Utolsé modositas: 2024.10.18

K, k

kalciumtest* psammoma body mikroszkdpos nagysagu, kerek kalciumképzédmény,
szokdsosan szemolcsos novedékekben. A szemolesOk csticsaban megrekedt
vérrogok kalciumosodasabol keletkeznek.

kalnexin calnexin, CNX hartyaatjaré dajkafehérje a sejtcsovezetben. Az N-végen
tireges kalciumkotd gomoly van, a hartydban a-csavarral rogziil, amely roviden
benyulik a sejtplazmdba. Csak az egyszeri szénhidratfehérjéhez kapcsolddik
(lektin); ezek hajtékolasat segiti és ellenOrzi; megakaddlyozza, hogy a nem
megfelel6en Osszerakott és/vagy hajtékolt fehérje kivalasztodjék.

kalretikulin calreticulin (egyéb nevei: calregulin, CRP55, CaBP3, calsequestrin-like
protein, endoplasmic reticulum resident protein 60 [ERp60]) a sejtcsovezet egyik
oldhaté dajkafehérjéje. Tevékenysége sokrétli: a nem teljesen hajtékolt
szénhidratfehérjék szénhidratjahoz kotddve (lektin), egyiitt a kalnexinnel, rogziti
azok szerkezetét. Kot kalciumiont (Ca?*); igy vesz részt a jelkozvetitésben és a
kalcium-anyagcserében.

kandela gyertya adott irdnyu fényerdsség Sl-alapegysége (egységnyi fényerdsség);
jele: cd. Olyan fényforras fényeréssége, mely adott iranyban 540 x 10'2 hertz
frekvencidja egynem fényt bocsat ki (a sugarerdssége ebben az irdnyban 1/683 watt
/ szteradidn). Régebbi meghatdrozasa: a feketesugarzo 1/600 000 négyzetméternyi
feltiletének a feliiletre merdleges fényerdssége a platina dermedési hOmérsékletén és
101 325 pascal nyomadson (j gyertya egység volt a neve).

kapcsolofehérje adaptor protein fehérje—fehérje vagy fehérje-lipid kapcsolodasokat
hoz létre. Olyan fehérjéket vagy fehérjét és lipidet tarsit, amelyek 6nmagukban nem
képesek egymashoz kotddni, de tarsuldsuk elengedhetetlentil sziikséges, példaul
valamilyen sejtfolyamathoz (jelkozvetités) vagy szerkezet rogzitéséhez (az aktinvaz
sejthartydhoz rogzitése).

Tobb kapcsolofehérje egymashoz tarsulva tavolsagot hidal at (fehérjehid), lehetové
téve az egymastdl tavol 1évé molekuldk kolcsonhatasat. Esetenként csak egy-egy
tehérje kozott teremt Osszekottetést, maskor tobb fehérjét is kapcsol, fehérjedssztest
alakit ki.

A kapcsoldfehérjék szokasosan hordoznak olyan mintazatokat, kotégomolyokat
(SH2, SH3, PTB, PH gomoly), amelyek lehetové teszik, hogy tobbfélé fehérjével és
lipiddel is tarsuljanak.



A kapcsoldfehérje modosuldsa, hidnya sejtmtikodési zavart (betegséget) idézhet eld.
A kapcsoldfehérje lehet kezelések célpontja is, példdul a raksejtek pusztitdsanal.
(—aktin, arrestin, CRK, CRB2, EMR, gomoly).

kation cation (pozion*) pozitiv toltésti ion (—ion)

KDEL négy aminosavbdl, lizin (K), aszparaginsav (D), glutaminsav (E) és leucin (L)
allé mintdzat. A plazmahalézatban tevékenykedd fehérjék C-végén van, a KDEL-
jelfogd ismeri fel. Ez akadalyozza meg, hogy a plazmahalozat sajat fehérjéi
kijussanak, illetve teszi lehetové, hogy a véletleniil kijutottak visszaszallitddjanak;
COP1 burkos holyagcsakban.

kelvin a hdémérséklet Sl-alapegysége, mely a viz hdrmaspontja hdémozgas-
hémérsékletének 1/273,16-szorosa. (A harmaspont a szildrd-, a folyékony- és a
gazallapot egyensulyi allapota.) Jele: K. Régebbi neve Kelvin-fok volt. A viz
tagyaspontja 273,15 K-ndl van (0 °C), forraspontja 375,15 K (100 °C). A kelvin
szamértéke tehat 273,15-tel tobb a Celsius-fokban megadottal értéknél. A beosztas itt
is 100 fokozatos. A tokélete 0 fok (absolute zero) a 0 kelvin (0 K); vagyis a Kelvin-
beosztasnak nincs negativ értéke. William Thomson, Lord Kelvin (1824 -1907) angol
tizikusrol nevezték el.

kémtatfolyamat —vegyfolyamat

képezd* exon a génnek a fehérjék kddolasaban részt vehetd eleme. Az emberi gének
valtozd nagysagu, altalaban kis (~160-220 bazispar) képezdket tartalmaznak; a
legkisebb 12, a leghosszabb ~6600 bazisparbdl all. Nem mindig vesz részt minden
képezd, illetve a képezdk egész bazissora a fehérjék kodolasaban. Ezért a génnek azt
a részét, amelyik valamely génben ténylegesen kddolja a fehérjét, a nemzetkozi
irodalom kiilon elnevezéssel illeti: coding sequence, CDS. Magyarul kédolo bazissor*. A
kédold bazissor tehat mindig a képezd része. (—génszerkezet) Egy-egy
képezé a fehérjék kiilonbozd részét, pl. gomolyat kodolja. A képezdk teszik
lehet6vé, hogy a kozteskivagas kovetkeztében egyazon génrdl tobbféle fehérje
képzodjék. (—kozteskivagas)

Megjegyzések. Az exon meghatarozdsa a nemzetkozi irodalomban ellentmondasos.
Ertelmezik tigy, hogy:

* A génnek vagy az mRNS-nek a fehérjét, polipeptidet kodolo része/darabja. Ez csak
az mRNS képezdire érvényes, hiszen a gén képezdi nem keriilnek teljes egészében
az mRNS-be; kisebb részek kivagodnak.

* A génnek az a része, amelyik az érett mRNS egy részét kddolja. Az mRNS-ben van
két nem atforditodo szakasz, és eléfordulnak koztes maradvanyok, ezért ez a
meghatdrozas nincs 6sszhangban az elézdvel.



* A génnek az a része, amelyik az érett mRNS-ben megjelenik. Ez sem helytalld,
mert vannak koztes maradvanyok is. Tovdbba kérdés az is, hogy akkor mi a neve a
gén koztesek kozotti azon részeinek, amelyek nem kertilnek az érett mRNS-be.

A képezd fogalma egyik meghatarozassal sem azonos, athidalja az ellentmondasokat.
Az exonok Osszességére vonatkozik, hiszen elvben ezek mindegyike részt vehet a
fehérjék kodolasaban.

képezdatcstuszas exon shuffling a testvérkromatidok képezdinek cserélédése a DNS
atrendezdédésekor. Uj gén keletkezhet. (—képezd)

képzédmeény emberi beavatkozastol fliggetleniil 1étrejové valami. A bioldgiaban a
nagymolekuldk altal létrehozott egység, amely ekként létezik, rendre lebontdssal
szlinik meg pl. immunképzddmény (immune complex). Ellentétben az Gssztessel,
nem atmeneti tarsulas.

keratin erds (nehezen torik), kemény (nem sériilékeny) szalas fehérje, pl. a kormok.
Sok benne a cisztein, amelyben SH-csoport van, ezért konnyen keletkeznek az erds
Osszetartast biztositd S-S kotések.

keresztcsont sacrum, sacral bome, os sacrale, vertebrae &
sacrales (os sacrum) a medence hatsé falat képezi a két
csipOcsonttal izesiilve. Az 0Ot keresztcsonti csigolya
(sacral vertebrae; vertebrae sacrales) egyesiilésébdl
keletkezik. A csigolyatestek melletti részek Osszendtt
bordacsokevények. Mells6 felszine (facies pelvica, |
anterior surface of sacral bone; facies pelvina ossis | _
sacris) elGrefelé iv alakt, rajta a csigolyatestek i
egyesiilésénél harantélek (transverse lines of sacrum,

lineae transversae) lathatdk; Osszesen négy. Ezek két

oldalan nyilas (keresztcsontnyilds; anterior sacral foramina; foramina sacralia
anteriora/pelvina) van, amelyeken keresztiil idegek haladnak a gerinccsatorna
keresztcsonti folytatdsaba, a keresztcsontcsatorndba (sacral canal; canalis sacralis).
Haétsoé felszinén a csigolyanyulvanyokbdl alakult dudoros kiemelkedés a
keresztcsonttaréj (medial sacral crest; crista sacralis mediana) lathato; alsoé vége
hasadékos (sacral hiatus; hiatus sacralis), mivel az 5. csigolyalemez csokevényes,
szarvszer( nyulvanyban (kereszcsontszarv, sacral horn [cornu], coccygeal eminence;
cornu sacrale) végzddik. Az egyenetlenségek elsGsorban az Osszecsontosodott
csigolydk nyulvanyaibdl szdrmaznak. A hatoldalon is lathaté négy-négy nyilas
(posterior sacral foramina; foramina sacralia posteriora). Felsd széle a medence
tirege felé kiemelkedik (keresztcsonti kiemelkedés; promontory of sacrum,
promontorium); ez a medence hatso széle, része a hatarvonalnak.

keresztezett vizsgalat crossover study (—klinikai vizsgalat)



kereteltolodas frameshift mutation (—bazistobblet és bazisvesztés)

keretmegtarto  tobblet/vesztés*  in-frame  insertion/deletion  (—bazistobblet
és bazisvesztés)

kérgi szemcsék cortical granules a még meg nem termékenyitett petesejt
sejtplazmdjaban levd szervecskéi a petesejt sejthartydja alatt. 300-400 nm
atmérdjliek. Enzimeket tartalmaznak, amelyek az ondosejtnek a petesejt plazmajaba
keriilésekor kivalasztodnak a petesejtb6l és a fényl6 burkot moddositva
megakadalyozzdk, hogy masik onddsejt jusson at a fényl6 hartyan.

kering6 daganat-DNS (ctDNS) circulating tumor DNA, ctDNA a daganatbol vagy a
kering6 daganatsejtekbdl szdrmazo piciny (~120-180 bazisparnyi [1 magtestecs és az
0sszekotd szal]) DNS-darab a vérplazmaban vagy mas testnedvben. Szdrmazhat az
elhald vagy sejtvégzeti daganatsejtekbdl, de elvalaszthatja az €16 daganatsejt is. Nem
tévesztendd Ossze a szérumban szabadon keringé DNS-sel (cell-free DNA, cfDNA).
Miutdan a daganatbdl szdrmazik, tiikrozi a daganatsejt DNS-ét, ezért haszndljak
génhiba kimutatdsara is, pl. szokvanyos a végbél-vastagbél daganatokban a RAS
gén vizsgalatara. Alkalmazhatd tovabba a kezelésre adott valasz megitélésére,
valamint a rejtett maradékbetegség (a kiujulas) jelzésére, pl. a kezelést 2—4 héttel
kovetden jelen 1évé ctDNS maradékbetegségre utal; ebbdl tjul ki a daganat. A
kiajulé daganatbdl szarmazd ctDNS szerkezete altaldban mas (mas génhiba), mint
az els6dleges daganatbdl szarmazoké, utalva a kitjulé daganat fejlédésére. Lévén,
hogy a kitjjulé daganatbdl szarmazik, molekulakezelési célpont is lehet, pl. a PD1-
gatlok akadalyozhatjak a kitjul6é daganat fejlédését. A ctDNS-t szokdsosan a vérbdl,
ritkdbban mas testnedvbdl nyerjiikk ki (liquid biopsy), azonositdsdhoz sajatos
genetikai vizsgalatokat alkalmaznak. A vérbdl vett mintdnak két nagy hatranya van:
1. kevés a ctDNS, 2. keveredik a nem daganatsejtes eredeti keringé DNS-sel (cfDNS,
cell-free DNA).

kétszerezddeés duplication a genetikdban olyan masulds (mutation), amelyben egy
gének vagy kromoszomarésznek egy vagy tobb madsolata keletkezik. A
kromoszomahdrmas nem kétszerez8dés, hanem egy tobblet kromoszdéma.

kétsarktt molekula dipole (dipdtusmotekulay olyan molekula, amelyben az
elektronkotésben résztvevd elektronok eltolddasa miatt részpozitiv és résznegativ
allapot jon létre. A koté elektronpdr tobbet van a nagyobb elektronegativ
atom kortil.

kétsarkusag dipole moment (—toltésallapot)



kettos B kettGs kotés (—elektronkotés) B kettGsodés dimerization tdimerizactoy két
azonos molekula 0sszekapcsolddasa egy vegyiiletté. B kettés vak vizsgalat double
blind study (—klinikai vizsgalat)

kettoslény chimera, genetic chimerism tkiméra) olyan lény, aki sejtjeiben kétféle
DNS-allomanyt hordoz; mintha két 1ény lenne (két lény egy testben).

