezdben.

= Belrokon gének™ (paralogous genes, gene paralogs) olyan gének, amelyek
kett6z6désbdl jottek 1étre; a gén kett6zOdik, hogy a DNS-ben két helyet foglaljon el.
A génkett6z6dés valamely fajban keletkezik, de rokon gén el6fordulhat két
kiilonb6z6 fajpban is, ha a fajkeletkezés a kett6z6dés utdan ment végbe. A
rokon gének id6vel szerkezetiikben és tevékenységiikben is valtozhatnak.
(—belrokonmassag, paralogy)

* Daganatgdtlé gén (tumor suppressor gene) a daganatgatld fehérjét kodolo gén.

= Daganatserkenté gén* (oncogene) a daganatok keletkezésében, burjanzdsdban részt
vehetd gén. A daganatok keletkezésében, fenntartdsaban, novekedésében, illetve
terjedésében részt vevo fehérjét kodol.

= Elédgén* (ancestor gene) olyan gén, amelybdl masfajta gének szdrmaztak. Az
utddgének rendszerint az elddgén kett6zddésével jonnek létre, ezért az elédgén
megsziinik létezni.

= Egyesiilt gén (fusion gene) két fliggetlen gén egybevaldsa kromoszomaatalakulas
(athelyezb6dés, kilokédés, megfordulds) kovetkeztében. Gyakran keletkeznek
daganatokban. (»BCR-ABL gén)

= Fajlagos gén* iddszakosan, térben/idoben szabalyozottan miikodd, szovettfajlagos
polipeptideket kodold gén.

= Fajrokon gének* (orthologous genes, gene orthologs) kiilénb6z6 fajokban 1évd olyan
kozos Ostdl szarmazo gének, amelyek hasonld szerkezetliek, és azonos feladatu
tehérjét kodolnak, de nem génkett6zOdéssel jottek létre, hanem fajelkiiloniilés
kovetkeztében. A fajrokon gének tehat kozos el6dgénbdl eredd olyan gének, amelyek
a fajokban elkiilontiltek. A természetes kivalogatddas eredményei.

= Fehérjekddold gének (protein coding genes) az el6-nRNS-eket képezd gének.

= Hasonmds gének* (analogous genes, gene analogs) hasonld tevékenységtli, de nem
koz0s 6stdl szarmazd (nem azonos géncsaladba tartozo) gének.

* Hiztartisgén (housekeeping gene) minden szévet szamara fontos fehérjéket képezd
gén. Az ilyen gének jelen vannak minden sejtben, és folyamatosan kifejezOdnek.
Leginkabb atirasfehérjéket, anyagcsere-fehérjéket és DNS-RNS koto fehérjéket
kédolnak, de sok a jelfogot, a jelzésmolekulat, transzferazokat és szallitofehérjéket
képz6 is. Ezek a fehérjét kodolo génatirodasok ~90%-at teszik ki.

» Ismétlodd génekPX (repeated genes) a genomban t3bb mésolatban eléfordulé gének,
mivel a roluk képzddott termékre nagy mennyiségben van sziikség. Ilyenek pl. a
hiszton gének, tRNS gének, rRNS gének vagy az aktin gének.



= Kapcsolt gének (linked genes) egyazon kromoszoman, altalaban egymashoz kozel
1év6 olyan gének, amelyek nagy valdszinliséggel egyiitt 6roklédnek; vagyis ha az
egyik 0roklédik, a masik is 6roklédik. A kapcsolt gének hajlamosak atcserélddésre a
szamcsOkkent6 osztddasban.

= Kozteses gének* (discontinuous genes, split genes) koztest tartalmazé gének. Ilyenek
az emldsok génjei, szemben az egysejtiiek csak kodolo szakaszt tartalmazo génjeivel.

= Nem kédolé RNS-t képezdé gének (noncoding (nc) RNA genes) nem az el6-mRNS-t,
hanem mas RNS-t (nem kodold RNS-t) képez6 gének.

= Rokon gének* (homologous genes, gene homologs) kozds 6stdl/el6dtd]l szarmazod
gének. Két formaja van: a fajrokon gének és a belrokon gének.

= Sejtserkentd gén* (proto-oncogene) a sejtek novekedéséhez, burjanzasahoz
sziikséges fehérjéket kodol. Ha a miikodés szabalytalannd valik (génhiba,
talmakodés stb. miatt), daganatképzd gén* (oncogene) a neve.

» Szabvinygén* (wild-type gene) valamely népességre természetes koriilmények
kozott jellemzd, leggyakoribb génvaltozat. Rendszerint azonos a torzsgénnel, de
lehet a torzsgénnek olyan vdlzata is, amelyik nem befolyasolja a fehérje m{ikodését,
de jellemzd az adott népességre.

*  Szokdgének* (escape genes) az X-kromoszoma némitisa aldl kibujo gének;
tevékenyek maradnak. (—=X-kromoszéma-némitas)

= Tarsgének* (consecutive genes) olyan egymast kovetd gének, amelyek altaldaban
egylitt szabalyozddnak. Gyakoriak a kozos inditdja egymas utani gének az
egysejtiekben; neviik operon.

= Torzsgén™ (consensus gene, canonical gene) valamely gén egyetemesen elfogadott
olyan valtozata, amelyhez hasonlitjuk a tobbit. Szokdsosan ezt tartjuk az ép génnek.

= Torzsokos gén* (conserved, highly conserved gene) a torzsfejlodés korai szakasza
Ota meglévd gén.

génatiras transcription a DNS génszakaszanak atirdsa RNS-sé; az RNS bazissoranak
kialakitasa az adott DNS-szakasz bazissora szerint. Azonos a génmiikodés
fogalmaval. A fehérjét képezd gének atirodasabdl el6-mRNS, a fehérjét nem
koédolokbol nem fehérjeképez6é RNS-ek (noncoding RNAs) keletkeznek.

Az RNS bazissora mindig az adott DNS-szakasz (gén) kettds szaldnak egyikérdl
masolddik. Azt a DNS-szdlat, amely atirddik, mintafeliiletnek (template) nevezziik.
Mivel csak kiegészité bazisok kapcsolodhatnak egymassal, az RNS bazissorrendje
teljesen azonos lesz az adott gén masik DNS-szdlanak bazissorrendjével, azzal a
kiilonbséggel, hogy a timin helyett az RNS-be mindig uracil épiil be. Megegyezés
alapjan azt a DNS-szdlat, amelynek bdazissorrendje megegyezik az RNS
bazissorrendjével, kodold vagy pozitiv (sense, értelmes) szalnak, a mintaul szolgalo
pedig negativ (antisense, értelmetlen) szalnak mondjuk. Egy gén bazissorrendjének
leirasakor a kddolo DNS-szal bazissorrendjét adjuk meg (5-3" irdnyban), mivel ez
hatdrozza meg a fehérjeképzodést.



Egyes gének kodold szdla a DNS-lanc egyik szaldn, mas géneké a DNS-lanc masik
szalan van, attdl fiiggéen, hogy a gén a DNS-ben milyen iranyultsagu. Egy-egy
génben azonban mindig ugyanaz a szal irédik at; nem fordul el6, hogy egyazon
génnek egyszer az egyik DNS-szdla a kodold, masszor a masik.

A génatiraskor a polimeraz folyamatosan irja at a gént tijra és Ujra a sejt sziikséglete
szerint. Ezt irdnyitd rendszerek (erdsitdk, csendesitdk stb.) szabalyozzak

alulatiras a gén sziikségesnél ritkabb atirdsa; mas néven: génalulmiikodés.

ellentett atirédas reverse transcription az atirasnak, vagyis a DNS-rél valé RNS
képzddésének a forditottja: az RNS atirasa DNS-sé. A visszugralatokban
és a retrovirusokban megy végbe a forditott transzkriptdz hatdsara.
(—retrovirus, ugralat)

talatirds a gén sziikségesnél tobbszdri atirdsa. Egyezik a géntalmikodés fogalmaval.
(—génmikodés, génkifejezodés)

génatirasi folyamat. Az atirdsnak hdrom alapeleme van: az atirasfehérjék, a DNS-
fliggd RNS-polimeraz és az indité (promoter), vagyis azok a bazissorok, amelyekhez
az atirasfehérjék kotddnek. Emberi sejtekben ez kiegésziil a fokozdk (enhancers),
illetve a csendesiték (repressors) fékezd, valamint az elszigetelok (insulators)
hatasaval. Az atirds azonban az erdsit6 hatasa nélkiil is végbemegy, ha a polimeraz
kotoédik a DNS-hez. Az er6sitdk és a csendesitok altalaban tavol vannak az inditotol,
akar 2-3 M bazisparnyira; hurokalakitassal kapcsolddnak. Az atirdsban szerepe van
még a kialakulé RNS-ek jelz6hatdsanak is. (=DNS-masolddas)

génatirat* transcript (—atirat, génatiras, génkifejez6dés)

génelnevezés a gén nemzetkozi hivatalos neve — a Human Genome Organisation
(HUGO) Gene Nomenclature Committee allapitja meg. A bizottsdg egyedi és a
tevékenységét kifejez6 nevet ad mindegyik génnek (leird génnév). Ez azért 1ényeges,
mert a géneknek — hasonloan a fehérjékhez — rendszerint sokféle neve van, ezeket
hasznadljak is. A kiilonb6zd elnevezések haszndlata zavart kelt. Meghatdrozza
tovabba a gén ,jelét” (gene symbol), amely a gén leird nevébdl alakitott roviditett
forma, rendszerint mozaikszo; szintén egyedi. Altalaban ezt hasznéljuk a napi
gyakorlatban, tudomanyos kozleményekben is — a leiro nevet feloldasként adjuk
meg, ha sziikséges. (-HUGO)

genes plicing, pre-mRNA splicing —kézteskivdigds

genetika genetics 6roklodéstan, a bioldgiai jellegek sziil6rdl utddra valo atadasaval
foglalkozd tudomany. Targya a gének, a génvaltozatok szerkezetnek és az atadas
modjanak, az 6roklédésnek (inheritance) a tanulmanyozasa.



