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A XX. századot a genetika évszázadának nevezték, mert rengeteg felfedezés volt e témában, az ismeretek hatalmas mértékben gyarapodtak.

1953-ban ismerték meg a DNS szerkezetét. Ennek a kutatásának a Lajtától innen tiltása volt, ezért a magyar kutatók nem Magyarországon hoztak eredményeket.

A média sok tudománytalan, alaptalan hírt közöl, ami ehhez a témához kapcsolódik. 

Amikor az emberi genommal foglalkozunk, akkor már a biológián túl is felvetődik rengeteg kérdés: etika, filozófia stb.

A humángenetikának is külön részei alakultak ki: molekuláris humán genetika, orvosi humán genetika, pszichiátria humán genetika

2001. februárban bejelentették, hogy a teljes humán génkészletet feltérképezték. Ezt 2003-ban tették elérhetővé.

A biológiai fajok közül az egyetlen az ember, aki rendelkezik a saját génkészletének megismeréséhez szükséges tudással és eszközökkel. Eszköz van a birtokunkban ennek módosítására, de ez már etikai, morális kérdéseket vet fel.

Az emberi génállomány összessége a genotípus.

Korai megfigyelése az embernek: az utód sok szempontból hasonlított az elődre. Ezt külső megjelenésben, személyiségben, … lehet megfigyelni. Ez a fenotípus.

A kérdés az, hogy mi a kapcsolat a genotípus és a fenotípus között.

Egy elgondolás a centrális dogma: Az információ útja DNS ( RNS ( fehérje. Ekkor a DNS a genotípus, a fehérje a fenotípus. Ez a folyamat egy nyílt rendszerben zajlik le. Ezért a környezet hatása feltétlenül érvényesül. Mi is ez a környezet? Molekuláris szinten a molekula melletti többi molekula. Külső környezetként a élőhely is befolyásoló. Az embernél még egy nagyon meghatározó környezet is megjelenik, ami a társadalom. Ez a sokféle környezeti hatás eredményezheti, hogy nem meghatározható, hogy a genotípus milyen arányban determinálja a fenotípusokat. Az egyik szélsőséges álláspont szerint a DNS egyértelműen meghatározza a mentális képességeket. A másik szélsőség szerint az ember társadalmi lény, ezért a mentális képességeit nem a gének, hanem a társadalmi hatások határozzák meg.

Heritabilitás: 0 és egy közötti érték lehet. Ha 1, akkor a vizsgált dolgot egyértelműen a DNS határozza meg, ha 0, akkor nincs a génállomány hatással a vizsgált dologra. A heritabilitás nem mérhető, csak becsülhető. A becsléseknél egy viszonyításnak szokták használni az IQ-t. Ez viszont nem teljesen objektív, mert a vizsgaszituáció okozta szorongás, figyelemösszpontosítás stb. módosítja a végeredményt.

A heritabilitás becslésénél a mért értékek varianciáját figyelik. Ha ez nagy, akkor kicsi a szignifikáns függés.

Ha azt a felvetést vesszük alapul, hogy az IQ heritabilitás értéke 0,8, azaz az IQ 80 százalékban genetikailag meghatározott, akkor a pedagógusok felelősségét ki is lehetne zárni a fejlesztésben, mert úgysem rajta múlik.

Az IQ méréseknél kiderült, hogy a teszt eredményessége nagy mértékben függ az iskolarendszertől. A 40-es években Japánban 10 ponttal alacsonyabb volt ez az érték, mint az amerikai fehérek körében végzett felmérés eredménye. A japán oktatást átalakították, és 30 évvel később a japán értékek lettek 10 ponttal magasabbak az amerikaiaknál. Ebből viszont következik, hogy az IQ nem csak 20 százalékban meghatározott a társadalom, oktatás és egyéb környezeti hatásokkal.

Fenokópia: ugyanolyan fenotípus alakul ki környezeti hatásra, mint ami genetikai okokból kialakulhat.