Az elnevezés az Okori gordg hitregékben lévé Kimérdra utal, aki oroszlanfejd,
kecsketest(i, kigydfarku tizokadd szornyeteg. El6fordul emberek kozott is, minden
bizonnyal kivételes. Legtobbjiiknél soha nem dertil ki a DNS-kettsség, esetleg csak
orvosi vizsgdalatkor. Masoknal el6fordulhatnak eltérések, pl. a borfestékesedés
eltérései (fokozott, csokkent, kevert), kiillonbozd szini szem, kétféle vércsoport,
nemi szervi kettdsség. Keletkezhet mds egyén sejtjeinek a testbe jutasaval, pl. anyai
sejtek jutnak a magzatba, vagy forditva: a magzat sejtjei az anyadba, és ott
megmaradnak (microchimerism). Avagy ikertestvérekben az egyik elhaldsakor
keriilnek annak sejtjei a masikba (twin chimerism). El6fordulhat véradaskor,
valamint gy is, hogy két idegen onddsejt termékenyit meg egy petesejtet, avagy
kettdt, amelyek egyesiilnek; egy személy keletkezik (tetragametic chimerism).

kett6z6déshibak és javitasuk A DNS-kett6z8désbe hiba csuszhat: el6fordulhat
példaul, hogy nem a kiegészitd bazis épiil be, vagy kevesebb, avagy éppen tobb,
aminek kovetkeztében hibas DNS keletkezik. Messze a leggyakoribb a nem
megfelel par kapcsolddasa.

A hibdkat a kettdzddési DNS-polimerizok (replicative DNA polymerases) ellendrzik, az
exonukledz gomolyukkal azonnal kivagjak, és kapcsoljadk a megfelel6t. A javitasnak
ezt a formadjat kézirat-ellendrzésnek (proofreading) nevezik. A kett6z6dési hibak 99%-
a igy kijavitodik. A DNS-kett6z6dés tehat nagyon pontos. A még maradt 1-2%-nyi
hibat, a sejt a torzsokos parhibajavitdssal (DNA mismatch repair, MMR) hozza
helyre a kett6z6dést kovetden.

Ha a hibat a parhibajavitds sem allitja helyre, masulasként marad meg, és adddik
tovabb a kovetkezd sejtnemzedékeknek. Példdul az eredeti DNS-ben C tarsul G-vel,
amely kett6z6dési hiba kovetkeztében C-A tarsuldssa alakul. A kovetkezd
kett6z6désnél a C—A-t tartalmaz6 DNS lesz a mintaszal. A C bazis G-vel fog tarsulni,
az eredeti DNS-szal keletkezik. Az A bazis viszont T-vel, egészen mas bazispar keriil
az eredeti (C-G) helyére. Ezt a masuldst nevezziik bazismasuldsnak. Ezekben csak a
bazis cserélddik, a nukleotid nem.

kett6z6dési buborék a DNS-kett6z8dés kezddpontjanal a két DNS-szal szétvalasa és
kihasaddsa. A hidrogénkotések felszakaddsa miatt valnak el a szalak. Ez
elengedhetetlen a masoloddsukhoz. Ebben képzédnek az 1j DNS-szélak.
A kett6z6dési buborékban két kettézOdési villa (szaldgazat) van. (—DNS-
kett6zOdés folyamata)



kett6zodési el6ossztes prereplicative complex. Ennek a fehérjecsoportnak a
kialakulasa sejtkort szabalyozo fehérjék ellendrzése alatt all: Hat ORC (six-subunit
origin recognition complex) tdrsuldsaval kezdddik a kezddpont teriiletén,
jellemzden a Gq-szakaszban. Az ORC a CDT1-et és a CDC6-ot koti magahoz, majd
ez a harmas megkoti és szabalyozza az MCM-et (minichromosome maintenance
complex) a DNS megkett6z6désének kezdd pontjaindl. Az MCM2-7
torzsokosfehérjék szerkezetileg hasonld kett6z6dési helikdzok, amelyek nem csak
meginditjak, de fent is tartjak a DNS szalak szétvalasat a kett6z6dés alatt.

A kett6z8dési el60ssztes tevékennyé valasdhoz, vagyis a kett6z6dés elinditdsahoz,
két fehérje-kindz, a CDK2-CCNE és a CDC7-DBF4 sziikséges. Ezek kotik meg a
CDC45-6t, amely foszforilezi az MCM2-t, s ezzel indul a DNS megkett6zddése.

A fehérjecsoport tagjai torzsokosek, fajonkénti eltérések eldéfordulnak: eltérd
kiegészitd fehérjék, példaul AND1 kozremiikodésével.

A DNS-masolodas elindulasahoz a kezd8pontoknal a DNS-nek szét kell valnia. Ezt
a kezddéponthoz tapadd, elmozduld —kett6zddési testecs (replisome, reptiszéma)
hozza létre.

kett6z6dési testecs*® replisome (repliszéma) a DNS kett6zOdését iranyitd sajatos
fehérjék Osszedlldsa. Minden sejtben van, a sejt megfelel6 osztédasanak a kulcsa.
Torzselemei emberben: a DNS-polimeraz, helikdz, primaz, kett6zddési gytrh
(circular sliding clamp), a kett6z6dési gytrtiranyitd (clamp loader) és SSB fehérjék
(single-strand DNA binding protein).

* DNS-polimerdz. A sejtekben sokféle DNS-polimerdz van, a magsejti DNS
megkett6z0désében a DNS-polimerdz-a és -0 hozza létre az 1j DNS-szdlakat.
Sziikséges hozza ATP, magnéziumion €s az eredeti DNS szal (mintaszal).

A polimerdz nukleotidot kot a nukleotidsor 3’-végén 1év6 szabad hidroxil (OH)
csoportjahoz. Minthogy a DNS-polimerazok két szabad nukleotidot nem képesek
Osszekotni, csak mar meglévd nukleotid lanchoz kapcsolnak tjabb nukleotidot, az 4j
DNS-szdlat onmagaban nem hozhatjak létre: sziikségiik van egy indité bazissorra
(primer), amely egy 10-12 nukleotid hosszit RNS-szakasz. Az indit6 RNS-szakasz
nukleotid sorrendje a mintdul szolgaldé DNS-szal kiegészitdje, és szabad 3’-OH
csoporttal végzddik. Az 4j DNS-szal minden nukleotidja ugy kotddik, hogy azok
kiegészitd bazisai szembe keriilnek az eredeti — a minta — DNS-szdl bazisaival, a
kapcsolatokat pedig hidrogénhidak rogzitik. A kovetkez6 nukleotid csak a
hidrogénhidak kialakuldsat kovetden kapcsolodhat.

* DNS-helikdz fehérjedssztes, az MCM?2-7 hatosbol, a CDC45-bdl és a GINS-
fehérje csoportbdl (SLD5, PSF1-3) épiil fel — egytitt CNG-0ssztes a neviik. A DNS-
hez a kett6z0dési eldzetes kialakulasaval kotddik, az G1 szakaszban. A kett6z6dési
testecs torzseleme.

* RNS-primiz. A DNS-képzddés megkezdéséhez sziikséges kis — 12 nukleotidbdl alld
— RNS-inditot (primer) hozza létre.

= A kettézddési gylrG* (circular sliding clamp) gylr(i alakt fehérje, amely
korbefogja a DNS-t és rogziti a DNS-polimerazt a DNS-hez..



» A kett6zddési gyiirii iranyitéjat%* (clamp loader) a kett6zédési gy(iriit nyitja, zarja a
DNS koriil ATP felhasznalasaval.

= Az SSB fehérjék a szétalakult, DNS egyszala jellegét 6rzik meg és megeldzik a
kiegészitd egyszala DNS molekulak tjrakapcsolddasat.).

A kett6zOdési testecs tevékenységében a torzsfehérjéken kiviil sok egyéb fehérje is
kozremkodik, meglehetdsen valtozékony mddon.

Ha két kezd6ponttdl torténé masolddas talalkozik, a kett6zddési villak Osszeérnek,
befejezodik a kettdzddés; a kett6zO8désossztest el kell tavolitani. Ennek folyamata
kevéssé ismert. A helikdz eltdvolitdsdnak feltétlen szerepe van, ismert az MCM7
sokszoros ubikvitines bontasa.

kett6z6dési villa (replication fork) a DNS kett6z6dési buborékaban a két iranyba
folyamatosan szétvald és tavolodo két DNS-szal. A hosszu szar az eredeti kétszalu
DNS, a rovid a kettévalt. (-=DNS-kett6z6dés folyamata)

kétvalzatos parhibajavitas-hiany constitutional mismatch repair deficiency, CMMRD
ritka OrOkletes rdkhajlamositd betegség; sokféle gyermekkori daganat kialakuldsa
(agydaganat [glioma, glioblastoma], vérképzdszervi [fehérvérliség, lymphoma],
gyomor-bél daganatok jellemzik, de kialakulhatnak ébrényi daganatok és masok is.
A rakok 18 éves kor eldtt megjelennek, és rendszerint masodik is keletkezik a
késdbbi életben. Sok a jéindulati novedék is, példaul mirigydaganatok, polipok.
Sokszor fordulnak el6 az 1-es formaja neurofibromatosisban lathato jellegzetességek
(a bOron tejeskavé-foltok, vagy éppen pigmenthidnyos teriiletek, Lisch-csomd). Az
ismert esetek fele rokonhazassagokban fordult eld.

Leginkabb az MSH?2 és az MLH1 gén masuldsa okozza. Az érintett mindkét sziil6tol
koros valzatot 6rokol. Ellentétben a Lynch-korral, a mikroismétletek hibai ritkdk. A
koérisme, a kettds hiba megallapitasa az MSH2, MLH1, PMS2, MSH6 gének
vizsgalataval lehetséges.

