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idegcsatolat* synapse/synapsis tartds/allando csatlakozasi szerkezet két idegsejt vagy
idegsejt és mas sejt kozott az ingeriiletnek, szokdsosan valamelyik
idegingeriilet-atvivovel vald atvitelére (—idegingeriilet-atvivok). Az ingeriiletet
szallito sejt (presynaptic cell) kibocsatja az ingervivé molekuldt, amely gyorsan
athalad az idegcsatolati hézagon* (synaptic cleft), és kotddik a masik sejt (postsynaptic
cell) felszini ingerfogdjihoz®, toltésvaltozast okozva. A sejtbeli negativ toltottség

csokkenése (depolarization) ingeriiletkeltéssel, fokozodasa (hyperpolarization)
ingertiletgatlassal jar. (—ingertilet)

idegingeriilet-atvivok neurotransmitters egyszer(i molekuldk (aminosavak, peptidek,
monoaminok stb. — az idegsejtekben bdséggel jelen 1év6 anyagokbol szarmaznak): a
kozponti idegrendszer és az idegcsatolatok (synapses, szimapszisok) jelvivdi. Az
idegcsatolat el6tti (presynaptic) idegsejtbdl szallitjdk a jelzést (idegingeriilet) az
idegcsatolaton keresztiil az idegecsatolat utani (postsynaptic) sejtnek. A kiildd
sejtben kis holyagcsdkban vannak elzarva. Ingeriilet hatdsara kibocsatédnak a
paranyi (~0,1 um) idegcsatolati hézagba, és azon athaladva kotddnek a fogadd ideg
ingerfogdjahoz; hatdsukra szokdsosan ioncsatornak nyilnak meg. Hatdsuk (milyen
ioncsatorndk nyilnak meg) attdl a jelfogotdl fiigg, amelyhez kapcsolddnak.

A legjelentdsebb idegingeriilet-atvivék a glutamat, GABA (gamma-amino-vajsav),
acetilkolin, glicin és norepinefrin.

Serkentést é€s fékezést is kozvetitenek: a GABA és a glicin példaul a kozponti
idegrendszer egyik leggyakoribb gatlo, az glutamat pedig a serkentd jelvivdje. Az
acetilkolin az ideg—izom jelatvitelben (neuromuscular junction) vesz részt.

Idegingeriileti jelfogo taldlhatdé azonban az idegcsatolaton kivil is, példaul
sejtkozi jelvitelnél.

idéelényhiba* lead-time bias a betegségek sziirési mutatoinak egyik hibalehetdsége.
A szlirési eredmények értékelésénél figyelembe kell venni az idSeldnyt*, azt az
idStartamot, amely a koraitol az elérehaladott rdk kialakuldsaig tart. Ennyi idével
akkor is hosszabb a tulélés, ha a szlirés nem befolyasolja. A beteg hosszabban é€l,
noha ez nem a sztrés kovetkezménye.

IGF1 (inzulinszert novekedési tényez6-1, insulin-like growth factor-1) Polipeptid
novekedési tényez6 (azonos a szomatomedin-C-vel), az inzulinhoz hasonlo
szerkezeti és hatdsti — innen az elnevezése. Miikodését a novekedési hormon
szabdlyozza. A legkiilonbozObb sejtekben képzddik, de csak a madjsejtekbdl
szarmazdk jutnak a keringésbe, a tobbi a sajat vagy a szomszédos sejtekre hat. A



szérumban fehérjéhez kotddve (IGF-kotdfehérje; IGF binding proteins, IGFBPs)
kering, ez gatolja kijutdsat a keringésbdl. Hatféle kotofehérje ismert. A tartods
inzulinhatdsra mérséklédik az IGF1-kotéfehérjék képzddése, tobb lesz a szabad
IGF1-molekula.

Az IGF1 a jelfogdjahoz kotddve inditja el a jelatvitelt, és serkenti a sejtek
novekedését, szaporoddsat; meghatdrozé a szovetszaporulatban, a magzati
szervezet kifejlddésében és novekedésében.

IGFIR (inzulin-like growth factor receptor). Az IGF1 jelfogdja, sejtfelszini tirozin-
kindz jelfogd; szerkezete hasonl6 az inzulinjelfogdéhoz, ezért az inzulin is képes
kapcsolddni hozza; ez rendszerint csak akkor kovetkezik be, ha az inzulin a
szérumban felszaporodik (hyperinsulinaemia).

IGF2/IGF2R Ez a masik IGF és a jelfogdja; mindenben hasonléak az IGF1/ IGF1R-
hez, de mas jelatviteli utakat mozgositanak.

ikerion pozitiv és negativ toltésti csoportot is tartalmazo vegyiilet. Pl. »aminosavak.

ikozaéder egyike az Ot (platoni) szabdlyos testnek. Husz, szabdlyos "
haromszog altal hatdrolt mértani test’. Ilyen szerkezete van példaul

egyes virusok fehérjekdpenyének.

IL (—interleukin)

illesztéfehérjék* (»fehérjecsoportok)

imaging techniques —képalkoté vizsgadlatok

i-mintazat* i-motif, intercalated-motif DNA citozinos négyszalas DNS-
mintdzt (cytosine-rich four-stranded quadruplex), amely egymast
kovetd citozinok hidrogénkotésekkel vald kapcsoldodasabol (C-C
bazisparosodas; hemiprotonated cytosine—cytosine base pairs)

alakul ki a citozingazdag DNS-szalon, savas kornyezetben. A
szomszédos citozinok (az dbran sarga gombok jelolik) kotddésével a
DNS elfordul, és két-két parhuzamos DNS-szakasz keletkezik,
amelyeket a citozinok kozti kotések tartanak ossze.

Az i-mintazat CG-mintazat, a CG- (citozin, guanin) gazdag részeken, mint a CpG
szigetekben, alakul ki. A guaningazdag DNS-szadlon G-négyes, a vele szembeni
sokcitozinos DNS-szalon i-mintazat johet 1étre, rendszerint dtmenetileg.



Az i-mintdzat mintegy beékel6dik (intercalated — a nevezet i betlije innen ered) a
parhuzamos DNS-szalba.

Az i-mintdzatok szintén atirdsfehérjék észleletei, bizonyos atirasfehérjék ezeket
felismerve kapcsolddnak. Az i-mintdzatok tehat részt vesznek a génatirédasban.

immunallapot az immunrendszer nem gatolt 4dllapota, amelyben miikodését semmi
nem akadalyozza.

immune complex —»immunképzédmény

immunellen6rz6* immune checkpoint tobbféle immunsejt felszinén 1évé szabalyozd
jelfogd (tarsjelfogo), amely az immunsejtnek a célsejt antigénjéhez kapcsolddasat
kovetden gatolja vagy serkenti az immunsejt miikodését.

Masként: az immunsejt és a célsejt kozotti tapado jeldtadds*: az immunsejt szabalyozo
jelfogdja kotddik a célsejt felszinén kifejez6d6 jelatadoval. Pl. a daganatbeszlir6 T-
sejt felismeri a rdksejt valamelyik antigénjét, és a f6 jelfogdjaval (TCR) kotddik
hozza. Ez lehet6vé teszi, hogy a raksejt felszinén kifejez6d6 PDL1 fehérje (jelatado)
és a T-sejt PD1 jelfogdja (szabalyozé jelfogo, tarsjelfogd) kapcsolddjék. A PD1-PDL1
kapcsolodas gatolja a T-sejt mtkodését.

Az immunellendrzdk alapfeladata a sajat antigénekkel szembeni és a tulzott
immunvalasz kivédése. Az immunrendszeriink meglehetésen lendiiletes: az
immunsejtek az antigén hatdsdra gyorsan burjanoznak, és tamadjidk az idegen
antigént (sejtet, mikrobat). Lényeges, hogy az idegen antigén elpusztitdsaval (az
immunvalasz végeztével), a vonatkoz6 immunsejtek szaporodasa, tevékenysége
azonnal megszlinjék. Vagyis az immunvalasz keletkezése ¢és megszlinése
egyensulyban legyen. Az immunellen6rzék ebben szabdlyoznak. Ha felbomlik az
egyensuly, a tAmadd immunsejtek a sajat antigének felé fordulnak, pusztitjdk a
sajat sejteket.

immunellendrzé-gatlok* az immunsejtek szabalyozd jelfogoit féken tarté molekuldk,
szokdsosan ellenanyagok, amelyek a szabdlyozo jelfogéhoz  kotédve
megakadalyozzdk a jelfogo és a jelatadd kotddését. Példaul: a raksejtek a T-sejtek
pusztitd hatdsat a PD1, PLD1 fehérjék kapcsolddasaval védik ki. A PD1-gatlo
adasaval ezt akadalyozzuk meg; a T-sejt nem fékezddik, és elpusztithatja a raksejtet.

immunérintkezés* immunological synapse, immune synapse érintkezési felszin az
antigénbemutatd vagy célsejtek és nyiroksejtek (B-sejtek, T-sejtek, természetes
0losejtek) kozott. A TRC—pMHC kapcesolodassal valosul meg, kotddik hozzajuk a
CD4 is. Az érintkezési felszin allékony rogziilt kapcsolddas az immunologiai jelzés
kozvetitéséhez. A jelfogok kotodésével a sejthartydban az érintkezési felszinnek
megfeleléen valtozdsok mennek végbe, aminek kovetkeztében példaul PIP2 PIP3-
ma alakul, avagy a DAG tev0sodik, de bekovetkezhet kalciumion-jelzés is.



Kiilonféle immunvaélaszok jonnek létre. A sejthartya valtozasaiban a lipideknek van
lényeges szerepe.

immunképzédmény immune complex (egyéb nevek: antigen-antibody complex,
antigen-bound antibody) az ellenanyag ¢és az oldott (keringd) antigén
kapcsolddasabol 1étrejové molekula; ellenanyag-antigén képzédmény. Ez lehet
egyetlen antigén és egy vagy tobb ellenanyag tarsuldsa, a gyakorlatban azonban
tobb ellenanyag és tobb antigén kapcsolddasabol kialakuld egységet nevezziik
immunképzédménynek. Ezek egyetlen egységként viselkednek egy antigén-
meghatdrozdval. Az antigén-ellenanyag kapcsolddas gyenge kotésekkel jon 1étre.