Bioldgiai értelemben a genetika f6név alapjaul szolgalé melléknevet mai értelemben
el6szor Festetics Imre hasznalta: az 1819-ben megjelent német nyelvi(i kozleményében
a ,die genetischen Gesetze der Natur” (a természet genetikai /teremtd/ torvényei)
szdkapcsolatban. Az angol nyelvil irodalomban a fogalom William Bateson nevéhez
fzbédik: magéanlevélben javasolta 1905-ben a genetics szot a bioldgiai 6roklédés és
valtozatossag tudomdnyanak a megnevezésére. A genetika szo a gordg gennao
(nemzeni, életet adni) szobol ered.

genetikai betegség genetic disease a DNS-ben keletkezd masuldsbdl szarmazd
betegség. Lehet 6rokl6dd, amikor a hiba mar a csirasejtben is benne van; és szerzett,
amikor a sziiletést kovetden alakul ki a DNS-hiba. (—epigenetikai betegség).

genetikai jelleg az egyén sajatossaganak, egyedségének (phenotype) a gének vagy a
gének altal is meghatarozott része. (—jelleg)

genetikai sokalakusag genetic polymorphism az a jelenség, amikor a DNS valzatainak
(alleles) — vagyis valamely kromoszomahelyén 1évé bazisnak/bazisoknak -
kiilonb6zd valtozatai valamely népességben — megegyezés szerint — az egyedek
legalabb 1%-ban el6fordulnak.

Az 1%-o0s hatar jogosultsagat tobben vitatjdk, mert a valtozat lehet ritkdbb is, és nem
egyértelmi a genetikai sokalaktisag és a genetikai hiba megkiilonboztetésében.

Egy-egy egyedben nagyon sok DNS-valtozat fordul el6: két nem rokon egyed
kozotti genetikai valtozatok szamat ~3 milliora becstilik.

A Dbazisvaltozat lehet egyetlen bazis, baziskett0sok vagy hosszabb bazissorok
valtozata. Lehetnek a génben - annak kiilénb6zé részeiben -, avagy a
génen kiviil. Ennek alapjan megkiilonboztetiink egybazisa, kétbazisu, tobb-
bazisu sokalakusagot.

A genetikai sokalakusdg messze nagy tobbsége lathatatlan, az egyedségben azok
mutatkoznak, amelyek befolyasoljadk a fehérjeképzddést; ilyenek lehetnek pl. a
génekben, a szabalyoz6 elemekben lévd bazisvaltozatok, illetve azok, amelyek
kozvetve (pl. a fehérjék modosuldsaiban) befolyasoljak a fehérjéket.

egybazisu (egynukleotidos) sokalaktisag single nucleotide polymorphism, SNP (angol
kiejtése: snip). Egyetlen bazis cserél6désébol keletkez6 DNS-valtozat. Ez azt jelenti,
hogy a két valzat (pl. génvalzat) bazissoranak egyi bazisparja kiilonbozik.

GCTGTATGACTAGAAGATCGAT
GCTGTATGACAAGAAGATCGAT
A baziscsere lehet azonos (synonymous) €s nem azonos (non-synonymous). Az
el6z6ben két purin, illetbleg két pirimidin cserélédik egymassal, az utdbbiban

purin—pirimidin csere megy vég be. A génekben 1évé purin-pirimidin csere
rendszerint megvaltoztatjia a keletkezd fehérje aminosav-Osszetételét, az azonos



formdju  valtozatok cseréje altaldban nem. Azokat az agynukleotidos
sokalaktusagokatt, amelyek megvaltoztatjdk az aminosavsort, aminosavcseréld
eqybdzisii  sokalakiisdgnak® (non-synonymous single nucleotide polymorphisms,
nsSNPs) nevezziik.

Az egynukleotidos sokalaktsag a DNS barmely részén eléfordulhat: a gének kodold
(~1%) és a nem kodold részeiben, valamint a gének kozott.

= A génekben 1évé SNP-k zome nem valtoztatja meg az aminosavak Osszetételét.
Még a képezdben 1évé egynukleotidos csere sem jar torvényszerien aminosav-
valtozassal, Ennek az a magyardzata, hogy az emberi DNS-ben 64 bazisharmas
kédol 20 aminosavat, azaz egy-egy aminosavat tobb bazisharmas is képezhet
(bazisharmastobblet). (=bazisharmas)

= A kddold és az atirast befolydsolo bazisokban 1évék megvaltoztathatjak a gén
kifejez0dését, a fehérjék aminosavainak Osszetételét, a fehérjek kozotti
kolcsonhatasokat,  el6idézhetnek  fehérjedtalakuldsokat, hatdssal lehetnek
a sejtmiikddésre, megnyilvanulhatnak az egyedségben®; példaul
betegséget okozhatnak.

= A DNS mas részeiben eloforduldok rendszerint kozombos valtozatok, am ezek
kozott is lehetnek az egyedségre hatdk, példdul betegségre hajlamositdk, vagy
éppen a betegség kialakuldsat gatldk. A nem kddold bazisok egynukleotidos
sokalakuisaganak azt a formdjat, amely befolydsolja a fehérjéket, kifejezddd
egynukleotidos sokalakusdgnak (expression SNP) nevezziik.

A DNS-ben ~10 milli6 egybazisu valtozat van; 100-300 bazisonként fordul els. A
genetikai sokalaktusag ~90%-at ezek teszik ki, legtobbszor (harombdl két esetben) a
citozin cserél6dik timinre.

Egy-egy génnek sokféle, akar 8-10 egynukleotidos valtozata is ismert; el6fordulasuk
eltérd a kiilonb6zd népességekben; jellemzdje lehet valamely népcsoportnak.

Az SNP-k meglehetésen allanddk, megmaradnak nemzedékrdl nemzedékre, ezért
népességi tanulmanyokban jol kovethetdk, nagyon alkalmasak genetikai
Osszefliggések tisztdzasara, pl. a genom betegségekkel Osszefiiggd térképezésére,
betegségre hajlamositd baziseltérésekre, genetikai jelleg meghatarozasara stb.

tobb-bazistu (tobbnukleotidos) sokalakiisag nagyon sékféle lehet; jellegzetes pl. az
ismétlet-sokalaktidag, a TATA-doboz sokalakusaga stb.

génfékezes™ silencing a génatiras kozvetlen szabalyozasi mddja: megakadalyozza a
génatirodast (transcriptional gene silencing, TGS), rendre atmenetileg. Veleje: a kis
kozbeavatkozo6 RNS - az emberi sejtekben meghatdrozoan az siRNS -
bazisparosodassal (base-pairing) kotédik a DNS-nek valamely gén atirodasat gatld
bazissorahoz. Ez a bazissor altaldban a génben van, leginkabb az indit6 tertiletén, de
lehet a koztesben, s6t a képezdben is; avagy a DNS mads részén. A fékezés
tobbféleképpen johet létre, pl. a kapcsolddott RNS gatolja a polimeraz tovabbjutésat,
szabalyozhatja a DNS és a kromatin metilezését, a kromatin modosulasat.

génhatas a gén termékének (fehérje vagy RNS) szerepe a szervezetben.



génhely* locus a génnek a DNS-lancban (a kromoszémaban) 1évé meghatdrozott
helye. A génhelyet a kromoszémak szerkezeti jelolésével adjuk meg. Példaul
5q22.1: az 5-06s kromoszoma hosszt karjanak 22. savjanak els6 alsavjdban
van. (—kromoszoma)

génhiba a gén szerkezetének koéros megvaltozdasa. Magaban foglalja a
génmasulasokat és géntoréseket is. (-DNS-torés, génmasulas)

geénkarositas génhiba okozasa

génkarositdo genotoxic a DNS-t kdrositd agens (gyogyszer, vegyszer, sugarzas).
Atmeneti vagy maradandé DNS-hibat okozhat.

génkifejez6dés gene expression az a folyamat, amelyben a gén genetikai iizenete
onallé mikodd termékké (product), mint pl. fehérje, szabalyozé RNS valik. A
génkifejez6dés vegyi folyamatok sorozata, amelyben a génatirasbol keletkezett
molekula, a génatirat (transcript), tovabbi folyamatokkal valik termékké, pl. az el6-
mRNS érett mRNS-sé, majd atforditassal polipeptiddé, tovabbi mddosulassal
fehérjévé. Ezért nevezziik a génatirds ,kozvetlen termékét”, az elsédleges RNS-t,
dtiratnak, nem pedig terméknek. Az atiratbol (transcript) mindig kisebb-nagyobb
modosulassal lesz a termék.