A kétvalzatos hiba az olvasaskeretet valtoztatja meg, és a szervezet szdmadra idegen
tehérje (Gjantigén) képzddik, ezért immunvalasz keletkezik. Az immunvalasz a
sejtkor-ellendrzpontot gatlokkal visszaszorithatd, de az ujantigén-alapti oltas
is igéretes.

kezelés therapy, treatment az orvostudomanyban betegség lekiizdésére alkalmazott
gyogymod; gydgykezelés.

bevezetd kezelés mneoadjuvant therapy 4altalaban daganatgydgydaszati fogalom:
valamelyik kiegészitd kezelés (gyogyszeres kezelés és/vagy sugarkezelés) adasa az
els6dleges kezelés el6tt, pl. a daganat zsugoritasara a szorédasok mérséklésére stb.

els6 kezelés primary therapy, primary treatment, induction therapy, first-line therapy
id6ben, sorrendben a legelsd, pl. a mitét az els6/elsGleges kezelés; a gyogyszert
utana adjuk.



elsddleges (f0) kezelés first-line therapy, main therapy, primary therapy/treatment,
induction therapy tels6—vonal-kezeléselsd—~vonalbelikezelés) elfogadottan a legjobb

kezelés. Ha nem hatdsos, vagy sulyos mellékhatdsai vannak, kiegészithetd vagy
helyettesithetd massal. Utal iddbeliségre is, a fontossag hangsulyozasaval, pl. a
vérzéscsillapitas az els6dleges teend6 — nemcsak a legfontosabb, de a legels? is.

kiegészitd kezelés adjuvant therapy az elsddleges kezeléshez hozzdadott kezelés,
szokasosan az elsddleges kezelés utan alkalmazzuk.

masodik kezelés idOben, sorrendben az els6t koveti. Pl. a masodik kezelés a
gyogyszeres; a mutéttel kezdiink.

masodlagos kezelés second-line therapy {mésodik—vonalkezelés,masodik—vonatbelt

kezelésy az elsddleges kezelés eredménytelensége (nem hatdsos vagy nem
elviselheto volta) esetén alkalmazott kezelés.

tamogatd kezelés palliative therapy {pattiativ—kezelés) a beteg életmindségét javito
kezelés. Az ilyen kezelésnek nem a beteg meggydgyitasa a célja; legtobbszor azért,
mert erre j6forman nincs esély.

kiegyenlit6d6 mennyiség* intensive quantity (-mennyiség)

kifejez6d6 oroklédés codominant inheritance (—egygénes 6roklédés)

kilogramm (kg) a tomeg Sl-alapegysége, amelyet a Planck-allandoval hatdroznak
meg, Jele: kg. Planck-alland6 = 6,62607015 e 10734 joule- masodperc (J = kg m? / s2).

A kilogramm 2019 el6tti meghatdrozas szerint 1 kg a Sevres-ben tartott platina-
iridium hengernek a tomege, avagy egyenld 1 liter térfogatd, 4°C homérsékletii
vegytiszta viz tomegével.

kiméra (chimera) —kettdslény

kinezin kinesin motoros fehérje, molekuldkat szallit a sejtben. ATP-t bontd,
~100 nm hosszasagu kindz (ATPaz); a keletkezett energiat hasznositja a
molekuldk mozgatasaban.

nehéz lanc

v

Kettds fehérje: két azonos,

Osszefonodott nehéz
lancbdl (nyél) képzédik; [ej—
mindegyikhez  egy-egy
kénnyt lanc kapcesolodik.

< farok

konnyti lanc

A nehéz lanc N-vége a gomolyszer( fej, amely rovid, elmozduld nyakkal (flexible
neck linker) kotédik a nyélhez. A C-végen van a farok, ez kapcsolodik a szallitando
molekulaval. A fejben van a mikrocsdvecskét és az ATP-t kotd hely. Az ATP kotése,
atalakitdsa ADP-vé és az ADP elbocsatasa megvaltoztatja a fej térszerkezetét és a



nyaknak a fejhez viszonyitott allasat — ennek a kovetkezménye az elmozdulas. A fej
és anyak a motoregység.

A kinezin lépésenként — egy-egy tubulint atlépve — halad a mikrocsdvecske N- (+)
vége felé, mindig csak ebben az iranyban. A lépésenkénti tdvolsdg 8 nm
(tubulinméret), a sebesség mikrométeres nagysagrend.

L

B nm

ubulin felidérjck tabalin fehérjck mibeli

A kinezin a farokrésszel tapad a szallitandé molekuldhoz, a fej pedig
mikrocsovecskéhez a mikrocsovecskét kotd résszel. A fej ATP-t kot — igy tapad a
tubulinhoz -, mikézben megvaltozik a térszerkezet, és a nyak eldre hajlik,
tovabbitva a molekulat. Most a masik fej tapad, keresztezve az el6z6t, és hasonloan
tovabbit, majd megint az el6z6 fej stb. Minden lépéshez egy-egy ATP-molekula
sziikséges, amelyet lebont az ATP egységrész: vizelvonassal ADP keletkezik. Az
ADP-t tartalmazé kinezin tapadasa a tubulinhoz meggyengiil. (Az abrakat Balla
Eva készitette.)

kinom kinome a szervezet génallomanya altal kodolt kindzok 0sszessége.

kiratitas chirality kézszer(iség; az a jelenség, hogy valamely molekula tiikorképi
parja nem hozhato vele fedésbe. A chiral a gorog 'kéz’ jelentésti szobol ered.
(—téralakzati azonmasok)

kiralts chiral kézszer, térkozponti; chiral molecule tkirdlis-motekuta) olyan molekula,
amely egyetlen 06sszemérhetdségi miivelettel sem hozhaté fedésbe a tiikorképével.

Ellentéte az achilar molecule takirdlis—motekuta); ez olyan molekula, amelynek
tiikorképi parja vele fedésbe hozhatd. Magyarul: tikirmolekula. Az azonmassag
szempontjabol nincs jelentésége.

kiratitascentrum  chiral center/atom térkozpont®, térkozponti szénatom®*; négy
kiilonb6z6 vegységet (atomot és/vagy atomcsoportot) tartalmazd szénatom. (Egyéb
nevei: sztereocentrum, , asszimetrtas—szénmatom, asszimetriacentrum, kiralis
szématom; chiral carbon, asymmetric carbon, optically active carbon, stereo carbon,
stereo center, chiral center).

kiterjedés (fizikai) dimension of physical quantity (dimension, dim) a
mértékegységekre vonatkozik; azt mutatja, hogy hanyféle mértékegység
sziitkséges valamely fizikai mennyiségnek a meghatdrozasahoz. Tobbféle
értelemben alkalmazzuk:



= Hétkoznapi értelemben a test térbeli kiterjedése; nagysagfajtdinak (szélesség,
hossztisdg, magassag; x, y, z) Osszefoglaldo elnevezése. A fizikai test tehat
haromkiterjedésti. A sik targy (példaul papirlap) vastagsaga elhanyagolhato, ezért
kétkiterjedésti, az x és az y szdmértékével leirhatd. Az egyenes vonalnak csak
hosszuisdga (x) van: egykiterjedési.

= A fizikai tér kiterjedése azon valtozok szdma, amelyekkel a tér allapota vagy egy
esemény a térben meghatarozhatd. Hagyomdnyosan azt mondjuk, hogy a tér
négykiterjedés(i, a negyedik az idS. A tér egy adott pontjabdl harom iranyba (fel/le,
balra/jobbra és el6re/hatra) el lehet mozdulni; ezek az egyenes vonala
elmozduldsok. Az id6 azonban csak egykiterjedésti: az a pillanat, amikor
meghatarozzuk a teret, illetve valamely helyet a térben. A mozgast a térben tehat
szokdsosan az egyenes vonalu elmozdulasokkal (x, y, z) és az esemény
bekovetkezésének pillanataval, az idével (t) irjuk le, de van mas lehet8ség is, példaul
1, teta, fi, gombi irdnyokkal.

= A mértékegység Kkiterjedése valamely mértékegység (mennyiség) és az
alapmértékegységek (alapmennyiségek) kozotti kapcsolat. Azt adja meg, hogy az
adott mértékegység (mennyiség) hany alapmértékegységgel (alapmennyiséggel)
hatdrozhaté meg. Az alapmértékegységeket az Sl-egységrendszer tartalmazza. Hét
Sl-alapmennyiség van: hosszusag (L), id6 (T), tomeg (M), elektromos aramerdsség
(A), anyagmennyiség (mol), hdmérséklet (K) és fényerdsség (cd); ezért csak hétféle
alapegységgel szamolunk. Barmely fizikai mennyiség kiterjedése kiszamithato a hét
alapmennyiség kiterjedésével. Példaul a sebesség a tavolsag és az id6 hanyadosa,
vagyis kétkiterjedésti: két alapmértékegységgel (tdvolsag és id6) hatarozhato meg.

Altalanos fogalmazasban a mértékegységviszonyt a kiterjedésegyenlettel* fejezziik ki.
Példaul ha tetszdleges ,Q” mennyiséget (jele: dim Q) a hosszusagi (L), idébeli (T) és
a témegi (M) kiterjedés hatérozza meg, a dim Q = L% x TP x MY.
Az «, B, v kiterjedéskitevd™; értéke a mennyiségegyenlet szerinti, példaul a mozgasi
2

(

energiat kifejez6 mennyiségegyenlet: W =1/2m x v~ (m tomeg, v sebesség [m/s]);

kiterjedésegyenlettel kifejezve: dim W =12 x M x T2,

Azt a fizikai mennyiséget, amelynek mindegyik kiterjedéskitevdje 0, a kiterjedése
tehat 1, példaul dim Q = L0 x MO = 1, kiterjedéstelen mennyiségnek (dimensionless
physical quantity) nevezziik. Minden kiterjedéstelen mennyiség SI-mértékegysége
az 1, de ez nem irjuk ki, ezért a mennyiséget pusztan egy szamérték jeloli, példaul
darabszadm (fehérvérsejtszam: 6000). (»mennyiség)

kiterjedéstelen mennyiség dimensionless quantity (—kiterjedés, mennyiség)

kivagasvaltozat  alternatively-spliced  isoform  az  el6-mRNS  kiilonb6zé
kozteskivagasaval keletkezd hasonmas fehérje. (—el6-mRNS, kozteskivagas)

kivalaszto kozteskivagas* alternative splicing (—kozteskivagas)



kivaltott illeszked6 kapcsolodas* induced fit (—jelvivé—jelfogd kapcsolodas)

Khintkai-pszichotégia —lélektan

klinikai vizsgalat, tanulmany clinical trial, study tudomanyos kutatdsok végzése
egyes betegek bevondsaval. Mas vizsgalati alanyok (pl. egészséges személyek) is
részt vehetnek a vizsgalatban. Tobb kiilonbozd szakasza (phase) van; ezeket 0-s
(phase 0), els6 v. 1. (phase 1), masodik v. 2. (phase 2), harmadik v. 3. (phase 3) és
negyedik v. 4. (phase 4) szakaszu vizsgalatnak nevezziik.

egykaru vizsgalat one arm study csak a betegek csoportja (kezelt/vizsgalt csoport)
van. Mdas néven: nem ellendrzéses vizsgalat (non-controlled study).

ellendrzéses vizsgalat controlled trial/study a vizsgalati alanyok két csoportot
képeznek, ezek adatait veti Ossze. Az egyik a vizsgalt, a masik az ellen6rzd csoport.
Az utobbi sokféle lehet, pl. egészséges, vagy nem kezelt, vagy mas kezelést kapo
vizsgalati alanyokbol alld. Az adatokat tehat csoportok szerint elemzi.

= esetellendrzé vizsgdlat (case-control study) kétféle egyedet vizsgal: a bizonyos
betegségben szenved6t, és akiben nincs az a betegség — ez az Osszehasonlito
személy. Minden egyes személynél (esetnél) megvizsgalja a kockazati tényezdket, és
ezeket 0sszegzi a betegeknél és kiilon a nem betegeknél, majd a kettét Osszeveti.

* hatékonysdg-osszehasonlité vizsgilat kétféle kezelés hatékonysdgat hasonlitja Ossze
szammutatokkal értékelve.

- egyforma hatdsossag bizonyitasa vizsgalat: két kezelési mddszer 6sszehasonlitasa
annak igazoldsdra, hogy nincs lényeges kiilonbség a hatékonysagukban. Azt, hogy
kétféle kezelés teljesen egyforman hatasos, nem lehet szammutatokkal bizonyitani.

- hatéanyag-ellendrzéses vizsgalat: mindkét csoport tagjai gyogyszer kapnak, nem
csak az egyikbe tartozok

- hatasos kezelési Osszehasonlitas active control trial mindkét csoportba tartozok
hatdsos kezelésben részesiilnek.

- jobb kezelés bizonyitd vizsgalat superiority trial kétféle kezelés olyan
Osszehasonlitdsa, amelynek célja bizonyitani, hogy az egyik szdmmutatdan
is hatasosabb.

- nem rosszabb kezelés bizonyité vizsgalat non-inferiority trial kisérletes és
szabvanykezelésli csoportokat vet Ossze. Célja annak bizonyitdsa, hogy a kisérleti
kezelés nem kevésbé hatdsos, mint a szabvanykezelés.

