DNS hibajavitas

TABLE 6-1 ERROR RATES

US Postal Service on-time delivery of local 13 late deliveries per 100
first-class mail parcels

Airline luggage system 1 lost bag per 200

A professional typist typing at 120 words 1 mistake per 250 characters
per minute

Driving a car in the United States 1 death per 10* people per year

DNA replication (without mismatch repair) 1 mistake per 107 nucleotides
copied

DNA replication (including mismatch 1 mistake per 10° nucleotides

repair) copied



Miben tér el két ember genomja?

Keét nem rokon személy genombeli kiilonbsege: 0,1%!

Genetikail variaciok: polimorfizmusok
Az adott genetikai varians: allél

- Apai varians

Human genom diploid

\

Anyai varians

azonos: homozigota

kiilonb6z0: heterozigdta



Polimorfizmusok
1. SNP: 1 nukleotid: cseréje

hianya
tobblete

Hatasa kiszamithatatlan!

Miért?

A genetikai kod degeneralt. Akar nincs 1s hatasa.
Szémszensz (Samesense): ugyanaz az aminosav
Misszensz (missense): aminosav modosul.
Keérdés a fehérje 3.-lagos szerkezete modosul-e?

Nonszensz (nonsense): stop kodonna alakul a bazissorrendben az
egyik aminosav. Csonka fehérjeék, altalaban jelentds valtozas



Frameshift mutacio: 1bp inzercioja, delécioja

2. Hosszusag pilomorfizmusok

Fontos kérdés: Az ismétlddés oszthatdo-e 3-mal?

Ha nem: frameshift mutacio!

Orokletes betegségek

monogenes poligénes



DNS-karosodas: Timin dimerek
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Dezaminadas és depurinacio

Dezaminallodas: spontdn, ionizald sugarzas, alkilalo szerek
Depurinizacio: savak, hOhatasara
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Megvaltozott nukleotid komplementaritas
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Mismatch repair
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