A génkifejez6désnek tobb eleme van: a kromatinmddosulas, génatiras, atiraskoveto
valtozasok (post-transcriptional modifications); fehérjeképz6désnél az atforditodas,
az atforditaskovetd modositdsok (post-traslational modifications) és az mRNS
lebontdsa. A génkifejez6dés szabalyozasa végteleniil pontos, a legkisebb hiba a
sejtmiikddés zavarahoz, a sejt halalahoz vezet.

gén-alulkifejez6dés, géncsendesités gene underexpression, gene silencing kevesebb
géntermék keletkezése. Lehet génalulm(ikodés vagy az RNS-ek tevékenységi
zavaranak (pl. gatlofehérjék fokozott hatasa) kovetkezménye.

géntermék gene product a génkifejez6dés eredménye, fehérje vagy RNS. A géntermék
mennyiségébdl kovetkeztethetiink a génkifejez8dés mértékére.

géntobbesedés gene amplification valamely gén sokszorozddasa (szdmbeli
novekedése); ugyanabbol a génbdl nem egy, hanem kettd vagy tobb van. A genetikai
bizonytalansag egyik formdja. Egyes daganatokban igen elterjedt, altaldban
onkogének taltermelddéséhez vezet.

gén-tulkifejez6dés gene overexpression a géntermék talzott képzddése. Lehet
géntobbesedés, a szabdlyozo molekuldk (pl. tobb serkentd (enhancer), kevesebb
gatlé (silencer) molekula) vagy epigenetikai hatdsok (pl. fokozott metilezés,
hisztonacetilezés)  kovetkezménye. Koros mennyiségli  géntermék  (gén-
talkifejez6dés) sejtmiikodési zavart, betegséget okozhat, pl. a daganatserkentd
gének tulkifejez6dése rakot.



génkodbdség* degeneracy of genetic code az a jelenség, hogy ugyanazt az aminosavat
tobb bazisharmas is kodolhatja. Ez teszi lehet6vé, hogy a kddold szakasz valamelyik
bazisanak kicserélddése nem feltétleniil valtoztatja meg az aminosavsort, ugyanaz a
fehérje keletkezik. Keletkezhet ugyanis olyan bazis harmas, amelyik ugyanazt az
aminosavat kodolja. A genetikai kdd tehat foloslegben van (redundancy).

génmasulas* gene mutation, gene wvariant DNS kodolo szakaszdban bekovetkezd
masulds. Lehet:

B A gén szerkezete szerint lehet:
= A bazissor viltozdsanak a kovetkezménye. (—pontmasulas)

= Ismétlettibblet, a génben 1évo rovid ismétletek tobbesedése, mert megvaltoztathatja
a keletkezd RNS-t, fehérjét.

B A génmasulds kovetkezményei szerint haromféle lehet:

= Géneltérés, amely betegséget, fejlodési rendellenességet nem okozo6 génmasulds. Az
altala kodolt RNS, fehérje képes megfeleléen ellatni az azonos tOrzsgén
altal képzett RNS, fehérje feladatat. Lehet elényos is, ha a torzsfejlédés, a
kornyezethez valé alkalmazkodas kovetkeztében jon létre, és dllanddsul az egyén
megmaradasa érdekében.

- Alapité géneltérés (founder mutation); valamely népességben jellegzetes géneltérés.

= Génhiba, amelynek kifejez8dése fejlédési rendellenességet vagy mas betegséget
okoz. Az altala kodolt RNS, fehérje nem képes megfelelGen ellatni az eredeti RNS,
tehérje feladatat.

- Alapité génhiba (founder mutation) valamely népességben jellegzetes, betegséget
okozd génmasulas.

- Géntomeghiba (ultramutation); valamely raksejtben a kiilonb6zd génhibak
halmozott el6forduldsa (ultramutated cells, géntomeghibas sejtek). Ilyenek példaul a
POLE-hibas sejtek. A nemzetkozi irodalomban taldlkozunk a hypermutated
jelzével, magyarul: fokozottan génhibas; ilyen példdul a HR-hidnyos
raksejt. A hyper- és ultramutated jelzOk megkiilonboztetését azonban nem
szamszerUsitették. (=méhtestrak)

- Rdkképzddésre hajlamositd mdsulds olyan csirasejtes génhiba, amely, ha
megnyilvanul, rak kialakuldsdhoz vezethet. Példaul a BRCA gén hibdi emld-
és/vagy petefészekrakhoz.

Bl Keletkezési helye szerint lehet:

= Ordkletes (csirasejtes) génmdsulds* (germline [hereditary] mutation) a csirasejtekben
1évd géneltérés/génhiba. A pete- vagy az onddsejttel, esetleg mindkettével 6roklddik,
és jelen van az utdod mindegyik sejtjében.

A génhiba az anyai vagy apai testi kromoszomakkal 6roklédik: az érintett sziil6bol
véletlenszertien adodik tovdbb az utddba a koéros vagy az ép gén, vagyis 50%
valdszintisége van annak, hogy valaki a koros vagy az ép gént orokolje.



Az 6roklédott koros gén lappango: az ép parja ellensulyozza; arrdl képzddik az ép
fehérje, ezért a szervezetben nem okoz eltérést -  észrevehetetlen”.
Megnyilvanuldsdhoz , masodik behatds” (second hit [Knudson-féle two-hit elv]) is
sziikséges; nevezetesen, hogy a sejtben a gén valzata (ép parja) elvesszen
(vdlzatvesztés) vagy hatdstalanna valjék (miikidésvesztés). Szemben a BRCA-hidnyos
szorvanyos daganatokkal, amelyekben az inditd metilezése (a gén elnémitdsa)
csaknem mindig el6fordul, az 6rokletes valtozatoknal ez nagyon ritka, leggyakoribb
a valzatvesztés.

= Szerzett (testi) génmdsulds* (acquired [somatic] mutation) a fogamzas utan keletkezd
génmasulds; a sejtosztddassal atadodhat a leanysejtekbe. Létrejohet kornyezeti
hatasokra, osztodasi zavarként stb.

B A masult gének szama szerint lehet:

= Egygénes mdsulds; egyetlen gén masulasabol adodo elvaltozds, betegséghajlam,
betegség (egygénes betegség).

= Tobbgénes mdsulds; tobb gén masulasabol adodo elvaltozas, betegséghajlam,
betegség (tobbgénes betegség). A rosszindulatit daganatok mind ilyenek.

= Tulmasulis (hypermutation), olyan sokgénes masulds, amelyben a masuldsok
szama 11-100 megabdazisonként. Raksejtekben fordul eld.

* Halmozott mdsulds (ultramutation), olyan sokgénes masulas, amelyben a masulasok
szama >100 megabdazisonként. Ilyenek példaul a POLE-hibas sejtek; altalaban a HR-
hianyos raksejt.

= Mdsuldsteher (tumor mutational burden, TMB) a daganatsejtekben el6fordulé DNS-
masulasok teljes szama. (—masulasteher)

B [smeretlen jelentdségti génvidltozds* (variant of unknown significance; VUS) a
torzsgéntdl valo olyan eltérés, amelynek jelentdsége még nem tisztazott.

géenmiikodeés azonos a génatiras (transcription) fogalmaval

génalulmtkodés a gén csokkent atiréddsa. A gén atirodik, de nem a
sziikséges mértékben.

génatirat transcript a génatirasbol keletkez6 els6dleges RNS.

génnémulas a gén egyaltalan nem irodik at.

géntulmiikodés fokozott génatirodas. (—génatiras, génkifejezddés)

genom (DNS) genome a sejt teljes DNS-ében rejtett genetikai tartalom Osszessége.
(Virusokban a DNS-ben vagy az RNS-ben rejt6z6 genetikai tartalom egésze.) Az
emberi genom a sejtmagban 1év6 23 kromoszomaparbol é€s az energiatermecsben
1évé DNS-ekbdl tevédik Ossze (3 millidrd nukleotid). Tartalmazza az egyén
létezéséhez és tevékenységéhez sziikséges Osszes ismeretet. A napi széhasznalatban
DNS mondhaté a genom helyett. (—energiatermecs-DNS, virusgenom)



genomic imprinting —uvdlzatbénitds

genomlenyomat (bevésddés) genomic imprinting az epigenetikai szabalyozas
oroklédeése; az ivarsejtekbdl (petesejt, ondosejt) adodik az utddsejtekbe, amelyekben
pontosan ismétlddik a testi sejtek osztodasakor.

genomtan, genomika (DNS-tan) genomics a genomot (a bazisparok Osszességét)
elemz6 tudomany.

genomikai genomic a genommal (DNS-sel) kapcsolatos, arra vonatkozo.
genomikus a genomikaval (DNS-sel) foglalkozo személy.

rakgenomtan (onkogenomtan) cancer gemomics, oncogenomics a  raksejtek
(daganatsejtek) DNS-szerkezeteit (bazisait és azok mtikodését) vizsgalo tudomany.

genotipus genotype 1. Valamely szervezet genetikai allomanya; emberben a DNS
Osszessége. 2. Egy vagy tobb kromoszdmahelyen el6fordulo valzatok.

genotipusos genotypic a genotipusra vonatkozo; bazisosszetételd.