Molekuláris szinten:

adenin A

guanin G

citozin C

timin (uracil U) T

Ezen 4 molekularész közül mindig 2-2 azonos molarányban jelent meg a vizsgálatokkor. Ezek úgy kapcsolódnak egymáshoz, mint a patent két fele. G-C; A-T. Csak így alakulhatnak ki stabil kapcsolatok. Ezek a molekularészek cukor-foszfát gerincre felfűzve kapcsolódnak össze. A molekularészek kapcsolódásából adódott a kettős spirál.

Az íly módon tárolt információnak sejtről sejtre változatlan formában kell továbbjutnia. Egy ilyen molekula képes kettéválni, és a molekulapárosodás miatt ez képes változatlan formában megkettőződni. A szerkezet akkor lesz stabil, ha a bázispárok mindenhol megfelelően kapcsolódnak.

Az RNS szerkezete csak abban különbözik a DNS-től, hogy timin helyett uracil van benne. A DNS a bázispárosodás szabályai alapján átíródhat az RNS-be oly módon, hogy egy DNS-ről dmindig ugyanolyan RNS képződik. Az RNS-ből lehet a bázispárosodás segítségével ismét az eredetivel azonos DNS-t készíteni.



A fehérjéket aminósavak alkotják. A rengeteg aminósav lehetőségból az élő szervezetben összesen 21 féle jelenik csak meg. Ez alapján az RNS-ből 3 bázismolekulával meghatározott egy aminósav, így az RNS-ből egyértelműen felépíthető az aminósav.

A DNS molekula minden szaporodni képes élőlényben megtalálható. Ez egy univerzális molekula. Mi különbözteti meg a különböző evolúciós lépcsőn álló élőlényeket? Egy elgondolás lehetne, hogy ezek mennyisége, de pl. egy páfrányban akár ötször annyi van, mint egy emberben.

Minden sejtben működőképesen benne kell legyen a DNS. Egy ember minden sejtje (ha kiegyenesítenénk) egy méter apai és egy méter anyai DNS-t tartalmaz.

Kromoszóma
Ez már mikroszkóp segítségével megfigyelhető. Amikor kromoszóma állapotban van a DNS állomány, akkor nincs DNS aktivitás, mert ekkor olyan zárt egységet alkot, ami adott pillanatban nem másolható.

Működési egységek:

gén ( lókusz (tudom, hogy hol fordul elő)

gén ( allél (különböző egyedekben más-más sorrendben lehet)

A kromoszómák száma és mérete a fajra jellemző – kariotipus

Osztódáskor pontosan azonos mennyiségben kell lennie két keletkező sejtben a DNS-nek. Ez a mitózis.

Az embernek 22 kromoszómából van pár, a 23. pedig a nemiség szerint különbözik. XY-férfi; XX-nő

Ha valamelyik kromoszómából nem pár van, hanem 3, akkor triszómiáról beszélünk. Ennek következménye különböző szervi, mentális különbségeket okoz (veleszületett módon).

Pleiotrópia: tudom, hogy mely kromoszómákból, génekből van több. és ez az egész rendszer működését befolyásolja.

Problémát okoz, ha valamilyen kromoszómából több, vagy kevesebb van, sőt a rendszer azt sem tolerálja, hogy ha máshova kerül egy rész.

Huntington-kór: a családi halmozódás kimutatható, és a 25-30 év környékén mozgáskoordinációs problémák megjelenésével kezdődik, és teljes agykérgi leépülés követi. Mivel az ivarérettség után jelennek meg a tünetek, könnyen továbbadható.

Genotípusnak reakciónormát határozunk meg. Egy adott genotípushoz többféle fenotípus tartozhat. A reakciónorma azt jelent, hogy hányféle lehetőség van. Egy egyednél természetesen csak egy forma (fenotípus) alakulhat ki a környezeti hatásokra.

A reakciónorma nagy értékű lehet, de nem mindegyik is jöhet létre, ha az egész genomot nézem. Ennek alapján a teljes genomot is fegyelembe véve a genotípusokhoz egy biológiai limitet kell(ene) meghatározni, ami megadja, hogy összesen hány fenotípus jöhet létre a valóságban.

Ha egy tulajdonság az apa és az anya részéről különböző, akkor melyik jut érvényre az utódban? Ez az allélikus kölcsönhatás lehet: domináns, recesszív, intermedier, kodomináns.
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