Immunképzédmények kis mennyiségben joforman allanddan el6fordulnak a
keringésben, fert6zédések utan mindig. Ezeket a faldsejtek folyamatosan
eltavolitjdk; eltiintetésiik a fajlagos immunvalasz szerves része. Az eltavolitasnak
tobb formajat is ismerjiik:

* Az immunképzddmények kotddnek a komplementrendszer C3b- és a C3d-
jelfogdihoz, valamint a B-sejtek FcyR2b-fehérjéjéhez is. Az el6z6k beinditjdk a
komplementrendszert, amely felbontja a nagy immunképzddményeket, a falosejtek
pedig eltavolitjdk a szétesett darabokat.

* A vorosvértestek a CR1-jelfogdjukkal kapcsolddnak az immunképzédményekhez
kotédott C3-toredékekkel, és elszallitjak Oket a 1ép, illetSleg a maj faldsejtjeihez.

e A falbsejtek kapcsolodnak a kisebb immunképzddmények Fc-jelfogoival
(antigénfedés, opsonisation), majd felfaljak és lebontjak Sket.

Az immunképzédmeények veszélyt akkor jelentenek, ha felszaporodnak a
szérumban, nem tdvolitddnak el megfelelGen, és lerakddnak az erek faldban vagy
kijutnak a szovetekbe, és ott felhalmozddnak. Sokféle betegség (érgyulladas,
reumatoid iziileti gyulladas, SLE, glomerulonephritis) keletkezik igy. Mennyiségiik
a keringésben rendszerint Osszefiigg a betegség sulyossagaval.

immunohistochemistry immunhisztokémiay —sziveti immunvizsgdlat

impulse {imptizusy a nemzetkozi szOhaszndlatban az erdre vonatkozo kifejezés; a
mozgasmennyiségben (lendiilet) bealld valtozas (change in momentum). Tobbféle
értelemben hasznaljak. (—erdlokés, lendiilet)

inclusion cyst {inklttziéseisztay — zdrtomld

INDEL (in = insertion, del = deletion) magyarul bdzistobblet vagy bdzisvesztés*, de
egységesség kedvéért az INDEL szoOsszevonast alkalmazzuk. (—bazistobblet
és bazisvesztés)



indito* promoter a génatirast inditd kétszali DNS-szakasz. Megtaldlhaté minden
génben; altalaban a gén 5-végének kozelében van. Nem vesz részt az atirasban, csak
irdnyitja: az atirasfehérje és az RNS-polimerdaz kapcsolddik hozza. Egy-egy
inditohoz tobb atirdsfehérje is kotodhet. A fehérjéket folyvast képzd gének inditodi
allandoan kapcsoljdk az RNS-polimerdzt. Mas gének inditéi csak a hozzdjuk
kapcsolddo atirasfehérjék jelzésre.

Az inditdk szerkezete alapjaban kiilonbozik attol fiiggéen, hogy melyik
polimerazt inditjak.

RNS-POLIMERAZ-II INDITOJA

A polimeraz-II altali atirasat kezdd inditd a fehérjéket kodolo gének inditdja. Sajatos
elemekbdl sokféleképpen tevddik Ossze; nincs mindegyik eleme jelen mindegyik

génben. Az indité nagysaga fajtanként eltérd, de az egyénekben is kiilonb6zd; 100-
1000 bazisnyi. Elemeit altaldnosan el6forduld helyzetben a vazlatos dbra mutatja.

Az indito elemen kezdeménvezo (INR)
} képezo
5 mmGCommC AA T BREUT AT ArmmB RE (o) | D P E g
-110 =70 -39-32 -31-30 -23-17 1 +1 +28-32

53 -UTR T (atiras: kezddhelv)

W Atirasi kezdShely* (transcription start site, TSS) az inditémagban van; innen indul
az atirds. Megfelel a gén azon bdzisanak, amelyrdl az el6-mRNS elsé nukleotidja
masolddik, vagyis az el3szor atirddd nukleotid helye. Az emberi sejtekben joforman
mindig két pirimidinbazist kovetd adenin. Ett6l a bazistdl szdmoljuk a gén
bazisainak helyét; az atirasi kezddhely a +1 bazis. A 3’-vég felé 1év6 bazisok +, az 5'-
vég feldliek - elGjelet kapnak.

B A fehérjeképzd gének inditéinak két alapvetd eleme a TATA-doboz és a
kezdeményez6* (INR), amelyek egyiittesen vagy kiilon talalhatok meg. Mindkettd az
inditomaghoz tartozik: onmagaban képes inditani az atirdst; és torzsokds: mar az
egysejtliekben is megtaldlhatd. A TATA-doboz féleg a szovetfajlagos fehérjeképzd
gének inditdja, az INR 4&ltaldnos inditd, a haztartasi génekben van. Bonyolult
tehérjéket (pl. MHC) kodold gének inditdiban legtobbszor ez is, az is jelen van.
Mindkettd koti a TFIId-t (atirdsfehérje-Ild), és alapot ad az inditodssztes
kialakulasara. (—génatiras)

e A TATA-doboz (5'-TATA-3’, TATA box) TATAWAW (TATA“1A?[R) alapbazissor
(T = timin, A = adenin, R = purinbdzis, W = ); nevét innen kapta. Elsd timinje az els6é
atirodé bazistdl (+1) ~30 bdazisparnyira van az 5-vég felé (-30). Az Aatirast
meghatarozott helyen, egy-két bazison beliil inditja. A TFIIb-vel tarsult TFIId
azonositja, ¢és legnagyobb OsszetevOjével, a TBP-vel (TATA binding
protein) kapcsolddik hozza. A TATA-doboz a gének ~10%-ban van jelen, és
sokalaktian fordul eld. Bizonyos egynukleotidos valtozatai betegségre (pl. (-
thalassemia) hajlamositanak.

= A kezdeményez6* INR (initiator element; inteidtor) az atirdsi kezddhelyet ativeld,
YYA + 1 NWYY bazissor (az Y pirimidinbazist, a W purinbdazist az N barmelyik
négy bazist jeloli), tehat a génnek a kodolo részében is van (intragenic element).
Nem behatdroltan, hanem legfeljebb 150 bazisparnyi sor valamely részén indit.



Val6szind, hogy a gének tobb mint felében jelen van. A TFIId kétédik hozzd, a TAF1
és a TAF2 alegység ismeri fel.

B BRE a TFlIb-t felismerd elem (B [TFIIB] recognition elements, BRE), a TATA-
doboz egyik és masik oldaldan helyezkedik el. Az 5-vég felé 1év6 (BREu) -38-32
bézisnyira elhelyezkedé C-C-C,CGCC bézissor. A 3'-vég felé 1évs (BREd) -23-17
bézisnyira van: C AT A TATc T g bazissor. Kiilonleges, hogy a BRE fékezheti is

az atirast.

B A TATA-doboz nélkiili génekben gyakran fordul el6 a CAAT-doboz és a GC-
doboz, de mas elemek is:

» CAAT-doboz (CAAT box, CAT box) felttiné GGT-CAATCT nukleotidsor az 4tirasi
kezdShelyétél ~70 bazisnyira az 5-vég felé. Torzsokos mintazat; kiilénbozd
atirasfehérjék kapcsolodnak hozza.

= GC-doboz GC box (ritkdn GSG box) jol megkiilonboztethetd GGGCGG bazissor,
amely cinkujjas atirasfehérjéket (SP1, MIGI, CREA Wilms-daganat stb.) kot. Az 5'-
vég felé van, ~110 bazisparnyira az atirasi kezdShelytol. Erdsiti a génatirast.

* TATA-szer(i doboz (TATA-like box) TTTCAA bazissor, amely azonban nagyon
valtozatos. Gyakran a polimerdz-III-t k6t6 inditékban talalhato.

* MTE (motif ten element) szintén a TFIId-vel tarsul, a +18-27 helyen 1év0, torzsokos
CGCAG ACGCGCAACGGC bazissor.
= TCT torzsbazissor az rRNS-t képzd génekben van. Hasonldéan az INR-hez,

magaban foglalja a kezd6helyet (-2—+6), de miikddése mas: nem kapcsolja a TFIID-t.
Részletek nem ismertek.

B Az inditénak az atirasi kezdShelytdl a 3’-vég felé is vannak bazissorai; ez DPR
(downstream promoter region), als6 inditdszakasz. Két elemét irjak le:

e DPE (downstream [core] promoter element) torzsbazissor RGWYV ????
(AGGATTCAG/C) +28-32 bazisnyira van az atirasi kezddhelyétdl a 3'-vég felé. A
TFIId felismeri, és kapcsolddik hozza. Ez teszi lehetévé, hogy a TFIId athidalja az
atirasi kezdShelyet.

= DBE (TFIId binding element) a TFIId-kotd elem, harom alelemmel (subelement [S]
I-I1IT; SI, SII, SIII): SI: CTTC, SII: CTGT; SIII: AGC a +6-11, a +16-21 és a +30-34
helyen. M{ikodését kevéssé ismerjiik.Viszonya DPE-vel sem tisztazott.

(A kitevOokben 1évo bazisok felcserélodhetnek.)

Az inditékban gyakoriak a DNS-mintdzatok (méasodlagos DNS-szerkezetek, non-B-
DNA structures), amelyek sajatos rajzolatok, az atirasfehérjék ezeket ismerik fel.
Ilyenek az E-doboz, a guaninnégyes (D-quadruplex), az i-mintdzat (I-motif), DNS-
harmas (DNA-triplex), Z-DNS (Z-DNA) és a DNS-kereszt (DNA-cruciform).

alsé és fels6 inditdsor downstream, upstream promoter az inditénak az atirdsi
kezdOhelytdl szamitott bazissorai; az 5-vég felé van a fels§, a 3'-vég felé az
also szakasz.

inditomag core promoter az inditonak az inditoossztest létrehozé szakasza; elegend6
az el6-mRNS képzésének elinditdsdra. Az atirasi kezdShelyet és attol felfelé és lefelé
terjed0 30-50 bazisparnyi DNS-szakaszt foglalja magaban. Tartozéka a



polimerazkotd hely, a TATA-doboz, a kezdeményez6 (INR) és a BRE, a DPE, a DBE
és a DPRs. Az inditomag elemeinek mindegyike nincs mindegyik inditomagban
jelen, nincs olyan elem vagy elem 0Osszedllds, amelyik mindegy inditomagban
eléfordulna. Az atirodas idején az inditdémag szabad DNS-szdlon van; tehat olyan
DNS-szakaszon, amelyik nem a magtestecsre tekeredett. Az inditomag nemcsak a
génatiras kezddje, hanem legfontosabb szabalyozdja is.