génpar —»génvalzatpar

geénszarmazék (—génkifejezddés)

génszerkezet a gén elemi egységei. Szemben az egysejtliekkel, amelyeknek génjei
altalaban teljes egészében csak a fehérjét képezd nukleotidsorbdl allnak — azaz
minden egyes bazis részt vesz a fehérjeképzddésben —, az emberi gének nagyobbak,
mint egy fehérje képzddéséhez sziikséges jelrendszer. Ez csak tigy lehetséges, hogy
a gének egyes részei nem miikodnek kozre a fehérjék kialakitasaban. Ennek alapjan
haromféle alapelemet kiilonboztetnek meg: az inditét (az atirast el6készitd 5'-vég), a
képezdket, amelyek kodoljdk a fehérjéket, valamint a nem kddolo kozteseket. (—inditd,
képezd, koztes) A génnek a képezbket és kozteseket tartalmazd részét kddold
szakasznak* nevezziik, amely az kezd6 bazisharmassal indul — ehhez kapcsolodik a
polimerdz, elinditva az atirdst. A kodold szakasz vége a zard bdazisharmas; a
polimeraz ezzel kapcsolddva megall, az atiras befejez6dik. A kezdd bazisharmas és
az inditd kozotti nukleotidok nem irdédnak at, miként a zaro bazisharmas utaniak
sem. Az el6z6 az 5'-végi, az utobbi 3'-végi nem dtirddo szakasz (5'-, illetve 3’-UTR
[unfranslated regiom]). Ezeknek az mRNS végeinek kialakitdsaban van szerepe.
(—indito, képezd, koztes)

géntermék gene product (—génkifejez8dés)
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genvalzat® gene allele valamely kromoszdmahelyen (genetic locus) 1év6 gén. Egyike a
gén két vagy tobb lehetséges formaja koziil. Az emberi gének parban vannak, azaz
két valzatbol allnak, egyik az anyatol, a masik az apatdl oroklédik. Mindkettd
ugyanazt a genetikai jelleget meghatdrozo fehérjét kodolja, és a kromoszomapar
azonos helyén van. (—génvalzatpar) A génvalzat formai:

= azonvdlzat (homozygous allele) a kromoszomaparjan 1évé valzattal azonos valzat;
azonos valzatpar egyike.

= kifejez0d0 vdlzat* (codominant allele) olyan génvalzat, amely mindig kdodol fehérjét,
és igy részt vesz az egyedség kialakitdsaban, de nem nyilvanul meg. Pl. AB-
vércsoport: az AB-vércsoportu egyénnek egy A- és egy B-vércsoportot kodold génje
van, de ezek kiilon-kiilon nem nyilvanulnak meg; harmadikféle (AB-vércsoport)
valtozat keletkezik.

= koztes vilzat* (intermedier allele) a tarsdval azonos erdsségii génvalzat; nem nyomja
el a parjat, de nincs is alarendelve.

= lappango vilzat* (recessive allele) csak kettdés formaban kifejez6dd génvalzat; a
lappang6 génvalzat hatdsa nem érvényesiil, mert az uralkodo parja elnyomja.

= vilzatmis (heterozygous allele) a kromoszoémapadrjan 1évé valzattal nem azonos
valzat; kiilonboz0 valzatpar egyike.

= tobbes vilzat* (multiple allele) olyan génvalzat (gén), amelynek ketténél tobb
formaja fordul el6 valamely népességben. Egy-egy génnek akar 8-10 valzata is lehet.
Ezek koziil mindig csak kettd van az egyedben. A valzatok kiilonb6z6 tarsuldsa
tobbféle jelleget alakithat ki; valamelyik koziilliik jellemzd lehet az adott népességre.
Két valzatnak az 4atlagosndl gyakoribb tarsulasat valamely népességben a
nemzetkozi irodalom linkage disequilibrumnak nevezi (tdrsuldseltolodds*); ez a kéttéle
valzat gyakoribb keletkezésének kovetkezménye.

* uralkoddé vdlzat* (dominant allele) mindig kifejez6d6 és az egyedségben is
megnyilvanulo gén.

hibas  génvalzat szabdlytalan bdazissort génvalzat (gén), génmasulas
(baziscsere/bazisvesztés/bazistobblet) okozza. Kovetkezményét tekintve
tobbféle lehet:

= hatdsszegény vdlzat* (hypomorph allele) részlegesen miikodd hibas génvalzat:
vagy kevesebb fehérje képzddik, vagy olyan fehérje, amelyik csokkent hatasu
(leaky mutation).

» néma vilzat* (null/silent allele, amorphic allele) nem mi(ikdd6 hibas ganvalzat:
fehérjét/RNS-t egyéltalan nem kodol (RNA null / protein null), avagy hatastalan
fehérje képzddik.

A hatrdsszegény/néma génvilzat megnyilvanuldsa az egyedségben a parjatdl fiigg. Ha
a tarsvalzat* ép és kifejez6dik, nincs lathatd hatdsa. A néma valzat azonban
legtobbszor uralko valzat, és elnyomja az ép parjat; nem képzddik a megfelel
tehérje (loss of function).



* tilmiikodd vdlzat (hypermorph allele) fokozottabban kodold hibas génvalzat, vagy
olyan, amelyik hatékonyabb fehérjét képez. Mindkét formaban novelt a gén hatasa
(gain of function).

=  djdon wvidlzat (neomorph allele) mds mlikodéstt fehérjét/RNS-t képezd
valzat. Lehet masféle fehérje vagy wugyanaz, de masulds kovetkeztében
megvaltozott tevékenységgel.

G-fehérjék gquanine nucleotide-binding proteins GTP-kotd fehérjék, szamos
jelkozvetitést és megszamlalhatatlan sejtfolyamatot szabalyoznak; miutan a kotott
GTP-t GDP-vé képesek alakitani, GTPazoknak is nevezik 6ket. Két formajuk ismert:
a harom («a, B és v) alegységes és az egy alegységes fehérje; az el6bbieket nevezik
nagynak, az utdbbiakat kicsinek is.A harom alegységes G-fehérjék esetében
valdjdban csak az a alegységek rendelkeznek a GTP-kotés képességével, ezek
tobbfélék lehetnek: a leggyakoribbak a Gag (serkentd) és a Gey; (inhibitor, gatld) G-
fehérjék, de van Ga- és Gap,-fehérje is.

nagy G-fehérje csak az a-alegysége (Ga) képes a GTP
kotésére (a kapcsolddas helye a GTP-kotd zseb). Az a-
alegységhez kapcsoldédd - és y-alegységet (GP és Gy) —
mivel nem kotnek GTP-t — nem is soroljak a G-fehérjék
csaladjdba. Miutan az a- és a y-alegységhez elektron-

kotéssel lipid (zsirsav) molekula is kapcsolodik (lipid-
horgony), ezek a sejthartya belsd rétegébe illeszkednek,

mig a [-alegység a y-val tarsulva vesz részt a szerkezet
kialakitasaban. A GB WD40 ismétleteket, gomolyt tratlmaz, allvanyfehérjeként
lehetdvé tesz fehérjekolcsonhatasokat. A harmas csak akkor marad egyiitt, ha az a-
alegység GDP-kotott, gerjesztetlen allapotban van. A GTP-vel kapcsolt a-alegység
viszont elvalik a masik kett6tdl: igy fejti ki a hatasat. A GTP-kotott a-alegység
levadlasa utdn szabadda valt [y-alegység is képes lesz mads célfehérjékhez
kapcsolodva azokat gerjeszteni. Az a-, a [3- és a y-alegységeket sokféle kiilonb6z6
gén kodolja, ezért szamos valtozatuk van: tarsuldsukkal tobb ezerféle
haromalegységes G-fehérje keletkezhet; mind részt vehet mas-mas jelatvitelben. Az
alegységek a sejthartydhozhoz kapcsolédva egyesiilnek hdaromalegységes G-
fehérjévé. (Az dbran a sziirke rész a sejthartyat jeloli. Gg, = serkenté formaju a-
alegység. (= G-fehérje-kapcsolt jelfogd, G-fehérjés jelkozvetités)

kis G-fehérje 180-300 aminosavat tartalmaz; egyetlen egység alkotja. A kis G-
fehérjék legeldszor felfedezett tagja a RAS fehérje, amely lipid-horgonnyal a
sejthartya bels6 felszinén rogziil (a haromalegységes G-fehérjék a-alegységéhez
hasonloan). Ugyanakkor a kis G-fehérjék kozé tartoznak a sejtplazmaban
taldlhato oldott fehérjék is. A kis G-fehérjék a sejtmiikodés szinte minden
folyamataban kozremiikodnek.

G-fehérje-kapcsolt jelfogo G protein-coupled receptor, GPCR (egyéb nemzetkozi
nevei: seven-(pass)-transmembrane domain receptor, 7TM receptors, 7 membrane
spanning, heptahelical receptor, serpentine receptor, G protein-linked receptors, GPLR).



A hazai irodalomban hasznalatos a 7TM-jelfog6 (7 transmembrane [7TM] domain)
elnevezés is.