= illesztett ellendrzéses vizsgilat (matched control study) esetellendrzéses vizsgdlat:
minden egyes személyhez valasztanak hozzaill (példaul azonos kort, nemi stb.)
személyt (ellendrzo); ezek alapjan allitjak Ossze a csoportokat. A kétféle — a vizsgalt
és az ellen6rz6 - csoport tagjai messzemenden egyeznek. A tarshatasok
kikiiszobolése miatt 1ényeges.

= keresztezett vizsgdlat (crossover study) két csoport van: el6szor az egyik kapja a
kezelést és a masik az ellen6rzd csoport, majd an. kimosasi (wash-out) sziinet utan



forditva: most a korabban nem kezelt csoport tagjai kapnak kezelést és a masik az
ellen6rzd csoport.

= megel6zd vizsgdlatokkal wvald Osszehasonlitds (historical control study) a vizsgalt
csoport eredményeit régebben vizsgalt csoport eredményeivel hasonlitjdk Ossze. A
kétféle csoport Osszetételében lényeges kiilonbségek lehetnek.

= Onellendrzéses vizsgilat ugyanazok a személyek szolgalnak ellen6rzd csoportként is,
példaul magas vérnyomadsuak a kezelés el6tt és a kezelés alatt. A kezelés el6tti és
utani adatok Osszevetése.

= véletlen besoroldsos vizsgdlat (randomised study/trial, randomised controlled trial;
RCT) a controlled (ellenérzéses) jelzd felesleges, mert a tanulmany lényegébdl
adddik, hogy van ellen6rzd csoport.

- dlgyogyszer-ellendrzéses vizsgalat placebo controlled trial a betegek egyik csoportja a
vizsgalando gydgyszert kapja, a masik algyogyszert (placebo) (—algydgyszer).

- nyilt jelolésti vizsgalat open (label) study a beteg és az orvos is ismeri a kezelést.

- parhuzamos ellendrzéses vizsgalat parallel controlled trial ellentéte a keresztezett
vizsgdlatnak. Egyszerre vizsgalnak két csoportba tartozo személyeket; az egyik
csoport csak A, a masik csak B kezelést kap véletlenbevalasztas szerint.

- vak vizsgadlat blind (label) study csak az orvos tudja, hogy ki kapja a valddi kezelést.

- kettds vak vizsgalat double blind (label) study sem az orvos, sem a beteg nem tudja,
hogy ki kapja a kezelést.

- kettds vak, kettOs algydgyszeres vizsgalat double blind double dummy (label) study
ugyanazt a gyogyszert kiilonbozd kiszerelésben add, megkiilonboztethetetlen
algyogyszeres készitménnyel Osszevetett kettds vak vizsgdlat. Pl. az egyik csoport a
hatéanyagot tartalmazdé vagy az azonos kiillemi dlgydgyszeres tablettat, a masik
csoport pedig hatdanyagot tartalmazé inftiziot vagy az algydgyszeres infuzidt kapja
kettds vak elrendezésben.

eléretekint6 vizsgalat prospecive study/trial a személyeket az érkezésiikkor (példaul
amikor kezdik a kezelést) valasztjdk be a vizsgdlanddk kozé. A
véletlenbevalasztasos vizsgalatok mind eldretekint6 tanulmanyok.

elévizsgalat pilot study kevés esetes, egyszeri vizsgalat annak eldontésére, hogy
érdemes-e a vizsgalatot kiterjeszteni.

kovetéses vizsgalat follow-up study (longitudinal study) valamely vizsgalatcsoportba
tartozo személyek folyamatos megfigyelése, id6rdl idOre valo ellendrzése.

visszatekinté  vizsgdlat retrospective  study/trial a mar kezelt betegeket
tanulméanyozza visszamendleg.

klon clone a bioldgidban egyetlen egyénbdl, sejtbdl létrehozott azonos utddsor,
illetve egy él6lény egyetlen sejtjébdl létrehozott utdd.. A hazai szakirodalom kléonnak
nevezi. Lehet valami monoklonaris és poliklonaris:

= A monoklondris azt jelenti, hogy egyetlen sejt klonozott, szaporitott sejtvonaldbol
keletkezd valami, példdul ellenanyag. Ezek tehat tokéletesen azonosak. Mindig és



kizarolag ugyanazon antigénhez, az antigénnek ugyazon meghatdrozojahoz
(antigénmeghatarozo) kotédnek, tehat egykotodéstiek, példaul a monoklondris
ellenanyagok egykoitddésii ellenanyagok*.

= A poliklondris tobb antigénmeghatarozét is felismerd, példdul ellenanyag. A
poliklonaris kotédésti ellenanyagok tobbkotddésti ellenanyagok.

klonalis sejtfelszaporodas* clonal expansion. Pl. a TP53-hibas sejtek felszaporodasa.

Knudson-féle two-hit elv a hamsejtek valzataira vonatkozd madasodik behatas
elmélete, miszerint a koéros valzat csak akkor nyilvanul meg, ha ép parja elvész
(loss of heterozygosity, LOH), avagy elnémul (loss of function). (—rakképzddésre
hajlamosité masulat)

kockazat risk valamely allapot (pl. elhizas), eltérés (pl. genetikai hiba), kornyezeti
hatas (pl. egészségtelen levegd), cselekvés (pl. dohanyzas), mddszer (pl. vizsgalat),
beavatkozas (pl. kezelés), betegség stb. veszélye: annak a valoszintlisége, hogy a
kovetkezmények bekovetkeznek (pl. betegség kialakuldsa, kitjulasa, attét
keletkezése). Az orvosi gyakorlatban a kockdzatot, vagyis annak a veszélyét, hogy a
kovetkezmény létrejon-e, fokozatokra osztjuk, megkiilonboztetve:

. kis f(ataesony) kockdzatot low risk (csekély a valdszinlisége [a
kovetkezmény megtorténésének])

» kozepes kockazatot intermediate risk (mérsékelt a valoszinliség)
= mérsékelten nagy kockazatot high-intermediate risk (elég nagy a valoszinliség)
= nagy {magas) kockdzatot high risk (nagy a valosziniiség).

A fokozatok szerint beszéliink kis kockazatu csoportrdl (low-risk group), kozepes
kockazaturol (intermediate risk), mérsékelten nagy kockazatardl (high-
intermediate) és nagy kockazata csoportrdl (high-risk group).

kockazatarany hazard ratio (HR) A talélési adatok elemzésének egyik mutatdja. Id6—
esemény arany. Vizsgaljuk valamely meghatarozott esemény bekovetkezését a
valamivel kezelt, valamiben szenvedo stb. és a valamivel nem kezelt, a valamiben
nem szenvedd stb. csoportban meghatdrozott idészakasz alatt. A kett6 hanyadosa a
kockazati arany:

Esemeények szama (veszély nagysaga) a kezelt csoportban
HR =

Események szama (veszély nagysaga) a nem kezelt (6sszevetd) csc

Példaul: ha a nem kezelt csoportban kétszer annyian halnak meg, mint a kezelt
csoportban, a HR = 0,5; ha a meghatarozott esemény egyforma szamban fordul eld a
két csoportban, a HR = 1. A HR kiilonbozik a viszonyitott kockazattol és az
eseményhdnyadostol: az utdbbiak az ugyanis az Osszesitett értékre vonatkoznak,



mig a kockdzatarany csak a vizsgalati iddszakra. (—eseményhanyados,
viszonyitott kockazat)

kockazati tényezd risk factor {riszk—taktor) olyan koriilmény, allapot, eltérés stb.,
amely meghatdrozza a veszély nagysagat, valami bekovetkezésének a
valdszintségét. (—viszonyitott kockazat)

kodolo bazissor* coding sequence, CDS (—képezd)

kodolo szal sense az a DNS-szél, amelynek bazissorrendje megegyezik az RNS
bazissorrendjével. Nevezik pozitiv, értelmes {szensz) szalnak is. Az értelmes jelz6 a
természetére utal, arra, hogy ez az a szdl, amelybdl a termék, példaul a fehérje
keletkezik. Egy gén bazissorrendjének leirdsakor a kddolé DNS-szal bazissorrendjét
adjuk meg (5’3’ irdnyban), mivel ez hatdrozza meg a fehérjeképzddést.

kodon bdzishdrmas (—gén)

koefftetens —egyiitthaté

koenzim-Q (KoQ) coenzyme Q elektronfelvevd és -leado tarsenzim; kinon része (erre
utal a Q) és izoprén egységekbol allé oldallanca van. A kinon része képes egyesével
felvenni elektront és protont, tehat elektrondtmeneti folyamatokban vesz részt. Az
oldallanccal hartyahoz kotédik. Egyes formai az oldallancban 1év§ izoprén egységek
szamaban térnek el; a kiilonb6z6 formakat szamokkal jeloljiik. Emberben a
koenzim-Q;(, az ubikinon, a legjelent&sebb. (-ubikinon)

kolposzkoépia —méhnyaktiikrozés. A  kolposzkdpia gordg eredeti szd, amely
sz0 szerint a hiively megtekintését jelenti de sokkal inkdbb a méhnyak
vizsgalatara alkalmazzuk.

komptexrkomplextm complex a molekuldk vonatkozasdban —0ssztes.

konnexin connexin, Cx olyan sejthartya-fehérje, amely El E2
négyszer keresztezi a sejthartyat (four-pass transmembrane

protein), tehat négy sejthartya-gomoly taldlhaté benne

(transmemrane domain, M1-M4). Az els6t és a masodikat, CL

valamint a harmadikat és a negyediket sejten kiviili hurok

(extracellular loop, E1, E2), a masodikat és a harmadikat sejten beliili hurok
(cytoplasmic loop, CL) kapcsolja 0ssze. Az N- és a C-vég is a sejtplazmdaban van. Az



N-vég, a gomolyok és a sejt kiviili hurkok torzsokosek, a sejtbeli hurok és
kivaltképpen a C-vég valtozd; az egyes formak ebben kiilonboznek. Tomegiik 20-60
kDa, a méretbeli kiilonbségek a C-vég hosszuisagabdl adddnak. Neviik a roviditett
formabdl (Cx) és a tomegiiket jelzd szambdl all, pl. Cx26 a 26 kDa tomeg(i konnexin.

Az emberi sejtekben 21-féle konnexin ismert, ezeket az aminosavak hasonlosaga, a
C-vég hossza és a kodolo gén szerkezete alapjan 6t csoportba (o, B, v, 0, €) soroljak.
Az a-csoport a Cx40, Cx43, Cx46 és Cx50, a B-csoport a Cx26, Cx30 és Cx32, a y-
csoport a Cx45 és Cx47), a d-csoport a Cx36 és 40.1, az e-csoport pedig a Cx23
konnexint foglalja magéban. Ezek a fehérjék altalanosan képzddnek a sejtekben, a
legtobb szovetben tobb mint egyféle hasonmas keletkezik, az adott szovetre
jellemzden. A legdaltalanosabban el6forduld a Cx43, de sok szovetben képzddik a
Cx26 is.