A gének 5’-végét részleteiben feltaro vizsgalomodszerrel (CAGE) tett megfigyelések
szerint az inditomagnak (az inditonak) két formdja van, fiiggben az atirdsi
kezddhely elhelyezkedéstdl:

= a szoros helyzeti (sharp vagy focused) indit6, amelyben az atirdsi kezddhely
néhany bazison beliil rogziilt;

= a tadg helyzeti (broad vagy dispersed) inditd; ebben az atirdsi kezdShely ~100
bazisnyi szakasznak barmely részén lehet.

Valdszinti, hogy a kétféle inditd kiilonboz6 inditasi folyamatot jeldl. Erre utal az is,
hogy a szoros helyzeti indito altaldban tartalmazza a TATA-dobozt, és az inditomag
mas elemei is gyakrabban fordulnak el§, mint a tag helyzet(i inditoban. Az utobbi
altalaban TATA-hidnyos, sok benne a CpG-sziget (CG-gazdag). A tag helyzetliek az
altalanos inditok, ilyenek vannak a haztartasi génekben, mig a szoros helyzettiek
sajatosak, pl. a szovetfajlagos gének vagy a fejlodésben résztvevd sajatos gének
inditoi. Ezek fOleg a magasabb rendéi fajokban taldlhatdk, tehat a torzsfejlodés
késdébbi szakaszaiban jottek létre.

A kétféle inditomag szabdlyozasaban is eltér: masként valaszolnak szabalyozasi
folyamatokra, masok a szabalyozo molekuldk is.

rejtett indito cryptic promoter DNS-kiviili szabalyozassal bénitott, szokasosan tétlen
indit6. Genetikai vagy epigenetikai valtozas tevOsitheti, az atirddasbol koros peptid
keletkezik — gyakori rdkokban. Feltételezhetd, hogy igy keletkezhetnek antisense és
interfering szabalyozd RNS-ek is.

RNS-POLIMERAZ-I INDITOJA

A polimeraz-I altali atirasat kezd6 indit6 az rRNS-eket képezd gének inditoja. Két
GC-gazdag bazissorbdl allnak, amelyek az atirasi kezdShely két oldalan, -45 és +25
szakaszban vannak. Ezek 6nmagukban inditjdk az atirast. Egyes inditokban vannak
még az atirast fokozo elemek az 5'-vég felé a -180 és -105 kozotti részben.

RNS-POLIMERAZ-III INDITOJA

/////

az 55 rRNS-t képezd gének inditdja. Ezek az inditdk torzsokos bazissorokat
tartalmaznak, amelyek a génekben vagy a gének el6tt vannak. A polimerdz-III
ezeket azonositja. Sokféleképpen miikodnek.

inditoadattar az inditok leirdsat tartalmazo adattarak. Orvosi szempontbdl az
Eukaryotic Promoter Database (EPD new) érdemleges. Nyilvantartja a magvassejtiiek
inditdit és azok részleteit.



inditomag (—indito)

inditoossztes preinitiation complex, PIC {preinictdeids—komptex) az inditomagon
kialakuld hat altalanos atirasfehérje (TFIId, TFIla, TFIIb, TFIIf, TFIle és TFIlh; TF =

transcription factor) és a polimeraz-II egyiittese, amely a fehérjekddolo gének
atirédasahoz sziikséges. Ez helyezi a polimerdz-II-t az atirasi kezddhelyre, nyitja
meg az inditomag kett6s DNS-szalat, és helyezi a mintafeliiletet a polimeraz-II atiro
részéhez, elkezdve az atirodast. (—indito)

= TFIId (atirasfehérje-Ild). A TBP-t (TATA box-binding protein) és 13 TBP-tarsult
tehérjét (TBP-associated factor, TAF), a TAF1-13-t tartalmazza. A TAF4, TAF5, TAF6,
TAF9,TAF10 és TAF12 fehérjébdl ketté van, ekként egy 20 alegységes Osszlet jon
létre; molekulatomege 1,3 MDa. A polimeraz-II altali génatirasban vesz részt.

TBP (TATA box-binding protein, TATA binding protein) a TFIId torzsokos
alegysége. Két ismétletb6l all, amely nyeregszer(i szerkezetet létrehozva kotédnek a
TATA-dobozhoz, pontosabban annak két végén 1évé TFIIb-t felismerd elemhez
(BREu és BREd). A kotédéssel megnyilik a DNS-szal, mert TBP aminosavainak
oldalldncai benyomulnak a bazisparok kozé. A TBA (TFIId) azonban a TATA-doboz
nelkiili inditomagokhoz is kapcsolddik az inditémag fels6 részéhez, amelyet TBP-
kotd helynek (TBP binding site) neveziink. Tovabba a TBA nemcsak a polimeraz-II,
hanem a polimeraz-I és polimeraz-III altali atirasban is részt vesz.

TAF (TBP associated factor) a TBP-vel kotédd fehérje. 13 ismert, ezek allékony
Osszletet, a TFIId-t hozzdk létre. Torzsokos fehérjék; a magsejtes fajokban
Orzédtek meg.

Az inditdossztes kialakuldskor a TFIId és a TFIIb kapcsolodik egymassal, és kotodik
az inditomaghoz, toborozva a TFIla-t. A TFIId allvanyfehérjeként vesz részt a TFIIb
és a TFlla rogziti az inditdé maghoz. Alapjaban a TFIId BPA alegysége kotddik a
TATA-doboz szélein 1évé BREu-hoz és BREd-hez. A TBA dnmagaban azonban nem
elegendd az atiras inditdsahoz. A TATA-doboz nélkiili inditomagban a TBP (TFIId) a
TBP-kot6 helyhez fiz6dik. A TFIId alsd széle a DPE elemmel tarsul; igy hidalja at az
atirasi kezddhelyet. A TFIId-TFIIb-TFIIA koti a polimeraz-II-t és a THIIf-et, majd a
TFlle és TFIIh kotédik hozzajuk.

inditoszal primer rovid, egyszald DNS-toredék, atirdsra alkalmazzuk, pl.
laboratdriumi modszerekben (PCR, polymerase chain reaction), bazispasztazas.
RNS-virusok szintén inditdszal segitségével masolja az RNS-t.

induced fit kivdltott illeszkedés* (—jelvivé—jelfogd kotddés)

inertia timerctay —tehetetlenség M inertia force tehetetlenségi erd6 M inertial frame of
reference tehetetlenségdllapot (—erd)



ingatagsag instability biologidban, vegytanban, fizikdban valamilyen nem
biztonsagos (kiegyensulyozatlan) allapotot jelol.

genetikai  bizonytalansag gemetic instability genetikai hibds, genetikailag
kiegyensulyozatlan sejt. Konnyen atalakul, pl. raksejtté; avagy elpusztul.

inger az €16 szervezetet érd, kiils6 vagy bels6 hatds, amely a sejtekben valamilyen
valaszt valt ki, az ingerlékeny szovetekben ingeriileti allapotot hoz létre. Pl
valamilyen molekula hatdsdra az idegsejtben aramingeriilet keletkezik, amely
végigmegy a sejten. Az inger lehet érintkezési (tapintds, nyomas stb.), vegyi,
elektromos, hé-, fény-, hanginger.

Az elmetanban az inger az észrevevés tdargya.
ingerelhet0ség az ingerrel kivalthato hatas. Lehet szabalyos, csokkent, fokozott.

ingerérzékelés az inger felfogdsa az érzékszervekkel, rendszerint az agyba
vezetddik, és tudatos vagy 0sztonds valaszt valt ki.

ingerérzékelés-hiany (anesztézia) idegsériilés, agyi karosodas kovetkezménye, de
létrehozhato gyodgyszerekkel is, pl. mitéti beavatkozdsokban

ingerkiiszob az ingernek az a legkisebb erdssége, amely mar sejtvalaszt valt ki.

ingerlékenység altalanos értelemben a sejtek élettani tulajdonsaga; az a képessége,
hogy kornyezeti hatasra valamilyen valaszt hoz létre, felfogja az ingert.

Elmetani értelemben az ingerekhez és a helyzethez képest aranytalan érzelmi
valaszra vald készség. Fokozott ingerelhetdség.

ingerfogd az idegingeriiletet szdllité vegyi ingervivét kapcsold molekula az
idegcsatolatban; toltésvaltozas keletkezik. (—idegcsatolat)

ingeriilet az inger hatdsara bekovetkezd sejtanyagcsere-valtozas, toltésvaltozas,
pl. dramingeriilet.

ingeriiletvezetés a helyileg keletkezet ingeriilet szétterjedése.

ingervivé az idegingeriiletet szallit6 molekula, pl. acetilkolin. Kotédik az
ingerfogdhoz az idegcsatolatban. (—idegcsatolat)

INO80 (inositol-requiring mutant 80) chromatin-remodeling ATPase. Helikaz
(ATPaz) Osszetevdje a kromatint késziti el6 a fehérjek kapcsoloddsara: a

magtestecseket tavolitja egymadstol. Meghataroz6 a DNS-kett6z6dés és a DNS-javitas
folyamataiban; a rokonmasjavitasban allvanyfehérje.

insertion—deletion loop (IDL) beékelddés-elvesztés hurok (—bazismasulas)



instability —ingatagsig

insulin resistance, IR {inzulinrrezisztenciay —inzulinérzéketlenség

intensity modulated erdsségmddositott* (—sugarkezelés)

intermediate —kozt... (—-kozttermék)

intermediate inheritance kiztes 6roklddés (—egygénes 6roklédés)

International Ovarian Tumour Analysis (IOTA) a fiiggelékképletek jo- vagy
rosszindulatii voltanak megallapitdsara szolgdld ultrahangvizsgalati modszer. A
képlet ultrahanggal lathatd jellegzetességeit elemzik. Ezek a kovetkezdk:

m Képlet: egyosztaty, tomott egyosztatt, tobbosztatt, tomott tobbosztatt, tomott.

= Tartalom: hangarnyékmentes, hangarnyékszegény, egynemi, kozepesen echogén,
bevérzéses vagy kevert.

m Szerkezet: tomott anyag, szemolcsos szerkezet vagy fali egyenetlenség (jelenléte
és mérete).

= Tomott Osszetevd: olyan hangarnyékoltsagui képlet, amely szovet benyomasat
kelti. A kdsadaganat (dermoid) fehér tomott képlete nem tOomott szovet, miként a
véralvadék és a nydkos szovet sem.