A 7TM-fehérjék a kiils6 és belso

felszinen hurkokkal

Osszekapcsolt hét sejthartyan

athaladé a-csavarulattal

rogziilnek a sejthartydban; ezen \ ()

kiviil a polipeptid lanc mindkét

vége is hurkot formdl - az N-vég a sejten kiviil, mig a C-vég a sejten beliil talalhato.
A sejthartyan kiviili rész koti a jelvivét, a sejtbe nyulo hurkok koziil ketté pedig a
haromalegységes G-fehérje «a-alegységét; ez utdbbi esemény altaldaban akkor
kovetkezik be, amikor a jelfogd gerjesztodik a jelvivé hatdsdra, de az is el6fordul,
hogy a G-fehérje a jelfogo tevotlen allapotaban is hozza kapcsolt.. (Az abrat Teleki
Katalin készitette.)

Ez a legnagyobb jelfogdcsalad, emberben 800-ndl tobb génvaltozatot ismeriink. Az
altaluk kotott jelvivok szintén igen valtozatosak: a fotontdl (rodopszin) az ionokon
(H", Ca*™), a kis molekuldkon (odor- [szaglas-] molekuldk) és a lipideken at a
viszonylag nagy polipeptidekig (FSH, LH, trombin, WNT) terjed. A 7TM-jelfogokat
ot alcsalddba (rodopszin-, szekretin-, glutamat-, adhézidos és a Frizzled tipusu
receptorok) soroljak. Az altaluk inditott jelkozvetitések egymadsba is kapcsolddnak,
behdldzzak az egész sejtet.

G-fehérje-kapcsolt jelfogd kinaz G-protein-coupled receptor kinase, GRK szerin-
treonin-kindz. Hét fajtdja ismert; ezeket hdrom alcsalddba soroljdk hasonldsag
alapjan (GRK1 [rodopszin-kindz] és GRK7; GRK2 és GRK3; valamint GRK4-6).
Harom gomolyuk van: kozépen a sarkalld (foszforilezd), mely a PKA és PKC-hez
(fehérjekindz-A, -C) hasonld szerkezet(i; a szabalyozo gomoly az N-végen és a
valtozé gomoly a C-végen. A GRK-k a G-fehérje-kapcsolt jelfogok sajatos
foszforilezése mellett sok mas fehérjét is foszforileznek (—epidermal growth factor
[EGF], platelet-derived growth factor [PDGF] jelfogd, tubulin, R-SMAD stb.). A
GRK-k altal kapcsolt foszfatcsoport gatld hatdsta a G-fehérje-kapcsolt jelfogora;
szerepiik elsGsorban a jelzésberekesztésben van.

G-fehérje-kapcsolt e
jelkozvetités A jelfogd

sejtkiviili  vajolatahoz R =
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jelvive, és megvaltozik

a jelfogd szerkezete,

aminek kovetkeztében =

a  sejtbeli  végen

kotéhely valik szabadda. Ehhez kapcsolddik a haromegységes (Ga, G és Gy) G-
fehérje a-alegysége, rendszerint egyféle, de — a jelfogd természetétdl fliggden —
tarsulhat tobbféle is. A kotddés kovetkeztében modosul a Ga szerkezete, megnyilik



a GDP-t koto zseb, és levalik a GDP. A sejtben a GTP tizszer nagyobb toménységben
van jelen, és — a harmadik foszfat miatt — nagyobb hajlammal kotddik, mint a GDP,
ezért a levalt GDP helyét azonnal egy GTP foglalja el. A GTP tarsulasdra
megvaltozik a teljes haromalegységes G-fehérje szerkezete; a GIP-t koté Ga
tevosodik, egyrészt elvalik a GB—Gy-tdl, masrészt szerkezetvaltozasa kovetkeztében
képes tarsulni a célenzimmel és tevOsiti. A célenzim rendszerint sejthartyabeli enzim
(az abran E jeldli). A Ga GTPaz tulajdonsaga miatt egy id6 utdn vizbelépéssel bontja
a GTP-t GDP-re és foszfatra.. A GDP-t koté Ga ismét tevitlen allapotba kertil, Gjra
egyesiil és GB-Gy-val, és a folyamat kezd6dhet elolrdl.

Sokféle enzim valik miikodévé a GTP-kotott Ga-fehérjével kapcsolddva. Ilyen
enzimek tobbek kozott az adenilat-cikldz, amely masodlagos hirvivét, cAMP-t allit
eld ATP-bdl; a foszfolipaz-Cp (PLCP), amely két masodlagos hirvivét, diacilglicerolt
és inozitol-trifoszfatot is létrehoz; a ¢cGMP-t bonté cGMP-foszfodiészteraz stb.
Ismeriink G-fehérjékkel szabalyozddo, un. G-fehérje-vezérelt ioncsatorndkat; koztiik
vannak Cl-, K-, Ca- és Na-csatorndk is. Osszességében igen sokféle folyamat
(citokinek, hormonok képzddése, ingeriilet-atvezetés, izomosszehuzodas,
sejtmozgasok, szervfejlédés, tanulds, emlékezés stb.) szabdlyozddik a
G-fehérje-kapcsolt  jelfogok  altali  jelkozvetitéssel;  ezek  kapcsolodnak
egymassal is, mintegy halézatot képeznek; elengedhetetlenek a szervezet
egyensulyallapotanak megtartasaban.

A jelfogonak a G-fehérjét serkent6 hatdsa kétféleképpen sziinhet meg;:
* Azonnal, ha levalik a jelvivd.

* A GRK (G-protein-coupled receptor kinase) hatasara; ez a szabalyozas f6 formaja.
A GRK sajatosan csak a serkentett jelfogdt foszforilezi, a jelfogon kialkult
foszfatmintazatot felismerve hozzafiz6dik a (-arrestin (1/2-arrestin) fehérje, és
fizikailag megakadalyozza a jelfogd—G-fehérje tarsuldst. Megsziinik a jelatadas, és
megkezdddik a jelfogd—jelvivd bekebelezése: a -arrestin hozzdkapcsolja a jelfogot a
bekebelezést végzd rendszerhez (—»AP2 [adaptin], klatrin). A jelfogo a jelvivovel
egyutt, hodlyagocskdba zdrva, bekeriil a sejtbe. A beltestecsben (endosome)
elvélasztddnak az tujrahasznosuld jelfogdk a lebontanddktol; az el6bbiek ismét
a sejthartydba keriilnek, az utdbbiak az emésztStestecsbe (lysosome), ahol
teljesen lebomlanak.

Gibbs free energy —szabad energiatartalom

Gibbs-Helmholtz-egyenlet: H — T - S (H a hoétartalom [energiatartalom];
S a rendezetlenség; T a homérséklet [Kelvin-fok]). Willard Gibbs amerikai
fizikus vezette be, az & tiszteletére nevezziikk Gibbs-fliggvénynek.
(—szabad energiatartalom)

Giemsa-festés (G-savozas) G-banding a kromoszémak bazispar szerint savozasi
festése. A G-savozaskor a metafdzisos kromoszomaékat fehérjeoldd enzimmel,
példaul tripszinnel kezeljik, majd Giemsa-festéket adunk hozza. A festéket a



fehérjeoldast kovetden a DNS-en maradt fehérjék veszik fel. Az AT-ben (adenin-
timinben) gazdag részek sotét sdvokként lesznek lathatoak, mig a GC-ben (guanin-
citozinban) gazdag tertiiletek vildgos csikok formajaban jelennek meg. Ennek oka,
hogy a tripszin a kromoszomak atirasban tevékeny, kevésbé tomorodott részein —
ezek a GC-ben b6 részek — a fehérjékhez konnyebben hozzaférnek, tobbet
emésztenek, ezért kevesebb Giemsa-festék kotédik a DNS kettdsszalhoz, igy
vildgosabb sav keletkezik.

A G-savozassal kitlinden tajékozodhatunk a kromoszomak belsd szerkezetérdl; a
kromoszémahelyek egyik meghatdrozasi moddja, Példaul a gének helyét a
kromoszdmak szamanak, karjanak és G-savjainak megadasaval irjuk le.

glikan glycan sok egyféle, rendszerint O-glikozidkotéssel (-C-O-C-) kapcsolddéd
szénhidratbol all6 molekula (tobbes szénhidrat); enzimek kapcsoljdk kiilonbo6zd
biologiai molekuldhoz (—glikozilezés) tevékenységiik fokozasara. Az IUPAC
meghatdrozasa szerint a glikdn és a tobbes szénhidrat (glycan és polysaccharide)
azonos fogalom. A gyakorlatban azonban glikdn sz6 valamely szénhidratvegyiilet
szénhidrat Osszetev@jére is utal, akkor is, ha az csak Osszetett szénhidrat:
tehérjeglikan (proteoglycan); el6tagként o-val irjdk (glycoprotein, glycolipid);
magyarul szénhidratfehérje, szénhidratlipid.

aminoglikdan aminocsoportot (NH,) tartalmazé glikan.

glikogén glycogene néhany szazezer D-gliikozokbdl, a-glikozidos kotésekkel
Osszekapcsolodo tobbes szénhidrat. Szerkezetében sok az el6gazo oldalanc, ez teszi
lehet6vé, hogy igény esetén gyorsan szétessen gliitkozokra. A szénhidratok glikogén
formajaban raktarozddnak a sejtekben; legtobb a majban, de jelentds az izomsejtek
glikogénkészlete is. A glikogén a szervezetiink tartalék szénhidratja.

glikogénképzddés glycogenesis glikogén képzddése gliitkozokbdl energia (UTP,
uridin-trifoszfat) felhasznalasaval.

glikogén-ujdonképzddés glyconeogenesis glikogénképzddés fehérjékbdl, zsirokbdl,
gliikdz képzdédésén keresztiil. Lényegében egy nem cukormolekula hozzdaddsa a
glikogénképzéshez, hogy gliikoz-6-foszfat keletkezzen. A gliikkdz-6-foszfat a
glikogénképzddéshez sziikséges.

glikolizis (cukorbontas) glycolysis a sejtlégzés els6 szakasza, a sz6l6cukor (gliikdz)
bontdsa piruvatta (egy molekula gliikézbol 2 molekula piruvat keletkezik
elektronleadassal); energiafelszabaduldssal jar. A keletkezett energia az ATP és a
NADH képzddéséhez hasznalddik fel.