Egymassal szomszédos sejtek konnexinjei egy jelcsatornat (connexon) hoznak létre:
egy sejten beliil hat konnexin egyesiil agy, hogy a sejthartyaban egy atjarhato rést
képez. Ez a képz6dmény a fél jelcsatorna (half connexon). Az érintkezd sejtek egy-
egy fél jelcsatorndja kapcsolddik egymadssal, igy kozottikk egy kis részecskék
szamara atjarhatd, ugyanakkor szabalyozhatd nyitasti 0sszekottetés alakul ki. Ezt
nevezik réskapcsolatnak — a réskapcsolat a szomszédos sejtek egymas felé torténd
jelkiildésének egyik alapeleme. (—jelatadas)

A 21 emberi konnexin fehérjét legalabb 20 tagti géncsaldd kodolja (multigenic
family). A géneket még azelStt elnevezték, miel6tt az altaluk kodolt fehérjeket
megfelelden jellemezni tudtak volna. Ez az oka, hogy a konnexinek elnevezésére egy
masik rendszer is 1étezik, amely a gének osztalyozasan alapul. Ez a GJ (gap junction,
réskapcsolat) el6tagbdl, az alosztaly jelébdl és egy, a gén sorrendjét jelold szambdl
all. Ennek kovetkeztében pl. miutan a Cx43-at a GJA1l gén kodolja, igy magat a
fehérjét is nevezik GJAl-nek. A nem megfelel fél jelcsatorndk az emészts- vagy a
fehérjebontacsokban azonnal lebomlanak. A lebontas-képzddés szigortan
szabdlyozott, hibdi betegségek kialakuldsdhoz vezetnek (connexinopathies). A
konnexin gének hibdit sokféle betegségben megfigyelték, pl. siiketség,
idegbantalmak, bérbetegségek, ritmuszavarok stb.

konstans —allando

koordinatarendszer —sikvonalas rendszer

korai TP53-hibas burjanzatok® benign-appearing early serous proliferations(ESPs) with
TP53 mutations hambeli sejtek, amelyekben nem alakulnak ki a hambeli rakosodas
sejtiellemzdi, vagy szinte észrevehetetlen mértékben, de hordozzak a TP53 hibat. A
hamszovet szerkezetét nem valtoztatjdk meg; a génhiba immunfestési mddszerével
mutathatok ki.

Jelentdségiiket az adja, hogy levalhatnak és szorddhatnak a petefészekbe és/vagy a
hasiiregbe. Ahol megtapadnak, rak keletkezhet beldliik.



kolcsonhatas két test/részecske egymadsra hatdsa. Az erd, amellyel a testek hatnak
egymasra, kétirdnyu és egyforma nagysagu: az egyik test/részecske altal okozott
hatdsra (er6) a masik ugyanolyan erdvel hat az elsére (ellenerd). Ez a hatas-
ellenhatds torvénye, Newton harmadik torvénye.

kopenyes DNS* nucleocapsid {rukteokapszid) a virus DNS-e a fehérjekdpenyével
egylitt. Ez a virusmag, 6nmagaban egyik sem lehetséges.

kopenyes DNS/RNS nucleocapsid {rakteokapszidy a virus DNS/RNS és kopenyének
egylittes neve. (—virusszerkezet)

kopenyes RNS* nucleocapsid {rakleokapszid) a virus RNS-e a fehérjekopenyével
egyiitt. Ondll6 egység, a virusmag; Snmagaban egyik sem lehetséges.

kor, koriv, korvonal zart gorbével (6nmagaba visszatérd gorbe .

vonal, korvonal) hatdrolt sikalakzat, melyben a gorbe minden | : :«
pontja a kor kozéppontjatol egyenld tavolsagban van. A kor i j
kozéppontja és kertilete kozti tertilet a korlemez. A kozéppont /,.*"

és a korkertilet tdvolsaga a kor sugara (radius, r). A kor két
atellenes pontjat 0sszekotd egyenes az dtmérd (diameter, d),
egyéb pontjait Osszekotd egyenes pedig a hilr. A koriv a kor keriiletének (a
korvonalnak) egy szakasza; nagysagat két sugar adja meg. A két sugar altal
kozrefogott tertiilet a korcikk (az dbran a zold tertilet). A kor kertilete (k) 27t x r, ahol
a m valos szam, a kor kertiletének és atmérdjének hanyadosa = k / d; minden kornél
azonos érték. A koriv egyenesen aranyos a kozponti szogével, minél nagyobb a
sz0g, annal nagyobb a koriv. A teljes szoghoz (360°) 27, az egyenesszdghoz (180°)
egy m ivhossz tartozik. A kozponti szog (jele: 0) csticsa a kor kozéppontja, két
befogdja a kor sugara (r), az atfogdja a koriv (L). A kort két ponton atszeld
egyenes a szeld. A korrel egy ponton érintkez6 egyenes az érintd. (Az abrat Teleki
Katalin készitette.)

korforgas, keringés orbital angular momentum a test korpalyan valé mozgasa; a test
egy masik test (kozéptomeg*) koriil mozog, példaul a Fold keringése a Nap koriil.
Olyan egyenes iranyu mozgas, amely minden pillanatban valtoztatja az iranyat,
vagyis a kozéptomeggel szoget bezaro keriileti mozgas. Ugyanolyan erd hozza létre,
mint az egyenes irdnyu mozgast. A keringd test azért nem halad egyenes palyan,
mert egy masik test nem engedi, hogy eltdvolodjék, példaul a tomegvonzas miatt.
Ha megsziinik a kozéptomeghez rogzitd erd, a test a korpdlyara érintdleges egyenes
mentén elrepiil.

= A kering6 test palydja kor. A kozéptomegtdl a keringd testhez htizott sugar a
vezérsugir; a test elmozduldsaval a vezérsugar is elfordul. Azt a korivszakaszt,
amelyet a test megtesz, ivnek nevezziik. Jele: i.



= A keringési id6 egy kor megtételéhez sziikséges idd. Jele: T. Mértékegységes:
s (masodperc).

= A fordulatszdm a keringd test altal idéegység alatt megtett korok szama. Jele: n.
Meértékegysége. 1/s.

Egyenletes a korforgds, ha a test egységnyi id6 alatt mindig egyforma nagysagu
korivet tesz meg.

kornyezet surroundings (—=rendszer, vegyfolyamat)

kotések 1. Molekuldkban az atomokat, molekuldkat Osszetartd eré (—vegykotések).
2. A sebészetben a varréfonal csomozasa.

kotési energia az elemeket Osszetartd erd, a vegykotésekben rejlik, az elektronok
hozzak létre. A bels6 energia része. A vegyfolyamatokban a kotési energia valtozik,
de nem vész el. (—belsé energia)

kovetéses vizsgalat follow-up study (klinikai vizsgalat)

kozelsejtes jelterjedést™ paracrine signaling {parakrinjelzésy (—jelterjedés)

kozépiranya erd centripetal force {eentripetatis—erdy a keringd testet korpalyan tarto
erd, a kor kozéppontja felé mutat. A testre hatd erék hozzak létre.

kozéptoli erd centrifugal force (centrifugdlis erd) egy forgd rendszerben keletkezd,

2

sugariranyban kifelé mutato tehetetlenségi erd. Nagysaga: F =m x o x r (m a tOneg,

o a szOgsebesség, r a test kozéppontjanak tavolsaga a forgastengelytdl).

koztermék™ intermediate a vegylet termékké alakuldsa kozben keletkez6 atmeneti
molekula. A koztvegyben a vegylet kotése(i) részben felbomlott(ak), a termék
kotése(i) pedig részben kialakult(ak). Példaul A-B + C vegyletekbdl A + B-C termék
keletkezik az A----B----C kozbenson keresztiil (A-B + C - [A----B----C] - A + B-C (a
szaggatott vonal a kozbensd atmeneti kotéseit mutatja). (—vegylet, vegyfolyamat,
szerves vegyfolyamat)

koztes* intron a géneknek a képezdk kozé iktatott, fehérjéket nem kodolo, valtozd
hosszuisagu, sajatos nukleotidokkal kezdddd (GUA) és végz6d6 (CAG) bazissora,
amely ugyanolyan nukleotidokbdl all, mint a képezdk, csak bazissorrendjitk mas.
(—génszerkezet, képez6k) A koztesek hosszusaga valtozo (a legkisebbek <1000
bazispar, a legnagyobbak >10 kb), szama altalaban eggyel kevesebb a képezdkénél,



de vannak bonyolultabb szerkezetek is, példaul az 5’-vég els6é koztese darabolva a
tovabbiakhoz kapcsolodik. A gének ~90%-ban fordulnak el6, Osszességében
altaldban hosszabbak a képezOknél. A koztest tartalmazo géneket kozteses*
(discontinuous, split gene) nevezziik, szemben az egysejtiiek folyamatos génjeivel.
Néhany koztes fontos jeleket hordoz, de vannak gént kodolok is (nested genes). A
kozteseknek négy torzsokos elemét kiilonboztetjiik meg;:

kiztes
1 1 T e R O R R w
— A YUNAYYYYYYYYYYYYYYYYYCAG pn 3
I I | I I
3 -viigishely elagazispont  sokpinmidines szakasz 37 -vagashely

8 A = tWrzsdkos adenozin
* Az 5’-végi vagashelyet* (5" splice site — 5'SS); nevezik ado6 (donor) vagashelynek is.
az 5'-végi képezd itt valik el a koztestdl. GU-val kezdddik.

* A 3’-végi vagashelyet* (3’splice site — 3'SS); nevezik kapd (acceptor) vagashelynek
is. AG-vel végzddik.

* A sok pirimidint (Y jeloli) tartalmazoé szakaszt a 3’-vagashelyhez csatlakozva
(sokpirimides szakasz*, polypyrimidine tract, PPT).

* Az eldgazaspontot® (branchpoint, branch point sequence, BPS), amelyben
torzsokos adenozin (piros A) van. Ez a hurok forma kialakitasaért felelGs.

A koztes bazisainak nincs szerepe a fehérjeképzddésben, ezért a gének , értelmetlen”
(nonsense) szakaszanak is nevezik, szemben a képezdvel, amely a gén ,értelmes”
(sense) szakasza, mivel ez kodolja a polipeptidet, hatarozza meg a gén kifejez6dését.

Feltételezik, hogy a koztesek mar megvoltak a fejlodés kezdetén, de helyhiany miatt
kiszorultak az egysejtiek génjeibdl.

Az 5 és a 3’-vagashely csorbai megzavarjak a fehérjék képzodését; szamos Srokletes
betegség okozoi.

A koztesek és képezlk egylittese teszi lehetévé a molekulafejlédést, 1j gének
létrejottét a testvér kromoszomak képezdinek az atrendezddés alatti cserélédéseivel.
(—génszerkezet, képezd)

kozteses gének* discontinuous, split genes (—gén)

kozteskivagas* gene splicing, pre-mRNA splicing (el6-mRNS-kivagas) a génatirodast
kovetd modositds, az el6-mRNS (érett) mRNS-sé alakitdsa. Lényege az el6-mRNS
kozteseinek kivagasa és a képezdk egyesitése kiilonbozd valtozatokban; vagyis
tobbféle érett mRNS (testvérmasok, isoforms) keletkezhet, amelyekrdl mas-mas
szerkezetli és tevékenységli fehérjék képzédnek. Ez teszi lehet6vé, hogy egyetlen
génrdl tobbféle fehérje képzddjék; ez a fehérjék sokféleségének egyik leggyakoribb
kialakuldsi mddja. Példaul az SLO génrdl 500 testvérmas keletkezhet. Az emberi
DNS-ben ~20 000 fehérjét kodold gén van, de >100 000-féle fehérje képzdodik. A
kozteskivagast az RNS-szike végzi, a sejtmagban megy végbe, és részese a
génmiikodés szabalyozdsanak. HozzavetOlegesen az el6-mRNS-ek 90%-aban



lejatszodik. Az esetek tobbségében a génatirodassal egyidejlileg torténik, a tobbiben
utana, de még a sejtmagban. A kivagas a sejtmiikodés, az egész élet alapfolyamata.
Az RNS-szike és kapcsolodo fehérjék hibai kétszazndl is tobb betegséget okoznak,
rakképzddést is. A daganatgatld és daganatserkentd gének részt vesznek az
atirodast kovetd szabdlyozasokban, elésegitve a rak kialakulasat, pl. a MYC
atirasfehérje, amely gyakran hibds a raksejtekben, kozrem(ikddik az el6-
mRNS kivagasaban.

A testvérmasok tobbféleképpen johetnek 1étre:

- az Osszes koztes kivagasaval, és a képezdk hidnytalan egyestilésével,

- nem az Osszes koztes kivagasaval,

- egy-egy képezd vagy képezdk részeinek kivagasaval,

- ezek kiilonboz6 valtoztatasaval. (—el6-mRNS-mRNS atalakitas)

A kozteskivagasnak két formadja ismert: a teljes és a kivalaszto kozteskivagas.

= A teljes kozteskivdgisban® (constitutive splicing) az adott génben taldlhaté minden
koztes kivagddik és valamennyi képez6 benn marad az érett mRNS-ben.