= Fal: a 3 mm-nél nagyobb kiemelkedés a szemdlcsds novedék; ha a kinovés kisebb,
mint 3 mm, fali egyenetlenségnek mondjuk.

= Szabdlytalansag: lehet szabalytalan a belsé fal vagy egy tomott képlet korvonala.
= Hasviz: olyan koros mennyiségii szabad folyadék, amely a kismedence f6lé ér.

= Erezettség pontozdsa: nincs erezettség = 1, csekély erezettség = 2, kozepes
erezettség = 3, teljes erezettség = 4

m Szinkddolt dramlds vizsgdlat: nincs aramlds = 1, csekély dramlas = 2, kozepes
aramlas = 3, er0s aramlas =4

Az értékelést szabalyok szerint végzik, megkiilonboztetve M-szabalyokat, B-
szabdlyokat és egyszer(i szabalyokat.

Az IOTA szabalyai (4):

B M-szabdlyok (rosszindulata [malignant] elvaltozdsra utald jellegzetességek;
M-jellegzetességek):

* szabdlytalan szerkezet(i tométt daganat,

* legaldbb négy szemolcsos novedek,



¢ hasviz,

e szabalytalan tobbosztatd tomott részeket tartalmazé daganat, melynek
legnagyobb atmérdje legalabb 100 mm,

* nagy slrliségli szintartalom szinkddolt keringésvizsgalatnal.

[ B-szabalyok (joindulata [benign]) elvaltozasra utald jellegzetességek;
B-jellegzetességek):

* egyosztata tomlo,

* amennyiben tomott rész fordul el§, annak legnagyobb atmérdje nem nagyobb 7
mm-nél,

* hangarny¢k jelenléte,

* sima felszinli tobbosztatd daganat, amelynek atmérdje nem nagyobb 100 mm-nél,
* nincs szamottevo keringés szinkodolt keringésvizsgalattal.

B Egyszer( szabalyok

e Els6 szabdly. Amennyiben egy vagy tobb M-jellegzetesség van jelen és B-
jellegzetesség nem talalhato, a daganatot rosszindulatinak itéljtik.

* Masodik szabdly. Amennyiben egy vagy tobb B-jellegzetesség van jelen és nincs
M-jellegzetesség, a daganatot jéindulatunak itéljiik.
e Harmadik szabdly. Amennyiben M- és B-tulajdonsigok is eléfordulnak, a

vizsgalat bizonytalanul értékelhetd; masodik vonalbeli képalkotd vizsgalat javasolt.

A moddszer hatékonysagat eldre tekintd vizsgalatsorozatban bizonyitottdk, ami azt
jelenti, hogy az ultrahangvizsgalat kell6 gyakorlat birtokdban képes elkiiloniteni a
rosszindulatu fliggelékképletet a joindulatutdl. (—fliggelékképlet)

interval —idokoz

intron (intervening regions) —koztes

inversion —forditodds

in vitro fertilisation, IVF —leszivdsos megtermékenyités

inzulin insulin a sejtek gliikoz felvételét és ezaltal energia sziikségletét biztositd
hormon. A tapanyaghdztartas legfObb szabalyozdja: segiti a tdpanyagok raktarozasat
a legfdbb energiahordozdk (glikogén, triglicerid és fehérjék) felépitésével, valamint
befolyasolja a tapanyagszallitok vérszintjét: csokkenti a vércukorszintet és a szabad
zsirsavak mennyiségét a szérumban. Nélkiilozhetetlen a sejtek mindegyikének
a miikodéséhez.



Két (A és B) polipetidlancbol allo fehérjehormon; a hasnyalmirigy Langhans-
szigeteinek (3-sejtjei termelik. Az inzulin szabadon kering a szérumban (nem kotdédik
fehérjéhez); hatdsat az inzulin/IGF1 jelatvitelen érvényesiti. Legfontosabb hatdsai:

B A majban eldsegiti gliikoz felvételét, valamint a glikogén és a lipidek felépitését,
aranyosan az inzulinhatds erdsségével. Egyuttal gatolja ezek lebontdsat,
végeredményben fokozza a glikogén raktdrozodasat. A glikogén képzddésével
csokken a cAMP-szint, ennek kovetkeztében pedig a glikogén bontdsa
(glikogenolizis), valamint a zsirok, fehérjék glikogénné alakitdsa (glikoneogenezis).

A mijsejtekben a zsirsav is a gliikozbdl keletkezik, majd észterifikalddik
trigliceriddé — ebben a SREBP1c (steroid regulatory element-bindig protein) és a
PKB (fehérje-kinaz-B) vesz részt. A trigliceridek fehérjékbe épiilve, mint a nagyon
alacsony denzitasu lipoproteinek (VLDLP very low density lipoprotein) jutnak
kozvetleniil a szérumba. A majsejt nem tart vissza trigliceridet.

A majsejtekben a lipidek bomlasabdl szarmazo6 szabad zsirsavakbol ketontestek (3-
oxi-vajsav, acetecetsav) keletkeznek, amelyek a keringésbe jutnak. A ketontesteket
mas szovetek sejtjei lebontjdk; ez korldtozott folyamat, ezért, ha sok ketontest
keletkezik, mert sok a szabad zsirsav, a ketontestek felszaporodnak a vérben
(ketonaemia), és megjelennek a vizeletben (ketonuria). Az inzulin a szabad zsirsavak
lipidekké alakitdsdval mérsékli a ketontestek keletkezését, de hatraltatia a
ketonképzddés enzimeit is.

A sejtek gliikozfelvétele kovetkeztében csokken a vércukorszint. Az inzulin gatolja
a gliikoz leaddsat — ez is csokkenti a vércukorszintet. Befolyasolja tovabba a
ketonok képzddését.

B Az izomsejtekben is fokozza a gliikoz felvételét és a glikogén képzddését, jollehet
kevésbé, mint a majsejtekben. Ugyanakkor az izmok nagy tOomege miatt, a
vazizomzat jelentds glikogénraktdr, és lényeges a vércukorszint szabalyozasaban.

Elésegiti még az izomfehérjék képzddését — alapvetden az aminosavak felvételének
a fokozasaval, és leadasuk akaddlyozasaval —, ugyanakkor gatolja is a fehérjék
lebontasat. Az inzulin hidnyaban az izomfehérjék bomlanak, az inzulin tehat jelent6s
az izomfehérjék megtartdsdban. Fokozza az izomsejtek K' felvételét is — ha ez
tulzott, kaliumhiany (hypokalaemia) keletkezhet.

B A zsirsejtekben akadalyozza a lipidek lebomldsat (lipolizis), és elOsegiti a
képzddésiiket a sejtek gliikoz- és szabad zsirsav felvételének serkentésével — ennek
eredményeként a trigliceridek elraktarozddnak a zsirsejtekben — csokken a szabad
zsirsavak leaddsa a sejtekbdl, ebbdl adddoan pedig a mennyiségiik a szérumban. A
zsirsejtek trigliceridjei képezik a szervezet legnagyobb energiaraktarat.

A trigliceridek felépitéséhez sziikséges szabad zsirsavak a lipoproteinekbdl
szarmaznak: a szabad zsirsavak a zsirsejteken €s az erek endothelsejtjein megjelen6
lipoprotein-lipaz hasitja le a fehérjékrél. A szabad zsirsavak szabadon jutnak a
sejtbe. Az inzulin sarkallja a liporotein-lipaz képzddését.

A trigliceridek lebomlasat a HSL (hormone-sensitive lipase, hormonérzékeny lipaz)
gatlasaval fékezi. A HSL mitkodését a cAMP serkenti — a hormonok,
neurotransmitterek  (f6leg  kathekolaminok) ezen keresztiil fokozzdk a
lipidképzddést: az adenilat-ciklazt tevdsitik. Az inzulin a cAMP-szintet mérsékli.



A trigliceridek lebomlasi termékei: a szabad zsirsavak és a glicerin (glicerin-1-foszfat
formajaban) a kerengésbe jutnak.

Szabdlyosan a jelfogo-jelmolekula kapcsoldddsat azonnal koveti a legnagyobb
cukorfelvétel, ilyenkor van a sejthartyanal a legtobb GLUT4, és az inzulinhoz
kapcsolt lipolysis is ekkor a legkifejezettebb.

Visszaszoritja a glikogén, a trigliceridek és az izomfehérjék lebontasat fokozo
hormonok, katecholaminok és a glukagon hatasat. Ezeket a lebonté molekuldkat a
cAMP hozza miikodésbe - hatdasuk novekszik a cAMP toménységével
parhuzamosan. Az inzulin a cAMP képzdédést akadalyozza a cAMP-t bonto
foszfodiészteraz tevékenységének novelésével.

B Elbsegiti a sejtburjanzast az IGF1/inzulin jeliton keresztiil és a sejtvégzet
(apoptosis?) gatlasaval. Mindkét jelut a sejtburjanzast serkenti. Az inzulin az
osztrogénnel kolcsonhatasban is sarkallja a sejtfokozddast.

B Szerepe van a szteroidok (0sztrogének, androgének, progeszteron) képzésében.
Az IGF1-hez hasonldan hat, de attol fiiggetleniil. Részt vesz:

. a szteroidmolekulak felépitésében, a petefészekben  és a
mellékvesekéregben egyarant,

* tovabba a szteroidok GnRH-GTH szabalyozasaban.

Fokozza az androgén-Osztrogén atalakuldst az aromatdz mikodésének
serkentésével. Az androgének ezt fékezik. Az androgének gatlé hatasa
érvényesiilhet helyileg is. Az inzulin és az LH egyiitthatdsa (szinergizmus)
mérsékelten fokozza az androgének képzddését, de ez elegendd a tiiszék
elzarddasahoz. Megfogyatkoznak a granuldzasejtek, helyiiket androgént képzd
sejtek foglaljdk el. Ennek kovetkeztében nemcsak az Osztrogének keletkeznek
mérsékeltebben, de tobb lesz az androgén is.

Osszegezve: az inzulin élettani hatasai:
= Gatolja a glyconeogenesist és a glycogenolysist.

= ElGsegiti a lipid képzddését, és gatolja a lebontdsat — ehhez a SREBPIlc
(steroid regulatory element-bindig protein) és a PKB fehérjekinaz-B fokozott
tevékenysége sziikséges.

= A zsirsejtekben akadéalyozza a lipolysist a HSL (hormone-sensitive
lipase) gatlasaval.