A sejtbe keriilt gliikoz leggyakoribb modosuldsa a hatos szénatomon vald
foszforilez6dése, gliikoz-6-foszfat (gliikkdz-6-P, G6P) keletkezése. Ez ATP
telhasznalasaval, hexokinaz vagy gliikokinaz kozremiikodésével megy végbe. A
hexokindz jelen van minden sejtben, nem fajlagos a gliikozra, tevékenységét a gliikdz-
6-foszfat gatolja. A gliikokindz gliitkozfajlagos, a vércukorszintet érzékeld sejtekben



(példaul majsejtek, a hasnyalmirigy -sejtjei) keletkezik, illetve a bélhamsejtekben is
képzddik; ezek a béliireg cukormennyiségét észlelik. A gliikoz-6-foszfat nem gatolja.

A sejtbe kertilt gliikdz szorbitolon keresztiil fruktdzza is alakulhat (poliol ttvonal);
ez rendszerint glitkkdztobbletben (hyperglycemia) kovetkezik be.

A gliikoz foszforilez6dése akadalyozza meg, hogy a gliikoz kijusson a sejtbdl, a nem
foszforilezett gliikoz ugyanis elhagyhatja a sejtet. A foszfatcsoport kapcsolasaval a
gliikdz negativ toltéstivé valik, ami meggatolja, hogy a gliikéz szallitasara képes
hartyafehérje megkosse, ezért marad a sejtben.

A gliikéz-6-foszfat nem csak a glikolizisben alakul tovabb: keletkezhet beldle
glikogén, glikolipid, glikoprotein stb. is, a sejt sziikséglete szerint. Folyamatos a
gliikdz-6-foszfat és a fruktoz-6-foszfat egymadsba alakuldsa a hexdz-foszfat
izomeraz/foszfoglukdz-izomerdz kozremiikodésével. Ezek azonmadsok; egyensulyi
allapotban vannak.

A cukorbontas a sejtplazmaban megy végbe két 1épésben:

= Az els6 1épés a Cy4-szakasz, amelyben a hat szénatomos gliik6zbdl két 3 szénatomos
molekula keletkezik.

Ennek a szakasznak gIU kdz
a kezdete a gliik6z-6- |

foszfat keletkezése és a likdz-5-foszfat

atalakulasa fruktoz- |T

foszf4tta A frké -

6-foszfatta. fruktoz-6-foszfat

fruktdz-6-foszfatbol

tjabb foszfat  fryktéz-1,6-bifoszfat

kapcsoldsaval és a

gyuriszerkezet 2 glicerinaldehid-3-foszfat 2 dihidroxi-aceton
atalakulasaval

fruktoz-1,6-bifoszfat

keletkezik; szintén ATP felhasznalasaval. Az atalakulast a foszfofruktokinaz-1
sarkallja, amely a Cl-en foszforilez. Ez mar visszafordithatatlan folyamat. A fruktdz-
1,6-bifoszfat keletkezését az AMP és a fruktdz-2,6-bifoszfat serkenti (térserkentdk),
az ATP, a citrat és a zsisavak gatoljak (térgatlok).

A kovetkezOben a hat szénatomos fruktdz-1,6-bifoszfatbol két tridz-foszfat, a
dihidroxi-aceton (ketotrioz) és a glicerinaldehid-3-foszfat (alodotrioz) keletkezik a
triozfoszfat-izomeraz segitségével. Ezek a tridzok atalakulhatnak egymasba,
egyensulyi allapotban vannak (ald6z-ket6z azonmadsulds). A sejt a cukorbontasban
azonban csak a glicerinaldehid-3-foszfatot hasznadlja fel, ezért ugy lehet tekinteni,
hogy két glicerinaldehid-3-foszfat jon létre.

A gliikozbontasnak ebben a szakaszdban nincs elektronleadds, és 2 ATP
hasznalddik fel, annak reményében, hogy tobb keletkezik, ezért ezt ,befizetési”
szakasznak nevezik.

= A masodik 1épés a Cjz-szakasz; ebben a 2 glicerinaldehid-3-foszfat két piruvatta
(C303H,) alakul elektronleaddssal. Két NAD" két-két elektront vesz fel, két NADH +
H' keletkezik; valamint a kotott foszfat leaddsaval és egy szervetlen foszfation
felhasznalasaval két ADP-bol két ATP jon létre.



A glicerinaldehid-3-foszfat a glicerinaldehid-3-foszfat-dehidrogenaz
kozremiikodésével 1,3-bifoszfogliceratts alakul. A enzim tirsenzime a NAD", amely
a glicerinaldehid-3-foszfattdl felvesz két elektront, NADH + H* lesz beldle. Az 1,3-
bifoszfogliceratbdl tobb 1épcsdben lesz piruvat, melynek soran két ATP keletkezik:

1,3-bifoszfoglicerat — 3-foszfoglicerat — 2-foszfoglicerat — foszfoenolpiruvat

— piruvat.

Egy glicerinaldehid-3-foszfat piruvatta alakuldsa soran tehat két kiilonb6z6 lépésben
két ATP képzddik, és mivel egy gliikdzbdl két glicerinaldehid-3-foszfat jon létre, a
gliikoz piruvatta alakitasakor Osszesen négy ATP keletkezik, tehat kett6vel tobb,
mint amennyi felhaszndlédik. A befizetés megtériil, sét, kettével tobb ATP
keletkezik; a masodik szakaszt , kifizetési” szakasznak is hivjuk.

A piruvat AcKoA-va alakul a piruvat-dehidrogendz kozremtikodésével az
energiatermecsben; egy piruvatbol egy NADH + H' jon létre és egy CO, szabadul
fel. Az AcKoA kapcsolddik a citrat-korhoz (—citrat-kor, sejtlégzés)

glikogenolizis glycogenolysis a glikogén hasitasa gliik6zza és gliikdz-foszfatta.

glikogenolizis glycogenolysis a glikogén hasitasa gliikozza és gliikoz-foszfatta.

glikozid glycoside olyan egyszer(i szénhidrat, amelyik az anomer szénatomjan
alkohollal vagy fenollal kapcsolodik 6ssze — az alkohol masik egyszert szénhidrat is
lehet. A masik molekula a cukor glikozidos OH-csoportjat helyettesiti. A nem
szénhidrat Osszetevot aglikonnak nevezziik; a glikozid tehat cukor + aglikon). A
glikozidok nevei -id végzédéstiek: az egyszeri cukor nevéhez illesztjiik a végzddést:
gliikéz — gliikozid; galaktoz — galaktozid.

glikozidos kotés glycosidic bond gylrls szénhidratot kapcsold elektronkotés. A
gytris szénhidrat OH-csoportja kotddik vizkilépés mellett egy masik vegyiilethez.
Két szénhidrat tarsuldsakor az egyik 1’-szénatomja a masik 4’ — ritkdbban a 6'-
szénatomjanak hidrogénjével tarsul (C-OH + H-C - -C-C-); a 6’-szénatommal
tarsuldskor eldgazik a cukorldnc. Két OH-csoport kapcsolddasakor O-glikozidok
keletkeznek (C-OH + OH-C - -C-O-C-). Az N-glikozidokban az OH-csoport
aminocsoporttal/iminocsoporttal kotédik (C-N kotédés). A glikozidos OH-csoport
térhelyzete szerint megkiilonboztetiink -, és 3-glikozidkotést, pl. a ribdz az RNS-
ben vagy a dezoxiribdz a DNS-ben a bazissal 3-N-glikozidos kotéssel kapcsolddik.

glikozidos OH csoport A szénhidratgytrinek a glikozidkotésben résztvevé OH-
csoportja; vegyileg masként viselkedik, mint a tobbi. A rib6z és dezoxiribdzban az
1’-szénatomon lévé OH-csoport a glikozidos hidroxilcsoport.

glikozil glycosyl a glikozid cukorosszetevijének OH-csoport elvonasaval keletkezett
gyoke. Ha a cukor gliikoz, a gyok gliikozil.

glikozilezés  glycosylation — szénhidrat kapcsoldsa masik (nem szénhidrat)
molekuldhoz, leginkdbb a masik molekula OH-csoportjahoz, de kotédhet mas, pl.
aminocsoportjdhoz is. A bioldgidban legtobbszor azt az enzimfolyamatot jeloli,
amelyben glikdn kapcsolddik fehérjéhez. A szénhidrattal kapcsolt vegyiilet a



glikozidos (glycosylated) vegyiilet; ellentéte a nem glikozidos (nonglycosylated)
vegyiilet. (»glikan, szénhidrat)

GLTSCR1 (glioma tumor suppressor candidate region gene 1 protein) fehérje
azonos a BICRA fehérjével. (-BICRA)

GLUT4 (glucose transporter type 4) ([solute carrier family 2, facilitated glucose
transporter member 4]; gliikozszallité-4) gliikkdzt szallitd fehérje, leginkabb a zsir- és
izomsejtekben van.