= Kivdlaszto kozteskivigiskor* (alternative splicing) egy adott koztes nem mindig
vagodik ki; illetve egy adott képezd nincs mindig jelen az érett mRNS-ben, ezért
testvérmasok keletkeznek.

Megkiilonbeztetik még az eltérd kivigist, amely a szokvanyostol eltéré szerkezetii
koztes kivagasa, pl. az Ul2-es féle koztes Ul2-type intron — amelyben nincs 5'-
vagaspont és A-elagazas — masként vagodik ki: sajatos, piciny RNS-szike* (minor
spliceosome) tavolitja el a koztest.

kozteskivagas folyamata vegyfolyamatok sorozata, az —RNS-szike* (spliceosome)
végzi, szabalyozok kozremiikodésével. Rendkiviili pontossdgot igényel: egyetlen
bazistévesztés sulyos kovetkezményekkel jarhat; ezért sziikséges a bonyolult
Osszetételi RNS-szike, kiilonben a kivagast egyetlen enzim is elvégezhetné. A
kivagas ot 1épésben megy végbe:

Elsé és mdsodik lépés: El6szor az U2 (U2snRNP) kapcsolodik az A-elagazashoz. Az
RNS-szike ennek alapjan azonositja a kivagando részt, ezzel indul a folyamat. Az U2
torzsokos GTAGTA hatosa bazisparosodassal tarsul az A-eldgazdssal, amelynek
torzsokos adenozinja ennek kovetkeztében elGemelkedik. Az U2 tarsuldsanak
hatadsara az U1 (U1snRNP) az 5’-kivagaspont GU bdazisaival kotédik, majd (masodik
lépés) az U4-, U5- és U6 kapcsolodik az U2- és Ul-hez, athidalva a koztiik 1év6
tavolsagot. Az UsnRNP kapcsolddasara az 5'-kivagashely és az A-elagazas, féleg
annak torzsokos adenozinja, kozel keriil egymashoz.
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Harmadik 1épés: Az 5'-kivagashely és az A-elagazas kozelkeriilésével az Ul helyét az
U6 foglalja el, az Ul- és az U4 kilokddik. A széleket az U5 tartja 0ssze, mikdzben az
5’-kivagashelyhez bazisparosodassal kapcsolt U6 szintén bazisparosodassal flizddik
az A-elagazd adenozinjaval tarsult U2.

Negyedik lépés: Az 5'-kivagashely elvalasztasa foszfodiészter-kotéssel jon létre: Az A-
kivagashely torzsokos adenozinjanak 2. OH-csoportja kotédik 5'-kivagashely
guanin (G) foszfatjdhoz 5-2" foszfodiészter kotéssel, aminek kovetkeztében
felszakad a koztes és a képezd kozotti kotés; a kettd elvalik egymastdl — ezt a
nemzetkozi irodalomban first nucleophilic attack elnevezéssel illetik. Az 5-vég
visszahajolva elektronparral kotédik az A-elagazohoz, lasszd alaku képzédményt
létrehozva. Az 5'-képezd 3’-végi OH-csoportja szabadon marad.

Otidik lépés. Az 5'-képezd 3'-végi szabad OH-csoportja kotédik a 3'-képezd guanin
foszfatjdhoz (second nucleophilic attack); felszakad a koztes és a képezd kozotti



kotés, a hurokalaku koztes elvalik, és az enzimek lebontjdk. A fehérjeképezdk
egyesiilnek 5-3’ foszfodiészter kotéssel.

Osszegezve a kivagas két észterkdtéssel (transesterificacion) jon létre: az egyik a
koztes 5'-vége és adenozinja kozt, a masik a két fehérjeképezd végei kozott.

kozteskivagasi szabalyozok splicing requlatory elements koziil a legjelentésebbek az
RNS szabdlyozd bazissorai: azok a bazissorok (mintdzatok, splicing code),
amelyekhez RNS-kotd fehérjék (RBP-k) kapcsolddnak. A fehérjék a szabdlyozdk,
a bazissorok csak 0Osszekotik Oket. A kapcsolddas versengd: vagy fokozo, vagy
fékezd tarsul.

kozteskivagas-fokozo* intronic splice enhancer, ISE és kozteskivagas-csillapitd®
intronic splice silencer, ISS. Az el6bbihez a SR fehérjék, az utobbihoz a hnRNP-k
kotédnek. Pl. a sokpirimides szakaszt kotd fehérje* (polypyrimidine tract-binding
protein, PTB), amely a sokpirimides bazissorhoz kotddik, és ezzel megakadalyozza,
hogy az RNS-szike kivagja az utana 1évd fehérjeképzot.

képezdkivagas-fokozo* exonic splice enhancer, ESE és képezdkivagas-csillapitd™
exonic splice silencer, ESS. A fokozokhoz az SR fehérjék, a csillapitokhoz hnRNP-
k kapcsolddnak.

kozteskivag6* »RNS-szike*

koztes oroklodés intermediate inheritance (—egygénes 6roklédés)

kromatid chromatid a kett6z6dott DNS egyike kromatinba agyazva. Az egyik
szala az eredeti DNS-szal; a masik a mdasolddott, az j DNS-szal. A kromoszoma
két ilyen kramatidbol 4all. Ezek a befiz6désnél érintkeznek. A két kromatid
egymasnak testvérkromatidja.

kromatin chromatin a DNS-bSl és a korulotte

szervezddo6 hisztonokbdl és mas fehérjékbdl all.
Alapszerkezetét egy Osszességében negativ toltésii
11 nm-es szadl képezi, amelyben a magtestecs
(nucleosome) és az 0sszekotd DNS-szal ~200 bazisparnyi mintdzatai ismétlédnek.
Masként: a kromatin fehérjékbe csomagolt DNS. Mintegy 30 milli6 magtestecs
keletkezik a sejtmagban. A kromatin a magallomany zomét adja. Fehérjéi tomoritik,
feltekercselik és a nem tevékeny kromoszomarészeken - atmenetileg vagy
véglegesen — teljesen becsomagoljdk a DNS-t; elzarva a kornyezetétdl. Ez teszi
lehetévé, hogy a testi sejtjeinkben ~1,8 m hossza DNS elférjen a néhany
mikrométeres magban. A kromatin tovabba nagyon fontos szabalyozo a DNS
atirodasaban is, mert meghatarozza, milyen mértékben képesek az atirasfehérjék, az
RNS polimeraz illetve mas, a folyamathoz sziikséges fehérjék a DNS-hez hozzaférni.



(Az dbran a kék korongok a magtestecsek, a DNS koréjiik tekeredik — készitette
Baghy Kornélia) (—magtestecs)

kromatinallapot A kromatin kétféle allapotban, lazult (laza kromatin) és tomorodott
formaban van jelen a nyugalmi sejtmagban. Az utdbbinak is két formdjat, az
allanddéan tomorodott (constitutive heterochromatin) és az idészakosan tomorodott
(facultative heterochromatin) kromatint kiilonboztetjiik meg. A ketté kozott lényegi
kiilonbség van: az allanddan tomorodottben nincsenek, az iddszakosan
tomorodottekben vannak gének, csak némitva.

A lazult forma nemzetkozi elnevezése euchromatin, a tomorodotté heterochromatin.
Ezt a hazai nevezettdr is atvette magyarosan irva: eukromatin és heterokromatin
formaban. A heterochromatin elnevezés megtévesztd: arra utal, hogy valami mas
molekula is van benne, noha nincs. Az eu- elStag jelentése 'jol, konnyen’; ellentéte a
dys- el6tag. Ennek tiikrében az euchromatin a jo kromatin. Akkor a heterochromatin
a rossz kromatin, ami nem igaz, hiszen igen jelentds szerepe van a sejt
miikodésében. A fentiek miatt a laza kromatin és a tomorodott kromatin elnevezés
kifejez6bb, megfelelobb. Mivel az allandoan és iddszakosan tomorodott kromatin
kozott lényegi kiilonbség van: célszeri kiilon névvel illetni 6ket. Az allanddan
tomoritett kromatinnak tomor kromatin*, az idOszakosan tomorodottnek témorodo
kromatin* lehet a neve.

B A laza kromatin a tevékeny kromatin. Génszerkezeteket tartalmaz, és lehetové teszi
azok atir6dasat: a laza szerkezete kovetkeztében az atirasfehérjék, enzimek, RNS-ek
hozzaférnek a DNS-hez. Jellegzetes a hisztonvégek (histone tails) acetilezett
allapota. A magtestecsek egyvonalban sorakoznak, gyongyfiizér alakzatban vannak;
a koztiik 1évd tavolsdg viszonylag nagy, miként az Osszekotd DNS is, tobb a
hozzaférheto hely.

A laza kromatin a kromatindllomany ~90%-at teszi ki, f6leg a sejtmag belsejében
helyezkedik el. A tevékeny sejtmagokban sok a laza kromatin, és mivel helyigényes,
hiszen kevésbé tomoritett, a sejtmagok nagyobbak. A laza kromatin a sejtosztodas
korai S-szakaszaban masolddik.

B Tomorodott kromatin a kromatin tétlen formaja abban az értelemben, hogy nincs
benne génatirds. A kétféle tomorodott kromatin, a tomor és a tomorodd kromatin
szerkezete és jelentOsége is eltéro.

= Tomor kromatin olyan kromoszomarész, amelyik minden sejtben jelen van,
kizarolag tomorodott formaban; ismétletekbdl és ugralatokbol tevddik 0ssze, nem
irodik at. A kromoszomak alapvetd rogzitd szerkezeti eleme, a befizdések és a
végrészek koriili DNS-t alkotja. Jellemzi a sokalaktsag, és hogy C-savot tartalmaz.
Bizonyos sejtekben sajatos helyzet(i. A nyugalmi sejtmagban 0sszenyomott, sotéten
festdd6 szemcesék formajaban lathato.

= Tomorodd kromatin olyan tomorodott kromatin, amelyikben nincs megnyilvanulo
atirodas, de kiils6 hatdsokra atmenetileg atalakulhat laza kromatinnd, és atirodhat.
Jellemzden hosszu elszort ugralatokat tartalmaz, és vannak benne gének is, de nincs
C-sav. Meglehetdsen egyforma, de valtozékony szerkezeti, nem sokalaku. A néma
X-kromoszémat ez alkotja. Feltételezhet, hogy a sejtfejlédés folyaman azok a



gének, amelyek az el6dsejtekben tevékenyek, de az érett sejt miikodésében mar
sziikségtelenek, tomorodd kromatin képzédésével némulnak el.

A tomorodott kromatinban kevés az acetilezett hiszton, viszont sok a 9-es lizinen
két-haromszorosan metilezett H3 (H3K9me2/3), amelyekhez rendre a tomorodott
kromatinfehérjék, példaul a HP1 (heterochromatin protein 1) kapcsolddik, amely
mas fehérjéket toboroz, és hidat képezve a magtestecsek kozott, tomoriti Sket. A
tomoritett kromatinban a magtestecsek szorosan vannak egymas mellett, rovid az
0sszekotd DNS, és a magtestecssorok sokszorosan hajtodva helyezkednek el, egyre
vastagabb szalakat képezve.

Ez a kromatin a késdi S-szakaszban masolodik, a szamcsokkentd sejtosztodasban
nem rendezddik at. Sajatos tulajdonsaga, hogy atterjed a szomszédos részekre is, ha
a kortilmények tugy hozzak. Példaul, ha a laza kromatin valamely tevékeny génje
athelyezddik a tomorodott kromatinba vagy kozeli részbe, tétlenné valhat, nem
irodik at. Ezt nevezik dttevddéses helyzethatdsnak* (position effect variegation, PEV).

Lévén tomoritett, a tomorodott kromatin kisebb helyen elfér, ezért azok a sejtmagok,
amelyekben a kromatin zOme tomorodott, rendszerint kicsik, zsugorodottak
(picnotic nuclei). A kevésbé zsugorodott magokban a tomorodott kromatin
szemcsék formajaban lathaté. A kromoszomdk kromatinna visszaalakuldsakor
keletkezik (, kromoszéma-maradvanyok”), vagyis a sejtosztodas szarmazékai.