* Hasonldan az IGF1-hez, elGsegiti a sejtosztddast.

= Szerepe van a szteroidok (0sztrogének, androgének, progeszteron) képzésében; az
FSH-val egymast fokozva.

Vérinzulin: élettani érték 25 uU/ml, terheléses vércukorvizsgalat 120 perces értéke
<45 pU/ml

inzulinérzéketlenség insulin resistance, IR {inzutinrreziszteneiay olyan cukorbetegség
el6tti allapot, amelyben a sejtek a szabalyosnal kevésbé érzékenyek az inzulinra az
inzulin—-GLUT4 jelatvitel gatlasa kovetkeztében, de jelen van legtobbszor a 2-es



formaju cukorbetegségben is. A jelatvitelt a gyulladasallapot bénitja — a részletek
ismertetése messzire vezetne. A visszafogott inzulinhatds miatt a sejtek kevesebb
cukrot vesznek fel, a cukor mennyisége a szérumban nd, a vércukorszint emelkedik
(hyperglycaemia). Ellensulyozandd, a [-sejtek fokozzak az inzulinképzést, és
emelkedik az inzulinszint (hyperinsulinaemia). A folyamat onmagat gerjesztve a
cukorbetegség  (2-es formdju  cukorbetegség) kialakuldsdhoz vezet. Az
inzulin-érzéketlenségben tehat a vércukor és a vérinzulin szintje is emelkedik. Az
inzulinra kevéssé érzékeny sejtek szabadzsirsav felvétele is csokken, de ez az
energiaellatottsdgukat szamottevéen nem befolyasolja.

B Korisme: Az inzulin-érzéketlenség megallapitdsa nem konnyf(, leginkabb IR-
mutatokon (IR-indexek, IR = inzulinrezisztencia) és a széruminzulinszint mérésén
alapszik. A 25 mIU/l (174 pmol/l) éhomi vagy 3 Odraval az étkezés utan mért
széruminzulinszint inzulin-érzéketlenséget jelez, de ez onmagaban nem elég, még
egy mutato is kell hozza. A két leggyakrabban hasznalt mutaté a = HOMA mutato
és »QUICKI mutatd; a HOMA-t hasznaljuk, a QUICKI nem terjedt el. A csokkent
szérum-SHBG- és a kovetkezményes emelkedett szabad tesztoszteronszint szintén
az inzulin-érzéketlenség jelzdje; nem feltétele a koérmegallapitasnak. Ha a
vércukorterhelés nem megoldhato, a HbA1C meghatarozasa helyettesitheti.

Az adiponektin = szérumszintjének mérését elterjedten alkalmazzdk az
inzulin-érzéketlenség felismerésére; viszonya forditott az inzulinszinttel. Alacsony
adiponektinszint utal inzulin-érzéketlenségre; a csokkenés mértéke ardnyos az
inzulinszint emelkedésével és az inzulin-érzéketlenség sulyossagaval. Még
kifejezettebb az Osszefiiggés az inzulin-érzéketlenség és a leptin/adiponektin (L/A)
hanyados kozott; ez ugyanolyan biztonsaggal alkalmazhato6 az inzulin-érzéketlenség
koérismézésére — vagy még érzékenyebb is —, mint a szokvanyos modszerek. Nem
terjedt el.

inzulin/IGF1 és a kovérség Kovérség emeli a inzulin szérumszintjét, alapvetden a
fokozott Osztrogénhatds kovetkeztében. Sok elhizott emberben mutathato ki
inzulin-érzéketlenség. Tobbségiik nem is tud rdla, és csak a cukorbetegség
kialakuldsakor deriil ki. A kovérség és a cukorbetegség tarsuldsa jol ismert.

Az inzulin-érzéketlenségben vagy cukorbetegségben szenvedd kovér ndknél
hatvanyozott a méhtestrak veszélye, ndluk ugyanis nemcsak csokken az IGF1-
kotdfehérjék képzddése (tartds inzulinhatds), de fokozddik az IGF1-termelddés is
(0sztrogénhatas), kovetkezésképpen még kifejezettebb az IGF1-jelatvitel. A kovérség
tehat a fokozott Osztrogénképzédés mellett a cukorhdztartds zavaran keresztiil is
eldmozditja a méhtestrak kialakuldsat. Testsulycsokkenéssel visszafordul az
inzulin-érzéketlenség, csokken az inzulinszint és az IGF1-hatas, és nem alakul ki a
kovérséggel Osszefliggd cukorbetegség; igy a méhtestrak veszélye is kisebb lesz.

inzulin/IGF1 és az androgének Kétféleképpen befolydsolja az androgének
képzddését. Egyrészt a GnRH-LH/ACTH vonalon serkenti, masrészt kozvetlentiil az
inzulinjelvonalon, amely — mint a fentiekben ismertettem — serkentd és gatld is lehet.



* Noveli a tiisz6k toksejtjeiben az androgének képzddését; fokozza a szteroidképzd
sejtekben a CYP17A1 és a 3BHSD enzimek miikddését. A CYP17A1 hatasa az LH-
hoz kapcsolédva hatvanyozodik, amelynek magyarazata az inzulin és az LH
jelatvitelének kapcsolddasaban keresendd.

* GTH-szertlien, leginkabb LH-ként hatva serkenti a tiisz6k tok- és granulozasejtjeit;
ennek is szerepe van az androgénképzés fokozasaban.

* Fokozza az agyalapi sejtek érzékenységét a GnRH-val szemben, és megzavarja a
szabalyos GTH-kidramlast.

e Noveli az ACTH hatdsat az androgénképzd sejtekre: ACTH adasakor a
mellékvesekéreg sejttenyészetében tobb androgén képzddik, ha inzulint is adnak.

= Az inzulintobblet csokkenti az SHBG keletkezését, ezaltal lesz tobb szabad
tesztoszteron, amelynek szerepe van a kérkép kialakuldsban.

¢ A CRH-ACTH rendszert nem modositja.

[P2 — PIP3 —= PDKI — AKT — GSK3 — GS — glikogenkepzodes

|

AS5160) — RAB GLUTH

=| » aktinvaiz —— GLUT4

PAK1, RAl1, Cofilin

+ aktinviz —'"l"—'- GLUTH

CIP4-Grappex-5 egylttes

inzulin jelatviteli utjai Az inzulin és az inzulinjelfogd kapcsolodédsaval indul el. A
kapcsolddas hatasdra a [-alegységének szerkezete moddosul, és a jelfogd
foszfotirozinjai  foszforilezik  egymds  tirozinjait (kereszt foszforilezés);
foszfotirozinok keletkeznek. A foszfotirozinok kotShelyek, hozzajuk tobbféle, de
csak az SH2- vagy PTB gomolyt hordozo fehérje kapcsolddhat. A jelvivé molekula
irdnyitja, hogy a fehérje melyik foszfotirozinhoz csatlakozzék, de kozvetleniil a
foszfotirozinok koriili aminosavsorrend szabja meg a kotédés helyét. Egyazon
kett6zott jelvivo—jelfogd egylittesen sokféle célfehérje foszforilez6dhet, sokféle
sejtvalasz keletkezhet. Ez lényegi kiilonbség, példdul a G-fehérjékhez kapcsolt
jelatvitellel szemben. A jelmolekuldval tarsult inzulinjelfogd foszfotirozinjahoz a,



PTB gomollyal bir6 IRS1 (inzulinreceptor-szubsztrat-1) kapcsolodik és
foszforilez6déssel gerjesztédik, ez a masodlagos jelvivo.

B A tevékeny (foszforilezett) IRS kétféle enzimet (RAS, PI3K) is kothet,
és foszforilez.

= A PI3K (foszfoinozid-3-kinaz) a PIP2-t PIP3-ma alakité enzim. A PIP (foszfatidil-
inozitol-4-foszfat) foszfolipid; PIP3 formdaban kapcsolja, és foszforilezi a PDK1-t
(foszfatidil-inizitol-fiiggd kindz-1), ez az enzim az AKT-ot tevdsiti, amely azonos a
fehérje-kindz-B-vel. Az AKT kétféle molekuldval is kapcsolatba léphet:

- A GS5K3-mal, azon keresztiil a GS-sel, és fokozodik a glikogén képzddése.

- A masik az AS160 — RAB vonal: az AKT az AS160-at (GLUT4-et szallité fehérje)
foszforilezi a GTP-4z részén. Ennek kovetkeztében, a GEF (GDP/GTP exchange
factor) segitségével, GTP felvételével tevésodik a RAB-fehérje; ez fokozza a GLUT4-
t, a sejtek cukorfelvételét.

A PI3K tevésitésével serkentédik a CYP17A1 enzim is, amely a prognenolon-170OH-
prognenolon atalakulast segiti el6, és ezzel fokozza az androgének keletkezését is
(az dbran nincs feltiintetve).

- Masik lancfolyamat indulhat PI3K-t6l a RAC (az aktinvazat szabalyozo fehérje-
kinz) irdnydba. Ez az ARP2/3, majd a PAK1, RAIll, Cofilin és az aktinvazon at a
GLUT4-et fokozza.

* Az IRS1-tdl (a PI3K-t0l fliggetlen jelkozvetités) a RAS (GTPaz) kotésével beindul a
MAPK-jelvonal, a sejtburjanzas. Az IRS1 és a RAS kapcsoléodasdhoz a GRB2
kapcsold- és a SOS cseréléfehérje egytittese sziikséges. A MAPK tevOsitésével
gatlodik az androgének képzddése.

B A jelvivével tarsult jelfogo — fliggden a jelvivotdl — IRS1 helyett CLB-t is kothet a
foszfotirozinjdhoz. A CBL allvanyfehérje, amelyik a CAP (CBL-associated protein)
kozvetitésével kapcsolddik az inzulinjelfogohoz. A CAP az N-végével a
sejthartydhoz rogziil, a C-végével koti a CLB-t. Masrészt a TC10-et helyezi a
sejthartyahoz. A CLB foszforilelézésével a CLB —CAP egyiittes elszakad a jelfogotol,
és lehetévé vdlik, hogy a CRK2-C3G egyiittes kapcsolddjék hozzajuk. A C3G
cserérofehérje (insulin-regulated guanine nucleotide exchange factor, GEF), amely
TC10-fajlagos: a tétlen GDP-t koté TC10-et atalakitja GTP-t koté hatékony TC10-zé.
A TC10 tevékenysége atmeneti, a C3G hatasatol fligg. A TC10 — a RAC1-hez hasonld
— Rho-csalddhoz tartozo kis GTPaz, a sejtvazra hat. A TC10 a sejthartyahoz irdnyitja
CIP4-Grappex-5 egyiittest, és ezaltal fokozza GLUT4 sejthartyahoz jutasat.