Viszonylag egyszerli fehérje; az N-végen fenilalanin és két leucin van, a COOH-
végen savmintdzat. Ezek segitik el6 a cukor szallitdsat a sejthartydn at. Talalhato
benne UBX gomoly, amelynek a jelkozvetitésben van szerepe. Az SLC2A4 (solute
carrier family 2 member 4) gén kodolja; a 17-es kromoszoman helyezkedik el.

A GLUT4 a sejtplazmatol elkiiloniilve, tarold holyagesaban (GLUT4 storage vesicle)
talalhatd. A holyagcsa a mag koriil helyezkedik el a sejt tubo-vesicularis hal6zataba
épitve, és kapcsolatban az endosomalis trans-Golgi haldézattal. A GLUT4 a
sejthartyatdl nyuld actinfonallal (actin filament) van Osszekotve; ennek az
0sszehtizodasaval jut a sejthartydhoz. A sejthartyaval 6sszeolvadva szabadda valik a
sejtkornyezet felé, felveszi a cukrot, és a sejtbe szallitja.

A sejtek gliikozfelvétele a GLUT4 kozremtikodésével valosul meg. A GLUT4 egyike
a 13 (GLUT1-12) gliukozt szallito fehérjének; sajatos tulajdonsaga, hogy
inzuliningerre a sejthartydhoz vandorol, de az inger elmuldsaval visszakeriil az
eredeti helyére.

glutation (GSH) egy-egy glicinbdl, ciszteinbdl és glutaminsavbdl allo
aminosavharmas, peptid  (y-L-glutaminil-L-ciszteinil-glicin). A glicinhez
peptidkotéssel kapcsolodik a cisztein, amely y-peptidkotéssel kotddik a glutaminsav
oldalldncanak COOH-csoportjahoz. Jelentds gyokfogo (elektronvesztés-gatlo). Pl. a
glutation-peroxiddz a glutationt haszndlja fel arra, hogy segitségével a
hidrogénperoxidot vizzé alakitsa, mikozben elektronhidnyos glutation (GSSG,
glutation-diszulfid) keletkezik, amelyet aztdn a glutation-reduktdz a NADPH-t6l
atvett hidrogénatommal allit vissza glutationna. A GSH-GSSG arany az ép sejtekben
500:1. Az ardny GSSG irdnyaba valo eltoldddsa sejtmérgezettséghez vezet.

gliik6z a hatszénatomos szénhidratok egyike, dsszegképlete: CqHy,O4. Altaldnos
elnevezésként haszmadljuk a sejtekben el6forduld, a sejtenergiat létrehozd D-
gliikéz helyett. Az orvosi nyelvi szohaszndlatban a gliikoz alatt D-gliikozt értiink.
(—D-gliikoz)

glitkkozid (O-glitkozid) az egyszer(i széhidratok acetétja, vagyis valamely
szénatomon O-alkil- vagy OH-csoportot tartalmazo egyszert szénhidrat.



glitkozidaz a gliikozid kotéseit bontd enzim. Jellegzetes formdja a »neuraminidaz.

G-négyes (guaninnégyes)* (DNA G-quadruplex [GQ] i“u

structure, ~ G-quartet)  egymasra  tevodott négytagu .. rf,_\t'iuhlllﬂ"—”
guanintarsulasokb6l  alakult  allékony  maésodlagos | i Sk k!
DNS-szerkezet. LA =

= Négytagu guanintdrsulds négy egymast kovetd guanin kapcsolddasabdl jon létre. A
guaninok Hoogsteen-féle hidrogénkotésekkel (Hoogsteen hydrogen-bonded
guanines, G-quartets) kotédnek egymashoz. Azaz — ellentétben a Watson—Crick-féle
bazisparosodassal, amelyben a hidrogénhidak az adenin és a timin, illetve a guanin
és citozin kozott jonnek létre — a négytagi guanintarsulasokban a hidrogénhidak a
guaninok kozott alakulnak ki.

Két-harom ilyen négytagu guanintarsulds tevodik egymas folé,
aminek kovetkeztében a DNS tobbszorosen elhajlik, visszafordul,
parhuzamos szalakat kialakitva. Az &bran harom négytagu
guanintarsulds egymadsra tevddésébdl alakult G-négyes lathato.

Allékony masodlagos szerkezetek, a guaninban gazdag egyszalt
DNS-ben keletkeznek, rogzitik az egyszala DNS-t. Pl. a végrészek tulnyulasaiban.
Gyakoriak a CpG szigetekben. (—végrész)

Szamos fehérje — kivalt az atirasfehérjék, tovabba helikdzok, kromatinmodositdk,
allapotszabalyozdk — ezt ismerik fel, ehhez kapcsolddnak.

A G-négyesek a hozzdjuk kapcsolddd atirasfehérjékkel egyiitt a génatirddas , ki-
bekapcsoloi”; a fehérjékkel kapcsolddva sokszorozzdk az atirodast. Feltételezik,
hogy a rakos atalakulasban is szerepiik van: a torzsbazissorban vagy a kornyékén
lévé G-négyesek ugyanis jelentdsen fokozhatjdk a daganatserkenté gének (pl.
cMYC) tevékenységét.

Golgi-halozat Golgi
apparatus/body  (nevezik
egyszertien Golginak is) a §
plazmahdlézat és a §
sejtmag kozelében [
elhelyezkedd, negyed jed
koriv alakd, k%
fénymikroszkoppal

lathato szervecske;
parhuzamosan  egymaés §H
mellé rendezddott [

hartyas fala lapos - - oo
zsakokbdl épiil fel, amelyek helyenként tartalyszeruen kltagulnak (tartalyocskak
Golgi-cisternae). A tartadlyocskakban enzimek vannak, ezek modositjak, irdnyitjak a
tehérjéket. A Golgi-halozatnak a plazmahalézat felé nézd felszine a fogadofelszin



(cis [sejtmagkozeli], receiving face), az ellentétes, a sejthartya felé nézé felszin pedig
a kiildéfelszin (trans [sejtmagtavoli], shiping face), innen tovabbitédnak a
hdlyagcsak (vesicle) a sejthartya felé. A fogadodfelszin nincs kozvetlen kapcsolatban a
plazmahalodzattal; az arrdl 1lef(iz6do, fehérjéket tartalmazd holyagesakat koti meg. Az
elektronmikroszkopos felvétel jobb oldalan lathaté patkdalaka parhozamos
csovecskék a Golgi-halozat. A domboru oldala a kiild6-, a homoru a fogaddfelszine.
Az abra bal alsé részében plazmahdldzat-részlet latszik; az innen jové hélyagesak
(sotét tomoriilések) kapcsolddnak a fogadofelszinhez. (Oldh Imre felvétele.) A
holyagesak a hartyaik Osszeolvadasaval atadjak fehérjéiket, majd ismét lef(izédve,
liresen, avagy a tévesen szdllitott (nem modositando) fehérjékkel visszatérnek
a plazmahartyahoz.

A fehérjék a Golgi-tartalyocskdkon athaladva moddosulnak, és csomagolodnak a
célpontjuknak megfelel6en. Végiil eljutnak a kiildd részhez, ahonnan hoélyagcsakba
zarva haladnak a sejthartyahoz, illetve a bontdenzimeket tartalmazé hdlyagcsak az
oldotestecs (lysosome) iranyaba. A legtobb hdlyagcsa a sejthartyahoz halad, ahol
hartyaik osszeolvadva tartalmukat leadjak a sejten kiviili térbe; a holyagcsak hartyai
pedig a sejthartya részévé valnak. A Golgi-halozat sejtenként eltérd alakt, nagysagu,
és tevékenységallapota szerint is valtozo.

gomoly domain (—fehérjegomoly)

Gorlin-kor Gorlin syndrome (mas néven: nevoid basal cell carcinoma syndrome, Gorlin—
Goltz-tiinetcsoport). Testi kromoszomas, uralkodd oroklodésti betegség: szamos
fejlédési rendellenesség, valamint jo- és rosszindulatii daganatok képzddése, kivalt a
fiatalkori, testszerte megjelend alapsejtrakok (basal cell carcinomas) el6forduldsa
jellemzi. Sajatos az dlkapocstomlo és a tenyeren, talpon 1év6 godrocskék.

A 9-es kromoszéma hossziakarjan 1évé - 9(q22.3-q31) — PTCH1 (patched 1)
daganatgatld gén csirasejtes hibdjabdl ered. A petefészkekben gyakran (75%)
keletkezik rostdaganat (fibroma), amely tobbosztatt, jéforman mindig kétoldali, és
kalciumfelrakodasok is megfigyelhetdk benne. Ez ellenkezdje a szokvanyos
rostdaganatnak, amely egyosztatd, nincs kalciumfelrakddas, és 90%-ban egyoldali.
Eléfordul a petefészekben rostszarkoma és nagyritkdn sex cord stromal tumor.