A laza és a tomorodott kromatin szerkezet alapvetden csak a magtestecsek
szamaban tér el; az utobbiban sokkal strtibben vannak. Mindkettd valtozékony
szerkezet. Vegyi tulajdonsdgaik azonban eltérnek: a tomorodott kromatin erésebben
festddik, tobb elektront tomorit (elektronmikrografia), ellendllobb a DNS-t
old6 molekuldknak.

kromatinallapot szabalyozdasa Harom eleme van: a hisztonmag-moddositas, a H1-
valtozas és a DNS allapota.

B A hisztonmag modositésa:

e Egyrészt hatdcsoportoknak (acetilezés, metilezés stb.) a hisztonok N-végeihez
(histone tail, hisztonfarok) valé kapcsolddassal valosul meg. Ez a hisztonmagot
modositd  enzimek (hisztonmddositok) kozremiikodésével jon létre. A
hisztonmaghoz sokféle hatécsoport kotédhet:

= A legjelentdsebb a hisztanmag, foleg a H3 és H4 N-végi lizin oldallancainak
acetilezése és metilezése.

- A hisztonok N-végi acetilezése lazitja és tevdsiti a kromatint, akadalyozza a kromatin
tomorodést. Az N-végi acetilezés amidkotés létrehozasaval csokkenti a lizinek
pozitiv toltését, gyengiil a hisztonmag és a negativ toltést DNS kozotti
tolteskolcsonhatas, fellazul a szerkezet. Lehetové valik, hogy az acetilezett
hisztonhoz kozeli génhez bromogomolyu atirasfehérjék kotddjenek. A
bromogomolyt tartalmazo fehérjék eldsegitik a kromatin-ATPazok kotédését a
hisztonokhoz. Ezek az enzimek elcstsztatjadk a magtestecseket, mikozben a DNS egy
része szabadda valik, példaul az indito, és kotddhet hozza az atirasfehérje.



A hisztonok acetilezését a hiszton-acetiltranszferaz (histone acetyltransferase, HAT,
mas néven histone acetylase, hiszton-acetildz) végzi: a hiszton N-végi lizinjére
acetilcsoportot visz at az acetil-koenzim-A-rdl; e-N-acetil lizin keletkezik. A hiszton-
acetildzokat nevezik lizin-acetilazoknak is, mert mindig a lizinrél tavolitjak el az
acetilcsoportot, €s nemcsak a hisztonok lizinjérdl.

Az acetilezett hisztonok dezacetilezése ellenkez6 hatasu; tomorodik a kromatin. Az
acetilcsoport eltavolitasaval fokozodik a hiszton pozitiv toltése, ezért szorosabban
koti a DNS-t, tomoriti a kromatint. A dezacetilezést rendszerint metilezés koveti. A
dezacetilezést a hisztonok e-N-acetil lizinjének acetilcsoportjat eltavolitdo enzim, a
hiszton-dezacetildz (histone deacetylase, HDAC) sarkallja.

- A hisztonok N-végi metilezése ellentétes hatast, mint az acetilezése, példaul a H3 9-es
lizinjének metilezése némitja a DNS-t, serkenti a kromatin tomorodését. Ugyanigy
hat az N-végi arginin metilezése.

* Fontos az N-végi szerin/treonin oldalldncok foszforilezése, defoszforilezése.
Példaul a H1 defoszforilezésével megnyulik a kromatin. Ennek a sejtosztodasban
van jelentOsége: az S-szakaszban a H1 alig foszforilezett, lehet6vé téve a masolddast;
a G2-M atmenetnél viszont kifejezetten foszforilezett, a kromatin tomorodik.

e A hisztonmag mddositasat jelentdsen befolyasoljak a toltésviszonyok: A
hisztonmag végei erésen pozitivak a benniik 1évd arginin és lizin miatt, lehetévé
sokréti kapcsolddast a DNGS-sel, s6t tavoli molekuldkkal és a szomszédos
magtestecsekkel is. A magtestecsek hisztonvégzddéseinek Osszekapaszkoddsa a
kromatintomorodés egyik alapfolyamata. Bizonyos fehérjék, pl. a kohezin,
kifejezetten serkentik a magtestecsek tarsuldsat, vagyis a kromatin tomorodését.

A DNS szorosan kapcsolodik a hisztonmaghoz toltéskotésekkel, amelyek a
pozitiv toltésli aminosavak és a negativ toltési DNS-vaz foszfatcsoportjai kozott
alakulnak ki.

A kromatin szervezddését tehat a magtestecsek kapcsolodasai, mozgasa alakitja, ami
alapvetéen a magtestecseket koriilvevd folyékony magallomanyban 1év6 molekuldk
toltésallapotatol fligg. A kromatin kornyezetének toltésallapotat az ionok, kivalt a
magnéziumionok jelentésen befolyasoljak.

e A hisztonmagot moddositja az N-végek ubikvitinezése is. Példdul a H2B 120-as
lizinjének tarsuldsa ubikvitinnel (ubH2B) megnyujtja az atirédast a FACT (Facilitates
Chromatin Transcription) dajkafehérjével egytittmtkodve.

B A kromatinallapot szabdlyozasanak masik eleme a H1, az 6sszekotd hiszton,

amelyik tapad az Osszekotd DNS két (hisztonmagi) végéhez. Rogziti a kromatint,
gatlasara lazul a szerkezet.

B Befolydsolja a kromatin &llapotdt maga a DNS is. Példdul Mg™" hatésara
megvaltozé DNS a kromatin tomorédését vonja maga utan. Az tjabb vizsgalatok
kideritették, hogy a DNS negativ toltése az Osszekotd szdlakon megmarad, és az
0sszekotd szal toltéskotésekkel kapcsolddhat az 6sszekoté H1-hisztonhoz vagy mas
pozitiv toltésti fehérjékhez, illetSleg pozitiv ionokhoz.

A kromatinallapot szabalyozoi cserélhetik is a hisztonmag valamelyik hisztonjat.
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kromatinmodosito Ossztesek chromatin remodeling complexes a kromatin allapotat
ugy megvaltoztatd tobbfehérjés (tobbegységes) Ossztesek, ami lehetdvé teszi, hogy
az atiras- és mas fehérjék hozzaférjenek a DNS-hez, a sejtfolyamatok (atirodas, DNS-
kett6z6dés, DNS-javitds) bekovetkezzenek. Ezt dontéen a magtestecskék
mozgatasaval érik el. Mindegyiknek van ATPaz gomolya, amely SNF2 (Sucrose
Non-Fermentable 2) gomoly, ezért az SNF2 fehérjék nagycsaladjahoz tartoznak.
Szokasosan egy vagy tobb kiegészitd gomoly tarsul hozza, lehetové téve egyéb
tevékenységeket. Az 0Ossztesek mindegyik helikdz, a bazisparok kozotti
hidrogénkotéseket  bontja. ATP  felhaszndldsaval. Az SNF2  gomolyuk
hasonldsaga/eltérése szerint négy csaladjuk ismert: az -SWI/SNF, az —-ISWI, a
—CHD és az -»INO80.

kromatinmodosulas* (chromatin remodeling) a kromatin olyan atalakuldsa, ami
lehetévé teszi, hogy a DNS-folyamatokat (DNS-atirodds, DNS-kett6z6dés, DNS-
javitas) iranyitd fehérjék kapcsolodjanak a DNS-hez. A kromatinba zart DNS tétlen,
csak a szabad DNS-szdl irodhat at, kett6zédhet; példaul a polimerdz a hisztonhoz
kotott DNS-en nem képes végighaladni.

Az atirasfehérjék a magtestecsben 1évé DNS-hez nem tudnak kotédni; néhdny
kivétel azonban van. Az utdbbiakat a nemzetkozi irodalom pioneer factorsnek
nevezi. Ezek is csak a DNS sajatosan fogékony helyeihez (specific hypersensitive
sites, HS sites) kapcsolddva érhetik el a DNS-t.

A kromatin lazitdsat, a fehérjéknek a hozzaférését kromatinmodositd Ossztesek
végzik a magtestecsek mozgatasaval. Példaul:

= A magtestecsek kozotti tavolsag novelése. A DNS rovid szakaszon letekeredik a
hisztonmagrol, hosszabb lesz az 6sszekotd DNS, igy az eleddig a hisztonmaggal zart
DNS egy része is hozzaférhetévé valik.

zart kromatin nyitott kromatin

0000 2 2 0

= Egy-egy hisztonmag eltdvolitdsa; a hisztonmagra tekeredett DNS egésze
valik szabadda.
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kromatinszerkezet A kromatin alapeleme a magtestecs® (nucleosome), amely a
hisztonmagbdl és a koré tekeredet DNS-bdl 4ll. Kapcsolddik hozza az 6sszekotd
hiszton (linker histone); ez nem része csak rogzitdje a magtestecsnek.

* Hisztonmag. A négyféle Hisztonnyolcas
alaphisztonbdl (H2A, 1
H2B, H3 és a H4) tevédik i » o }
Ossze. Mindegyikébdl . 4
kettd van benne i

(hisztonnyolcas, histone +—— Osszeksts [H1) hiszton

octamer); el6szor a két
H3 és két H4 kotddik
egymashoz, létrehozva a
H3-H4 négyest, ehhez
tapad két H2A-
H2B kett6s. Ezeknek a hisztonoknak a C-végi kétharmada kézfogasszertien
kotédik  egymashoz, létrehozva a hisztonmagot, amelybdl a N-végi

+—— Osszekats DNS

gomolyok kittiremkednek.

A hisztonoknak a hisztonmagon ttaléré N-végeit hisztonfaroknak is nevezik. A H2A-
nak a C-vége is talér, igy Osszesen 10 végzddés ér tul a hisztonmagon. A végzédések
erdsen pozitivak a benniik 1évé lizin és arginin tobbség miatt. A kiallé véggomolyok
sokféleképpen kapcsolodhatnak fehérjékkel, modosulhatnak (pl. foszforilezéssel,
acetilezéssel stb.), tovabbi kolcsonhatasba léphetnek a szomszédos magtestecskével
is; igy befolyasoljak a DNS mikodését, a kromatin szervezddését stb.

Az alaphisztonok helyett sokszor hasonmas hisztonok (H3.3, H2AX, H2AZ,
H2ABbd, macroH2A, H2AL1, H2AL2, CENP-A, TH2A, TH2B, H3T, H2BFWT, H3V,
H4V, H2BV és H2Abd) képezik a hisztonmagot, ami a kromatin tulajdonsagara, a
DNS miuikodésére is kihatassal van.

= DNS. A hisztonmag felszinén a DNS 1,7-szer (~147 bazispar), bal csavarmenet
szerint tekeredik korbe, tehdt van egy belépd és kilépd szdla, folytatddva a
szomszédos magtestecskéig (0sszekotd DNS-szal, linker DNA). A DNS szorosan
kapcsolddik a hisztonmaghoz toltéskotésekkel, amelyek a pozitiv toltést
aminosavak és a negativ toltési DNS-vaz foszfatcsoportjai kozott alakulnak ki. A
nemzetkozi irodalomban a hisztonmag koriili DNS helyzetét dyad positionnak



nevezik (hisztonkotott DNS), szemben a magtestecskék kozotti 0sszekoté DNS-sel.
Az 6sszekotdé DNS ~20-80 bazisparnyi (~6,6-27 nm).

o Osszekotd hiszton (linker histone). Az emberi sejtekben a H1, ritkdbban a H5
hiszton egyetlen molekuldja. Szorosan tapad a magtestecshez, rogziti és tomoriti
annak szerkezetét. Az 0Osszekotd hiszton a mellette 1évé magtestecs 0sszekotd
hisztondig terjed, azokkal egyesiilve tengelyt képez, ezen helyezkednek el a
magtestecsek az 0sszekoté DNS-sel. Az 6sszekotd hiszton kotddik a hisztonmagbol
kilépd, illetve belépd DNS-hez, és ezaltal a kromatin tomorodottségének
egyik szabalyozdja.

kromatinszervezédés hagyomanyos szemlélet szerint a GO-sejtmagban a DNS és a
kromatin szervezddésének harom alapeleme fordul el6: 11 nm-es szal, 30 nm-es szal
és a 300 nm-es szal.
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is  nevezik,
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ra, de a fonal
nem a gyongyok kozepét atfurva, hanem azokra feltekeredve halad. A 11 nm-es szal
hossza 6-7-szer rovidebb, mint az eredeti DNS-é. A DNS és az 0sszekotd hiszton
(H1) kapcsolata nem tisztazott; a legutdbbi elképzelés szerint a H1 hosszti C-végi
része kotédik a belépd és a kilépé 0Osszekdtd DNS-sel, ~140 bazisparnyira a
magtestecstdl; ez hozza létre a kromatin tovabbi szervezddését. A kapcsolodas
rugalmas, foszforilezésre érzékeny: konnyen felszakad, lehetévé téve a kromatin
megnyuldsat, a DNS megkozelitését.