B Végeredményben az inzulin jelatvitelén keresztiil a sejtek cukorfelvétele
fokozodik leginkdabb, GLUT4 kozremtkodésével. A sejtek gliikozfelvétele
kovetkeztében csokken a vércukorszint.

Ugyanez a folyamat jatszodik le az IGF1 és az IGFl-jelfogo tarsulasakor,
de akkor is, ha az inzulin az IGF1- jelfogéhoz vagy forditva: az IGF1 az
inzulinjelfogohoz fizddik.

Az inzulin sejtburjanzo hatasa a RAS-MAKT jelvitellel jon létre.

Koros koriilmények kozott (inzulinérzéketlenség, elhizds, soktomlds petefészekbaj)
részben vagy egészben az IRS1 szerinjei foszforilez6dnek. Mivel ezek az enzimek



nem tevOsitik sem PI3K-t, sem MAPK-ot: elmarad az inzulin- anyagcserét, a
sejtburjanzast és az androgénképzést befolyasolo hatasa, fleg az androgénképzddés
fékezése — valodszintileg ezért keletkezik tobb androgén.

inzulinjelfogo insulin receptor, human insulin receptor, hINR négyegységes fehérje-
kinaz: két kétegységes alegységbdl (a és [3) tevddik Ossze, ezeket S-S hid egyesiti. A
jelfogd atnyulik a sejthartyan (hartyaatjaro fehérje): az a-alegység teljesen a hartyan
kiviil helyezkedik el, és inzulink6té gomolya van, ciszteinben gazdag; ez tartja a [3-
alegységet tétlen allapotban. A [-alegységnek paranyi sejten kiviili, tovabba sejtfali
és sejten beliili részei vannak. Az utdbbinak, kozvetleniil a sejtfal melletti részéhez
(ATP-kotd hely, SH2) flizédik az ATP-én kiviil az IRS kapcsolofehérje; ennek van
szerepe a jelfogd sejtbe kertilésében (internalisatio) is. Alatta kiterjedt foszforilezd
tirozin-kindz és kisebb C-végi gomolya talalhato.

Az inzulin jelfogét egyetlen, 22 képezdt tartalmazo, INSR nevii gén kodolja. A 11-es
képez6 kivalasztd kivagasaval kétféle mRNS képzddik, ezért az inzulinjelfogdnak
két azonmasa (A- és B-azonmas) fordul el6. Az A-azonmas a rovidebb, a 11-es
képezd kivagasaval keletkezik; ez leginkdbb a magzati sejtekben jelenik meg. A B-
azonmas kétszer olyan erésen koti az inzulint, és a jelfogd megujuldsa
is joval er6sebb. A kivagodast/megmaraddst hormonok és anyagcsere
molekuldk befolyasoljak: 0Osszefiigg a testsullyal (BMlI-vel), a vércukor és a
széruminzulin szintjével.

Az a-alegység velesziiletett hibdja, vagy bomldsa kovetkeztében a [-alegység
atalakul, és elindul a jelatvitel. A jelfogd egyébként tétlen allapotban van. A jelfogd
megjelenését az inzulin szabalyozza; fokozott inzulinhatas csokkenti a szamukat.

A jel atadasat kovetden az inzulinjelfogo—inzulin egytittes a sejtbe kertil, az inzulin
lehasad, majd lebomlik. A jelfogé tjra a felszinre keriilhet. Ha nem hasad le az
inzulin, az egész egyiittes lebomlik. (—jelfogo tirozin-kindz)

inzulin rezisztencia —inzulinérzéketlenség

ion ion tOltéssel bir6 molekula vagy atom. Benne a protonok és az elektronok
nincsenek egyenld aranyban. Ha protonok vannak tobbletben, a toltés pozitiv
(cation, kationr), ha az elektron tobb, negativ (anion). A pozitiv toltési iont
pozionnak*, a negativ toltésiit negionnak* nevezhetjiikk. Az ion a molekulatol és az
atomtodl tehat abban kiilonbozik, hogy toltése van. A masik kettd toltéssemleges.
(—atom, molekula) Az ionok lehetnek egyszeresen vagy tobbszordsen toltottek,
tiggben attol, hogy hany elektron sziikséges a vegyértékhéj telitettségének
(nyolcelektronos toltottség) eléréséhez. Az egyszeresen toltottek az egyértékii ionok,
a tobbszorosen toltottek a tobbértékh (kétértéki(i, haromértékii) ionok. A Cl példaul
egyértékli, az Mg kétértéka.

Az ionokat a vegyjeliik mellett, jobb felsd kitevObe irt + (pozionok), illetve - jellel
(negionok) jeldljiikk (Na®, CI'). A tobbszoros toltottséget a +, - jel elé irt szammal
fejezziik ki, pl. Mg?*, PO,*, NH,".



A pozionok leginkabb azokbdl az elemekbdl keletkeznek, amelyek vegyértékhéjaban
kevés elektron van (ezek a fémek). Ezek ugyanis elOszeretettel adjak le az
elektronjaikat, hogy a vegyértékhéj alatti héj legyen a vegyértékhéj, amelyben nyolc
elektron van (s?p®). Igy lesz a szerkezetiik 4llékony. Pl. Na (1s22s2p®3s!) és Na*
(1s22522p® + e”. A pozionok nevét az -ion utdtaggal fejezziik ki, pl. natriumion,
magnéziumion stb.

A negionok az elektront szivesen felvevé elemekbdl keletkeznek, azokbol,
amelyeknek csak egy-két vegyértékelektron hidnyzik az elektronhéj telitettségének
(szpé) eléréséhez (nem fémes elemek). Az elektron felvételével negativ ionokka
vélnak. Pl. F (1s22522p°) + e- és F- (1s?2s2p®). Ez a folyamat energiafelszabaduléssal
jar; allékony elem keletkezik. A neginok nevét az -id és az -dt végzddéssel adjuk
meg, pl. CI" klorid, F fluorid; S 042' szulfat, NH, " ammo&niumion.

Eléfordul, hogy valamely molekuldban pozitiv és negativ toltési atomcsoport is
van. Ezek az —ikerionok.

ionkelt6 energia egy vegyértékelektron eltavolitdsdhoz sziikséges energia. A
legnagyobb a nemesgazok ionkeltd energidja; a kis ionkeltd energia a fémekre
jellemzd. (—elemtablazat)

ioncsatorna ion channel sejthartyai fehérjeképzédmények kozotti jaratok. 4-5 azonos
alegységbdl allnak, kozépen a csatornat zaré gomollyal. Amikor a fehérjék
egymashoz tapadnak, teljesen zdrnak (kozottiik nincs rés), de ha tdvolodnak
egymastol, ionokat ateresztd jarat keletkezik, azaz megnyilik az ioncsatorna. Az
ioncsatorndk a sejtfal szerves részei, de a sejtszervecskék faldban is megtalalhatok. A
legtobb nyito—csukddd, masok kisebb mértékben allanddan nyitva vannak. Kétfélét
nyité—csukddod ioncsatornat kiilonboztetnek meg: a jelmolekula kapcsolddasara
(jelftiggd, ligand-gated ion channels) és a toltésvaltozas hatdsara (fesziiltségfliggd,
voltage-gated ion channels) megnyilokat.

* A jelmolekula (pl. idegingeriilet-atado,
peptidhormon, sejten kiviili jelvivdk) kotédésekor a
csatornafehérje (jelfogo) alakvaltozasa

kovetkeztében vagy foszforilezésre nyilik meg,
majd ismét zarodik a jelvivd elvalasaval — ezt L cacsstoma
torténhet forditva is. Az atjarhatosag tehat atmeneti. A jelmolekula (sejten kiviili
vagy beliili jelvivd) az egyik alegységgel tarsul, tavol az ioncsatornatdl. Ezeken a
csatorndkon az ionok kizardlag a hartyan kiviili és beliili toménységkiilonbségiiktdl
fliggben kozlekednek ki vagy be, és nagyon gyorsan: a masodperc toredéke alatt. Az
abra bal oldalan zart, jobb oldalan atjarhaté helyzetben lathato egy sejtfali
ioncsatorna vazlatosan; az utobbi a jelmolekula (piros négyzetecske) hatasara valt
nyitotta. (Az abrat ML készitette.)

= A fesziiltségvaltozasra nyild ioncsatorndkban a csatornafehérjék egyik argininben
gazdag (pozitiv tOltési) gomolya érzékeli a fesziiltség megvaltozasat, és
térhelyzeti valtozdsaval nyitja a csatornat. Ezek tehat a hartya két oldaldn



lévé nyugalmi fesziiltség megvaltozdsakor nyilnak, a nyugalmi fesziiltség
helyreallitasaval zarédnak.

A csatorndkon atmend ionok: Na*, K¥, Ca™, amelyek egyenként, az aminosavakkal
masodlagos kotéseket alkotva haladnak at a csatornan. A csatorndk egy része
fajlagos bizonyos ionokra, masok tobbfélét is dtengednek, és vannak valogatdk is, pl.
amelyek csak a pozitiv ionokat engedik at, a negativokat nem. Ezt a csatorna
kozépsd részének szikiiletét alkotd szlirGelemekkel érik el. Pl. a pozitiv ionokat
atengedd csatorndkban a sztkiilet negativ toltéses oldallanct aminosavakbol all. A
valogatds mddja a csatorna mérete is.

Az ioncsatorndk az ingeriilet vezetésében meghatdrozdk a rendkiviili gyorsasaguk
miatt. A toltéssel gerjeszthetd sejtekben (idegsejtek, szivsejtek, elvalaszto
mirigysejtek stb.), az idegillesztékekben (synapsis) ezek hozzak Iétre az
aramingeriiletet. Az emberi sejtekben szdznal is tobbféle ioncsatorna van, sajatos
ateresztOképességgel. A legismertebbek a Ca-, Na- és K-ioncsatorna.

ionos kotés ionic bond az ellentétes toltésti ionok kozotti vonzasbol 1étrejovd kotés; a
vegyiiletet a vonzerd tartja egyben. Elektronok atadasaval keletkezik. Erds kotés.