B

gorbe alatti teriilet (AUC) area under the
curve, AUC a gydgyszeres kezeléseknél

a srénumban
e
=
=

alkalmazat mértékforma. A beadott

A gyagyszer tmeénysage

gyogyszer szérumban 1év6 -
toménységét mutatja az id6 _
. ’ , , L, girte alati terdlet
tiggvényében. Sikvonalas tkoordinéatay :
)4 . 7 . '\-\.._\____I""I"I
rendszerben szamoljuk. A vizszintes 7 8
quidgysrerheadas 1dd

tengelyen az id6t (t) adjuk meg, a  icedet

fiigglleges tengely a gyogyszer szérumban 1év6 toménységét adja meg, amely
egyenlé6 a goOrbe alatti teriilet nagysdgaval. Meghatdrozzuk a legnagyobb
toménységet (C.,.) €s a legkisebbet (C.p,); altalaban eddig mériink, de lehet



tovabb is. A legnagyobb toménység forduldpont: addig novekszik, utana csokken a
szérumban a mennyiség.

Az id6ben a 0 pont (t = 0) a gydgyszer visszérbe adasanak kezdete. t{/, = felezési id6.

G-quadruplex —»guaninnégyes

Graaf-tiisz6 Graafian follicle az érett, megtermékenyitésre alkalmas tiisz6. A
petefészek kérgi részében van, ~2 cm nagysagu. Kiilsé burkat kotdszovet alkotja, ez
a petefészek kéregallomanyi kotdszovetének modosult része. A tényleges falat ~12
rétegben szemcsesejtek (granulosa cells, tiiszdfali hamsejtek) képezik. Belsejében
tireg van (tliszdiireg, follicular antrum), amelyet folyadék (tiiszéfolyadék, follicular
fluid) tolti ki. A folyadékkal telt {iregbe a petedomb nylik be.

Reinier de Graaf (1641-1673) holland orvos irta le.

grade, G (—fokozat)

graft (—=szoveny*) B graft-versus-host —idegenszovet*

-grafia (—-graphy)

granulosasejt granulosa cells —(fali) tiiszohamsejt

-graphy (utotag) 1. tudoméany, tudomanyag 2. irdsfolyamat, adatrogzités,
nyilvantartas 3. irdsos vagy képrogzitési modszer

growth factor —nivekedésfehérje

GSK3 (glycogen synthase kinase 3) szerin/treonin-kindz, fékez atirasi folyamatokat,
és gatolja a fehérjék és a glikogén felépitését. Sokféle folyamatban vesz részt:
sejtburjanzas, sejtmozgas, sejtvégzet és a glikogénképzddés. A GSK3 a szerin és a
tirozin részén is foszforilalodhat, az utdbbi serkenti, a szerin foszforildlasa pedig
bénitja a mikodését. Visszahat az IRS-re: szerinfoszforilalassal hatraltatja. A
glikogénképzés negativ szabalyozoja, foszforildlva tartja a glikogén-szintetazt (GS).
GS (glikogén-szintetdz) transzferdz: a gliikozbol glikogént képez; foszforilalt
allapotban tétlen. A GSK3, a PKA (fehérjekindz-A) és a CK2 (kazein-kindz-2);
mindegyik fiszforilalassal hatastalanitja. A GSK3 bénitasaval a GS defoszforilalodik,
és beindul a glikogénképzddés.



GTP (guanozin-trifoszfat) (-»guanozin)

GTPaz enzimek csalddja. Kotédik a GTP-hez (guanozin-trifoszfat) és vizbontassal
eltavolitia a GTP harmadik foszfatcsoportjat, GDP-vé alakitja. Tobb mint szazféle
fehérjével képes kapcsolddni, ezért a sejtmiikodés igen sok folyamatdban
(jelkozvetités, atforditddas, sejtmozgas, sejtburjanzas, sejtosztddas, hartyaatjaras,
holyagcesas szallitas stb.) vesz részt. Sajatos torzsokos gomolya a p-hurok-G-gomoly.
Ennek mintdzatai — torzsokds [N/T]KXD bazissor — azonositjdk a GTP-
t; ez magyardzza, hogy GTP-t kot és nem madsik nukleotidot. Ha madsulas all
be a bazissorban, elveszti fajlagossagat, és példaul ATP-t kothet, elvesztve
eredeti tevékenységét.

Az GTPaz GTP-t kotve tevékeny, foszforilezi a célfehérjét. GDP-t kapcsolva tétlen. A
GTP-t vagy GDP-t kotd formdja térhelyzeti alakuldsaval jon létre. Nem ismerjiik,
hogyan jon létre a GTP- és a GDP-t kot valtozata. Kapcsolodik hozza a GEF
(guanine exchange factor) cseréléfehérje, amely a GDP-GTP cserélédést hozza
létre. (=GEF)

A GTP-t kotd (foszforilezd ideje) ideje rendkiviil rovid, mert azonnal bontja a GTP-t.
A foszforilezés elGsegitésére kapcsolodik vele a GAP (GTPase-activating protein),
amelybdl szintén nagyon sokféle van. Vannak olyan GTPazok, amelyeknek
miikodése teljesen a GAP-tdl fiigg.

Megkiilonboztetiink kis és nagy GTPazokat. (—=G-fehérjék)

guanilsav a guanozin-monofoszfat, GMP masik neve. (—guanozin)

guanin guanine kett6s kotéssel tarsitott két pirimidin-imidazol gytr(t tartalmazo
molekula (Cs5H5N50), purinszarmazék. Hatdscsoportja az NH, (aminocsoport).
Egyike a DNS-ben és az RNS-ben 1év6 négy alapvetd bazisnak. (—guaninnégyes)

guanine nucleotide-binding proteins —G-fehérjék

guanin  nukleotidcserélé  tényezé  guanine  nucleotide  exchange  factor
(—nukleotidcseréld tényezd)

guanozin (G) guaninbol és ribdzbol allé nukleozid (purin-nukleozid; guanin-N-
nukleozid), foszfat hozzakapcsolodasaval nukleotid keletkezik, amely a
ribonukleinsav egyik Osszetevlje. Szamos jelzési folyamatban vesz részt; az
idegsejtek védelmezdje: karos hatdsra azonnal jelzési folyamatokat indit. Koénnyen
toszforilezdédik. (»D-riboz, guanin, nukleozid)

guanozin-monofoszfat, GMP (guanilsav, 5'-guanidilsav,) egy foszfatcsoportot
tartalmazo guanozin, a ribonukleinsav egyik nukleotidja. A guanin, a dezoxirib6z és



foszfat kot6désébdl dezoxiguanozin-monofoszfat (AGMP) keletkezik, ez a DNS
alkotéeleme. (»DNS, RNS). A foszfat (POy) észterkotéssel kapcsolodik a szénhidrat
alkoholos hidroxilcsoportjahoz (OH-CHj3), szokdsosan az 5'-szénatomhoz — GMP
néven mindig ezt értjiikk, a kotddés helyét nem jeloljikk. Kotddhet azonban a
szénhidrat 4’-, 3’- és 2’-szénatomahoz is, tobbféle azonmas keletkezhet — ezekben
jeloljiik a kotddés helyét. Ha egy foszfatcsoport két hidroxilcsoporttal kapcsolodik,
gytlris szerkezet (cGMP) alakul ki. Szabalyozza pirimidin-nukleotidok képzodését.

cGMP (cyclic GMP, gytirtis GMP)
jelkoztes (intermediate messenger 0
mediator), gerjeszti a cGMP-fiiggd

fehérjekindz-G-t (PKG, protein ,«"N NH
kinase G), guanilat-ciklaz hatasara < | f}\
keletkezik a GTP-bdl a O N N NH-
sejtplazmaban. A foszfat

észterkotéssel ~ kapcsolddik  a
szénhidrat 3’- és 5’-szénatomahoz.
DZFl’—D OH

OH

A jelmolekuldk hatdsara emelkedik a sejtplazmaban cGMP-szint. A cGMP gerjeszti a
PKG-t. A PKG foszforildl sokféle fehérjét: tobbféle ioncsatorna- és ionszallito-
fehérjéket stb.; nagy résziikr6l még homalyosak az ismereteink. El6fordul a plazma
cGMP-szintjét csokkentd jelmolekula is (bizonyos fényérzékelé molekuldk); hatasa
cGMP-foszfodiészterazon keresztiil nyilvanul meg.

guanozin-difoszfat, 0

GDP pirofoszfatot (két

fosztatcsoportot) NH

tartalmazd guanozin; a 0 0 I;‘I \ )\NHQ
N

masodik foszfat T T

savanhidrid = kotéssel HO— FI, —0- l? —0 N

kapcsolodik az els6hoz, O B O

ez sok energiat igényel.

A GTP-l?ol /keletkezﬂ( OHOH

defoszforilezéssel:

aGTPaz enzim von el

egy foszfatcsoportot. A mannozt szallitja a szénhidratfehérjék kialakuldsahoz, és

részt vesz trikarboxilsav-ciklusban (Krebs-ciklus).

guanozin-trifoszfat, GTP a guanozin és harom (a, 3, v) foszfat egyesiilésébdl jon
létre. Féleg a fehérjék képzddésében és a jelkozvetitésekben szolgaltat energiat. Az
energia a masodik és harmadik (B—y) foszfatcsoport kotésében tarolodik, a
harmadik foszfatcsoport GTPaz altali levalasztasaval valik szabadda.