= 30 nm-es szal (30 nm fiber, solenoid) sajatos un. solenoid szerkezet(inek mondjuk,
noha a solenoid szerkezetet sokféleképpen hatdroztdk meg, pl. az 0Osszekotd
hisztonok egymassal kotddve tengelyt képeznek, a magtestecsek ezen sorakoznak.



Tobb ilyen képzédmény tengelye tomoriil tgy, hogy a magtestecsek tobbfelé
helyezkednek el. De olvashatunk olyanrol is, hogy a 10 nm-es szal lathatatlan
tengely kortil tekercseldik, egy-egy menetben ~6 magtestecs van.

= 300 nm-es kromatinszadl ~100 kilobazisi hurkokat (hurokegységek*) alakito
tomorodé  kromatinszal. A hurkok részben a maghdrtydhoz, részben a
magallomanyhoz rogziilnek. A tovabbi képzddmények ennek tomorodésébol
keletkeznek. (dbra: Baghy Kornélia)

Az 1j vizsgdlo moddszerekkel pontosabban tanulmanyozhaté a kromatin
szervezGdése. A megfigyelések szemléletvaltashoz vezettek: megallapitottak tobbek
kozt, hogy a 30 nm-es szl nem alakul ki az él6 sejtben; a kromatin valtozékony és
szabdlytalan formdkat hoz létre a magtestecsek — féleg toltéshatdsokra bekovetkezd
— mozgasa kovetkeztében.

Kideritették, hogy a DNS negativ toltése az 0sszekoté szdlakon megmarad, és az
Osszekotd szal toltéskotésekkel kapesolddhat az 6sszekété H1-hisztonhoz vagy mas
pozitiv toltésti fehérjékhez, illetéleg pozitiv ionokhoz. A maghisztonok pozitiv
toltései szintén lehet6vé teszik a sokrétli kapcsolodasokat a DNS-sel, sét tavoli
molekuldkkal ¢és a szomszédos magtestecsekkel is. A  magtestecsek
hisztonvégzddéseinek  Osszekapaszkoddsa ~a  kromatintomoriilés  egyik
alapfolyamata. Bizonyos fehérjék, pl. a kohezin, kifejezetten a magtestecsek
tarsuldsat, vagyis a kromatin tomoriilését okozzak. A kromatin szervezddését tehat
a magtestecsek kapcsoloddsai, mozgdsai alakitjdk, amelyek alapveten a
magtestecseket ~ koriilvevd  folyékony  magallomanyban 1évé  molekulak
toltésallapotatol fiiggnek.

Végeredményben a kromatin nagyon valtozékony formdju: a 10 nm-es kromatinszal
igen sokféle alakzatba rendezddhet; hasonldan a folyadékhoz — ezért nevezi a
nemzetkozi irodalom liquid-like chromatinnak. A kromatin kornyezetének
toltésallapotat az ionok, kivalt a magnéziumionok jelentdsen befolyasoljak.

kromogomoly* chromodomain (chromatin organization modifier) ~50 aminosav-
maradékbol allo, a hisztonmag metilezett lizinjét felismerd torzsokds gomoly.
Harom f(-lemezbdl és egy a-csavarulatbol tevodik oOssze. A kromogomolyt
tartalmazoé fehérjék eldsegitik a kromatin tomorodését, gatoljak a génatirast. Ezeket
a fehérjéket harom csoportba soroljuk:

* Az els6be azok tartoznak, amelyekben az N-végi kromogomoly utan drnyék
kromogomoly van. Ilyen pl. a HP1 fehérje.

= A mésodikba tartozoknak csak egyetlen kromogomolya van (pl. polycomb).

= A harmadikba tartozdkban kett6zo6tt a kromogomoly (pl. DNS-kot6 helikazok,
CHD1-CHD4).

arnyék kromogomoly* csak kromogomollyal egyiitt fordul el6 (innen az ,arnyék”
jelz8), a magtestecseket kozelitik egymadshoz. Az ilyen fehérjék tehat tomoritik
a kromatint.



kromoszoma chromosome a a DNS legnagyobb egysége, a legnagyobb DNS-elem; a
genetikai tizenetet szallitja az utddsejtekbe. Az emberi DNS 46 ilyen elembe, vagyis
kromoszomaba, rendezddik. Kettesével parban vannak, az egyik az anyatol a masik
az apatol szarmazik (diploid cells), azaz, az ép emberi sejtek DNS allomanya 23
kromoszomaparbdl all. A parok DNS szerkezete és genetikai tartalma egyforma,
olyannyira, hogy a kromoszdémaparok egyazon helyén ugyanaz a DNS-elem
(példaul gén) helyezkedik el.

Alapvetéen megkiilonboztetjik a nyugalmi sejtmagban lévé kromoszomakat
(nyugalmi kromoszomak) és az osztddasi kromoszdémakat. A fentiek a nyugalmi
kromoszémakra vonatkoznak, amelyek a nyugalmi sejtmagban, meghatarozott
teriileteken (—kromoszémateriiletek) vannak jelen.

Az osztéddsi kromoszomdk (mitotic chromosome) a sejt osztdddsi szakaszdban
jonnek létre a DNS-kett6z6dést kovetden, vagyis benniik kétszer annyi genetikai
allomany van. Szdmtarté osztdoddsban ez biztositja, hogy az utodsejtekbe a
sziil0sejtével megegyezd DNS mennyiség keriiljon. Sejtosztédaskor a kromoszomak
tomorodnek, fénymikroszkoppal lathatova valnak.

A nyugalmi kromoszdma egyetlen kétszala DNS-bdl all, az osztddasi kromoszoma
kett6bol (testvérkromatiddk), ezek a bef(iz6désnél érintkeznek egymadssal. A
testvérkromatiddk a DNS kett6z6désének eredményeként jonnek létre, ezért —
elviekben - tokéletesen azonos bazis sorrenddel rendelkeznek.

kromoszomahely  genetic  locus  valamely = meghatdrozott  bazissornak
(nukleotidsornak) a rogzitett helye a kromoszdéman. Sdvosan festett kromoszéman
adjuk meg, példaul 3ql12; a 3-as kromoszoma hosszu karjanak 112-es savja. A
parjanak ugyanazon a helyén ugyanaz a genetikai elem taldlhato.

kromoszomakeészlet set of chromosomes egyetlen sziil6tdl 6rokolt 23 kromoszoma, n-
nel jeldljiik (n=23). Mondhatjuk esetleg egysziilds készletnek. A megtermékenyitett
petesejt és az utddsejtek (testi sejtek) mindegyike, élettani koriilmények kozott, 46
kromoszomat, tehat két készletet (2n=46), egy anyait és egy apait tartalmaz.
Kétkészletes sejtek (kétsziilOs készlet).

A nemzetkozi irodalomban a kromoszdmakészletek szamanak jelolésére a ploidy
szakszot alkalmazzdk. Az egykészletes a monoploid (uniploid), de leginkabb
haploidnak mondjadk. A kétkészletes sejtek a diploid sejtek, elterjedten euploid
sejtek. Koros sejtekben harom vagy még tobb készlet is lehet (triploid, tetraploid,
pentaploid stb.). Magyar szovegkornyezetben ezek hasznalata sziikségtelen.

kromoszomapar chromosome pair A kromoszomak parokba rendezdédnek; egy-egy
part egy anyai és egy apai kromoszéma alkot. Elkiilonitiink 22 testi
kromoszomapart (44 testi kromoszoma) és egy nemi kromoszomapart, amely
nékben XX-, férfiakban XY-kromoszémdakbdl all. Az utdbbiak Iényegileg
eltér6k, de az XX-par sem azonos, mert az egyik X némitott. Ezzel szemben



a testi kromoszémdk egyformdk: ugyanazon a helyeken, ugyanazokat a
tulajdonsagokat hordozzak.

A kromoszomapdrokat 1-t6l 22-ig szamozzuk. Vizsgdlatakor a parokat
sorba rakjuk az 1-essel kezdve; a testi kromoszomak utdn tessziik a két nemi
kromoszomat. Az igy kirakott kromoszémasornak karyotype a nemzetkozi neve;
magyarul kromoszdémakép.

A kromoszomaparok tagjait az angol irodalom homologous chromosomes (homologs)-
nak nevezi. Magyarul rokonmas kromoszoémak. A hazai irodalom is haszndlja a

homotég—kromoszémak szakszdt, de sziikségteleniil. A kromoszomapdr teljesen

megfeleld, és mondhato a rokonmds kromoszéma is.

kromoszomaparok szambeli eltérései nem ritkak. Lehet a sejtben valamelyik
kromoszomapdrban kettdnél tobb vagy kevesebb tag. A kétfélét egyiitt a nemzetkozi
irodalomban aneuploidynek nevezik. Megtéveszt§, mert a ploidy szakszo a
kromoszdmaszerelvényre utal. Egyszerlien kromoszdématobbletnek,
kromoszomahidnynak mondjuk, de pontositunk:

= Példaul kromoszdémahdrmas trisomy f(triszomm) egy tobblet kromoszéma a
szervezet néhany vagy az Osszes sejtiében. Az adott kromoszémabol nem par,
hanem harom van. Ilyenek: a Patau-kdr, a 13-as harmasa, az Edward-kér, a 18-as
harmasa, a Down-kor, a 2l-es harmasa, de harmas el6fordul a nemi
kromoszomakkal is: harmas X-betegség (47, XXX), Klinefelter-kor (47, XXY).

» Kromoszomahiany monosomy {monoszémiay eggyel kevesebb kromoszéma a
szervezet néhany vagy az Osszes sejtjében. Az adott kromoszémabdl nem par,
hanem egy van. Ilyen a Turner-kor, az egyik X kromoszéma hianya.

Kordbban elterjedt a tészteges—mronoszomin (partial monosomy), illetfleg a
részteges—triszémin  (partial trisomy) elnevezés; ez az elnevezéstipus téves,

hasznalata megsz{int.

kromoszomateriiletek chromosome territories a kromoszdmak
térbeli szervezettsége a nyugalmi sejtmagban. A nyugalmi
kromoszomak tetter0s szerkezetek, folyvast szervezddnek
feladatuk ellatdsara. A mag kocsonyds alapallomanyanak
szerkezeti elemei. A sejtmag meghatarozott részein helyezkednek [&
el; ezeket a helyeket nevezziik kromoszdomateriileteknek. A 46

kromoszoma 46 teriileten. A kromoszémaparok nincsenek egyben,
e hogy a kromoszémak miként foglaljdk el a helytliket a sejtosztédas végeén, nem
tudjuk pontosan. Az X és az Y, illetve a 2 X sincs egyben, a Barr-testet jellemzden a
maghartya belsd oldalahoz horgonyozva lathato.

(Forras: Bolzer et al., (2005) DOI: 10.1371/journal.pbio.0030157)

kiils6 magzatburok chorion a tapsejtek és az ébrényen kiviili kozépsd csiralemez
kivandorolt sejtjei hozzdk létre. Szorosan tapad a bels6 magzatburokkal, és



hasonléan  korbeveszi az egész ~magzatot. BensOségesen fekszik a
méhnyalkahartydhoz, és azzal egyiitt alakitja ki a méhlepényt.

kevantum quantum a fizikaban —részecs