Két jelentésen kiilonboz6 elektronegativ atom kozott jon létre: a nagyon
elektronegativ atom magja ugyanis vonzza a kevésbé elektronegativ atom
elektronjait. A kismértékben elektronegativ atom konnyen lead a kiilsé héjarol
elektront, a nagymértékben elektronegativ atom pedig konnyen felveszi. Az
elébbibdl pozitiv toltésti, az utdbbibdl negativ toltést ion keletkezik, amelyeket a
toltésvonzasuk, az elektromdagneses terek kapcsolnak erésen egymashoz.

Pl. 5Li (elektronegativitas = 1,0) és gF (elektronegativitas = 4,0). A litium lead egy
elektront és Li" ion (pozion, kation) és 1 elektron (e) keletkezik, a fluor felvesz egy
elektront, F fluorid képzddik. (A negativ ionok nevét -id végzddéssel fejezziik ki. A
pozitiv ionoknak nincs megkiilonboztetd elnevezése.) Az Li* és a F~ ionos kotéssel
osszekapcsolodik; litium-fluorid jon 1étre. Képlete: LiF, amely a litium és fluorid
aranyat fejezi ki; a molekuldk szdmdara nem utal. (—vegyképlet)

sMg (elektronegativitds = 1,2, kiils6 elektronhdjan 2 elektron van) és (O
(elektronegativitas = 3,5, kiils6 elektronhdjan 6 elektron van). Az allékony szerkezet
létrehozasahoz (a kiilsé elektronhéjon 8 elektron legyen) a magnézium lead két
elektront és Mg2+ ionnd alakul, az oxigén felvesz 2 elektront, 0% oxid keletkezik.
Ezek vonzzak egymast, magnézium-oxid jon létre, képlete: MgO. (—elemrendszer)

Az ionkotéssel 1étrejové molekuldk a sok, amelyek iont tartalmazd szilard elemek,
racsszerkezetet hoznak létre (kristdlyosodnak). Pl. a NaCl (natrium-klorid), a
konyhaso, amelynek kotési energidja 788 kJ/mol. (—sdk)

IOTA (International Ovarian Tumour Analysis) hiivelyi ultrahangvizsgalatkor
alkalmazott rendszer a fliggelékképlet jo- vagy rosszindulata voltanak
megkiilonboztetésére (érzékenység 93, fajlagossag 80%, mnegativ elGrejelz6
érték 0,99).

Az IOTA alapvet6 ultrahangvizsgdlati elemeket rendszerez:



Képlet: egyosztatt, tomott egyosztatt, tobbosztatti, tomott tobbosztatu, tomott.

Tartalom: echomentes, echoszegény, egynemi, kozepesen echogén, bevérzéses
vagy kevert.

Szerkezet: tOmott anyag, szemolcsOs szerkezet vagy fali egyenetlenség (jelenléte
és mérete).

Tomott Osszetevd: olyan echogenitdsu képlet, mely szovet benyomasat kelti. A
kasadaganat (dermoid) fehér tomott képlete nem tomott szovet, miként a véralvadék
és a nyakos szovet sem.

Fal: a 3 mm-nél nagyobb kiemelkedés a szemolcsos novedék; ha a kindvés kisebb,
mint 3 mm, fali egyenetlenségnek mondjuk.

Szabdlytalansag: lehet szabalytalan a belsé fal vagy egy tomott képlet korvonala.
Hasviz: olyan koros mennyiségi szabad folyadék, mely a kismedence folé ér.

Erezettség pontozdasa: nincs erezettség = 1, csekély erezettség = 2, kozepes erezettség
=3, teljes erezettség = 4

Szinkddolt dramlds vizsgdlat: nincs aramlas = 1, csekély dramlas = 2, kozepes
aramlas = 3, er0s aramlas = 4

Megkiilonboztetek M- és B-jellegzetességeket:
M-jellegzetességek (ezek rosszindulatisagra utalnak):
e szabdlytalan szerkezet(i tomott daganat,

¢ legalabb négy szemolcsos novedék,

¢ hasviz,

e szabalytalan tobbosztatd tomott részeket tartalmazé daganat, melynek
legnagyobb atmérdje legalabb 100 mm,

* nagy slrliségli szintartalom szinkddolt keringésvizsgalatnal.
B-jellegzetességek (joindulata elvaltozasra utalnak):
* egyosztat tomlo,

* amennyiben tomott rész fordul el§, annak legnagyobb atmérdje nem nagyobb 7
mm-nél,

* hangarnyék jelenléte,

* sima felszinli tobbosztatd daganat, amelynek atmérdje nem nagyobb 100 mm-nél,
* nincs szamottevo keringés szinkodolt keringésvizsgalattal.

A lelet értékelését egyszer(i szabalyok segitik:

e Els6 szabdly. Amennyiben egy vagy tobb M-jellegzetesség van jelen és B-
jellegzetesség nem talalhato, a daganatot rosszindulatinak itéljtik.

* Masodik szabdly. Amennyiben egy vagy tobb B-jellegzetesség van jelen és nincs
M-jellegzetesség, a daganatot jéindulatunak itéljiik.

e Harmadik szabdly. Amennyiben M- és B-tulajdonsigok is eléfordulnak, a
vizsgalat bizonytalanul értékelhetd; masodik vonalbeli képalkotd vizsgalat javasolt.



Az IOTA vizsgalati mdodszer hatékonysaga egyszerliségében és egységességében
rejlik: a kiilonboz6 vizsgalok értékelései Osszehasonlithatok, és az ultrahangos
értékelési modokban kevésbé jartasak is konnyen eligazodnak.

Ha a nem képzett vizsgdlo M- és B-jellegzetességeket is lat (bizonytalanul
értékelhetd vizsgalat), szakért6 ultrahangos bevondsa sziikséges - az
ultrahangos szakember ugyanis szdmos alkalommal képes volt ilyen esetben is a
megfelel6 dontésre.

iranymennyiseég* vector quantity, vector (-mennyiség)

irritable bowel syndrome (IBS) —béltilérzékenység

IRS (insulin receptor substrate) kapcsolofehérje, az inzulin- és az IGF1-jelfogd f-
alegysége foszforilezi amikor hozza kapcsolodik, szabvanyosan a tirozinjan. Az IRS
a jelatvitel szabdlyozoja: ha a szerinje foszforilez6dik, megszakad a jelatvitel. Az
IRS1 az inzulin/IGF1 jelkozvetités kapcsolo fehérjéje, ~130 kDa nagysagu, az NH-
végen PH gomolya, valamivel odébb PTB gomolya van, a C-végen torzsokos farok.
Az ISR1 gén kodolja. A jelfogdhoz kotddd IRS a PTB gomolyan foszforilezédik, a PH
(pleckstrin homoldgia) része a sejtfalhoz tapad.

Négyféle IRS fehérjét ismeriink (IRS1-4); legjobban az IRS1-et.

= A tirozinjan foszforilezett IRS1 kozvetleniil foszforilezi a PI3K-AKT jelvonalat, a
RAS-on keresztiil pedig a MAPK-jelvonalat.

= A tobbi IRS-rdl nincsenek részletes ismereteink, holott nagyon is valoszin(i, hogy
az IRS2 meghatdrozd, hiszen az IRS2-hidnyos egerekben kifejlédik a 2-es formaju
cukorbetegség. Az IRS fehérjék miikodését befolyasoljdk az SOCS szabalyozo
fehérjék, a folyamat részletei szintén homalyosak.

ismeretlen jelent6ségli masulat variant of unknown significance (VUS)

ismétlet* repeat (egyéb elnevezések: DNA repeat, repeated sequence, repetitive
element, repeating unit, satellite) olyan egy vagy tobb bazis, amelyik tobbszorosen
ismétlédik egymassal érintkezve (vagy néhany bazissal elvalasztva) a DNS
barmely részén, leginkdbb a nem kddold szakaszokban. Az ismétletek a DNS
kétharmadat alkotjak.

Megjegyzések:

= A satellite elnevezés a DNS régi (cézium-szulfdt toménységén alapulo)
centrifugaldsi vizsgalatabdl (cesium density gradient ultracentrifugation) szarmazik:
a csOben a meghatdrozo DNS-tomeg elkiiloniil a vékony kisérd (satellite) rétegtol,
amely az ismétleteket tartalmazza. Ezeket az ismétleteket HSatl-3-nak (human
satellite 1-3) nevezték el.



= HSatlA 42 bp nagysagu, AT-ben gazdag ismétlet a 3-as, a 4-es és a 13-
as kromoszoman.

= HSat1B 2420 bp nagysagu ismétlet az Y-kromoszoman.
= HSat2 (CATTCGATTC ), szarmazékok az 1-es és a 16-0s kromoszdman.
= HSat3 (CATTC),, szarmazékok a 9-es, a 13-15-0s a 21-22-es és az Y-kromoszoman.

A HSatl-3-mat a nemzetkozi irodalomban classical human satellite-nak nevezik. A
kozbeneskori kromatin DNS-e: 6rids (atlagosan 100 megabdzis) ismétletsorok — a
DNS-nek ~3%-at teszik ki.

El6fordul a nemzetkdzi meghatdrozasokban az alphha satillite DNA (aSat), amelyik a
kromoszomak kozbenesének orids ismétleteit jeloli. (—kozbenes)

A hazai széhaszndlatban ne mondjunk szatelita PINS-t; pontositsuk, hogy milyen
ismétletrdl van sz6, pl. mikroismétlet.

= A nemzetkozi irodalomban taldlkozunk az interspersed repeats elnevezéssel. Ezek
olyan azonos vagy csaknem azonos bazissorok, amelyek képesek athelyezddni a
DNS egyik részérdl a masikba, ezért szétszorodtak a DNS-ben (szétszort ismétletek™).
Az ismétletek tehat nem egymas mellett vannak, nem érintkeznek egymassal,
hanem elszorva taldlhatok a DNS-ben. A nemzetkozi irodalomban transposonnak
nevezik Oket, magyarul ugrdlatok (a DNS kiilonb6z6 helyeire ,ugralnak”).
(—ugralat). Meghatarozas szerint nem tartoznak az ismétlet fogalmaba.

B Az ismétlet bazisainak szdma szerint megkiilonboztetiink:

. Mikroismétleteket*  (microsatellites, mds néven: short tandem repeats,
STRs vagy simple sequence repeats, SSRs): egy-egy ismétletben 1-6 bazis
van. (-omikroismétletek)

* Kis ismétleteket* (minisatellites): egy ismétlet 10-100 bazisbol all; szokasosan 30-35
bazispar, 10-15 bazisnyi torzsrésszel. Az ismétletek szdma egy-egy ismétletsorban
igen valtoz6 (1-15 kB), ezért nevezik szdmuilto ismétleteknek* is.

« Orids ismétleteket* (macrosatellites), amelyeknek egy ismétletében >100 bézis van,
rendszerint néhany szaz. Ezek ismétlédve kiterjedhetnek megabdzis nagysagura,
ezért nevezziik Orids ismétletnek. Két formdja a HSat1-3 és az aSat.

B Az ismétletek egymadshoz viszonyitott jellege az ismétletmintdzat, amely
tobbféle lehet:

= Egyenes ismétletek* (direct repeats): a mintdzatok egy irdnyban vannak. Lehetnek
egymastol elvalasztva, példaul TATCGGnnnn , vagy érintkezdk, amelyeket
fej-1ab ismétleteknek (head-to-tail tandem repeats) neveziink: az egyik ismétlet vége
kapcsolodik a kovetkezo elejéhez. Példaul CAG CAG ... (a bazisharmas-
mintdzat vége kapcsolddik a kovetkezd bazisharmas elejéhez). Az emberi DNS tobb
mint egymillié fej—1ab ismétletet tartalmaz; ezek a genetikai dllomany ~3 szazalékat
teszik ki.

= Ellentett ismétletek™ (inverted repeats): olyan ismétletek, amelyek az egyik DNS-
szalon 5-3" iranyban olvasva azonosak a masik (kiegészitd) DNS-szalon 5-3
iranyban olvashat¢ bazissorokkal. Pl. TTACG —a CGTAA a kiegészitd DNS-
szdlon 5-3" irdanyban olvasva: TTAGC. Lehetnek egymastol elvalasztva is:



TTACGnnn . Sajatos formdja a visszafutd ismétlet (palindromic repeat), amely
olyan ellentett ismétlet, amelynek a betlisora el6lrdl és hatulrol olvasva is ugyanaz.
Jellegzetes példa az Osztrogénjelfogdét kotd Osztrogén-valaszelem ismétlete:
AGGTCAnNnnTGACCT. A TGACCT a kiegészitd szdlon 5 — 3’ irdnyban olvasva:
ACTGGA. Vagyis, az AGGTCA ismétlet betlisora visszafelé olvasva (ACTGGA)
egyezik azzal a bet(isorral, amelyet a kiegészit6 DNS-szalon olvasok 5-3" iranyban.

Az ismétletek a Mendel-szabalyok szerint O0roklédnek, rendkiviil valtozatosak,
jellemzdk az egyedre. A DNS ismétleteket tartalmazd részei kevéssé allékonyak;
hajlamosok masulasra, pl. a DNS kett6z6désekor, és bdviilésre. Az ismétletek
béviilése  (szdmuknak novekedése) Osszefiigghet betegségek, leginkabb
idegrendszeri betegségek kialakulasaval, pl. a mikroismétletek bdviilése negyvennél
tobb idegrendszeri betegség okozdja.

ismétletb6 valzat* permutation allele olyan valzat, amelyben az ismétletek
szama valamely génben vagy gén kozelben tobb mint a szokvanyos valzatban.
Az ilyen valzat, ha 6roklédik, betegséget okozhat. Pl. az FMR1 gén ismétletbd
valzata. (=FMR1)

ismetletboviilés* repeat expansion az ismétletek rendellenes tobbszorozddése, a DNS-
masulds egyik formdja, betegséget okozhat. Leggyakoribb a hdrmas ismétletek
bdviilése, de a négyes, 6tos ismétletek (mikroismétletek), s6t hosszabb ismétletek
rendellenes sokasodasa szintén ismert. A bdviilés megbonthatia a DNS
allékonysagat, a bDNS-t6l eltérd szerkezetek alakulhatnak ki, mint hajtthurok,
keresztez6dések, guaninnégyes és -hdrmas alakzatok. A DNS szerkezeti
rendellenességeit okozo ismétleteket szerkezetmddosité ismetléteknek* (structure
forming repeats) nevezik. Ezek a rendellenes szerkezetek gatolhatjdk a DNS-
kett6z0dést, a DNS-javitasokat, és DNS-hibas sejtek johetnek létre. A génekben
eléforduld ismétletb&viilés zavart kelthet a gén miikodésében: megsziinhet
az atirédas (loss of function), vagy nem megfelel6 fehérje képzddik. Lehet a
képzdben, koztesben és az UTR-ekben is. Ismétletbviilés leginkabb DNS-
kettdz6déskor keletkezik.

harombazisti ismétletboviilés* trinucleotide repeat (TNR) expansion a bazisharmasok
szamanak novekedése a génekben, aminek kovetkeztében tobb aminosavat
tartalmazo koros fehérjék és betegségek keletkezhetnek (TNR disease). Pl. a CAG,
CTG, GAA, CCG és a CGG harmasok tobbszorozédése elfajulasos idegrendszeri
betegségeket okozhat.

ismétlet-sokalaktsag* repeat polymorphism valamely népességben gyakran
(>1 szazalékban) el6forduld fej-lab ismétlet valtozata. Jelentds szerepe van
a gének kifejlddésében. Alkalmazhato a géntérképezésben és genetikai
kapcsolddasok elemzésében.



ismétletsor* repeating region az ismétlet ismétlédései altal kialakitott bazissor;
torzsokos szegélyezd bazisok fogjak kozre, ezek alapjan azonosithatd. Jellemzésére
négy ismérvet alkalmazunk: az ismétletet, az ismétletsorhosszt* (Osszbdzisszam,
Osszesen hany bdazis van az ismétletsorban), az ismétletmintizatot* (az ismétletek
egymashoz viszonyitott jellege) €s az ismétletszdmot*, amely azt jeloli, hogy az
ismétlet az ismétletsorban hanyszor ismétlddik. Az ismétleteket a kovetkezok
szerint irjuk: az ismétlet zardjelben adjuk meg, és utana irjuk az ismétletszamot alsé
kitevOben. Pl. (CATTCGATTC )33; ez azt jelenti, hogy a CATTCGATTC ismétlet 33-
szor ismétlédik az adott ismétletsorban. Ha pedig az ismétlet pontos helyét akarjuk
megadni, akkor pl. g.123_191CAG[23]; ez azt jelenti, hogy a DNS 123. nukleotidjatol
a 191. nukleotidig tart az ismétlet, ahol a CAG 23x ismétlddik.

Az ismétletsor hossza (az Osszbazisszdm) szerint megkiilonboztetiink:

« Atlaghosszii ismétletsorokat*, amelyek kilobdzis nagysagrendtiek, de lehetnek joval
rovidebbek is.

«  Orids ismétletsorokat (satellite DNA), amelyek tobb megabazis nagysagtiak.
(—0rias ismétletsorok)

Az ismétletszam szerint vannak:

= Azonos szamu ismétletsorok. Ezek valzataiban az ismétletek szama azonos. Az
ismétletek zome ilyen, minden emberben egyforma.

= Kilonb6zé szdmu ismétletsorok azok, amelyeknek valzataiban eltérhet az
ismétletek szdma. Az ilyen ismétletsort viltozoszamu ismétletnek nevezziik (variable
number of tandem repeat, VNTR). (—»valtozdszamu ismétlet)

Miként az ismétletek, az ismétletsorok is a Mendel-szabalyok szerint
oroklédnek, egyedjellegzetesek, hajlamosok masuldsra és 0Osszefiigghetnek
betegségek kialakulasaval.

ismétletszam valamely ismétletsorozatban 1év6 ismétletek szama. Ennek klinikai
jelentsége is van: (—ismétletsor)

iso- el6tag a molekuldk nevében a szénlanc eldgazasara utal B  isoform
(—testvérmas) B isomer (izomer—azonmds B isomerism azonmdssdg (—azonmas) l
isomerization azonmdsodds (—azonmas) EM isotype (immunglobulin-valfajok) H
isotope —neutonmads

ISWI (imitation switch) a kromatin szervezédésében résztvevd fehérje, a SWI-SNF
Ossztes része. Két gomoly taldlhatd benne: az N-végen van az ATPaz, a C-végen
pedig a HSS (HAND-SANT-SLIDE) gomoly. Az utébbinak az 6sszekoté DNS és H4-
vég kapcsolatainak szabalyozadsaban van szerepe. Az ISWI fehérjék a magtestecseket
rendezik szabdlyos sorba, biztositva a kozottiik 1évé egyenld tavolsagot. Példaul a

v

DNS-kett6z6dés, DNS-javitds utdni kromatin rendezddéseben.



-it, -at végzddés a vegyliletek nevében az oxigén jelenlétére utal, pl. nitrit (NO,),
nitrat (NO3).

ivar szaporodasi nemiség, az ivarsejteket (csirasejteket) képzd szervekre (petefészek,
here) vonatkoztatjuk.

ivarérett fogamzdsra képes

ivarérett kor az ¢éldlényeknek az az életszakasza, amelyben képesek
utddokat létrehozni.

ivarmirigy gonad a here vagy a petefészek (az ivarsejteket termeld
szervek valamelyike)

ivarsejt, csirasejt germ cell a petesejt (oocyte) vagy ondosejt, himivarsejt (sperm) — az
ivaros szaporodashoz sziikséges sejtek.

csirasejtes germline a csirasejtekkel végbemend, pl. génhiba (germline mutation) — a
csirasejtek valamelyikében vagy mindkettében meglévé génhiba.

ivaros szaporodas a ndi és férfi ivarsejtek egyesiilésével végbemend szaporodas
ivartalan 1. nem ivaros (szaporodas), 2. ivaros szaporodasra képtelen (é161ény)

ivartalanitas gonadectomy az ivarmirigy eltavolitdsa.

IVEF (in vitro fertilisation) miivi megtermékenyités (—-megtermékenyités)

ivmérték radian, rad a kornek a sugaraval (r) egyenld hosszt korivet (arc length;
ivhossz) létrehozo6 kozponti szogének (0) a nagysaga, amely ~57,3° = 1 rad. A teljes
kor hosszanak 360° felel meg; =2 7. (—kor)

izo- B itroforma —testvérmas M izomer —azonmds M tzomeractd azonmdsodds
(—mazonmas) M izomerizmus azonmidssig (—azonmas) M izotipus ... u

zotop —neutronmds



