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Pamzsav Horolma

A populaciogenetika ujabb eredménye:
genetikai eredetkutatas

An additional result of population genetics:
genetical origin-of-life research

Absztrakt

A populaciogenetika a populaciok genetikai 0sszetételével, illetve a genetikai
Osszetételt megvaltoztatd mechanizmusok tanulmanyozasaval foglalkozik. A
genetikan beliil a genetikai (DNS-) tulajdonsagokat az egyes ¢ldlények megha-
tarozott fajcsoportjanak, azaz a populacionak szemszogébdl vizsgalja, modszer-
tanilag pedig a matematikai modellek alkalmazésa jellemzi. Kulcsszerepe van
az evoluciobioldgiaban, mivel az evolucio elemi 1€pései is populacio-szinten
torténnek. Tanulmanyozza az allélgyakorisagok — a genetikai tulajdonsag val-
tozatainak — eloszlasat és valtozasat a négy o evolliicidos mechanizmus kereté-
ben: természetes szelekcid, genetikai sodrodas, mutacio, migracio (génaramlas).

Kulcsszavak: genetika, DNS, eredetkutatas, kriminalisztika

Abstract

Population genetics deals with investigation of genetic composition of popu-
lations, resp. of mechanisms changing the genetic composition. The genetic

(DNA-) properties within the genetics are studied from the aspect of a definite

racial group, i.e. population of creatures, methodology is characterised by ap-
plication of mathematical modelling. It has a key role in the evolutionary biol-
ogy, as also elementary steps of evolution take place on population level. It also

studies the distribution of allele frequencies, i.e. versions of genetic properties,
and their changes within the frames of the four main evolutional mechanisms,
which are natural selection. genetic drift, mutation and migration (gene flow).
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A genetika fontos mozzanatai

Jelen tanulmény tulajdonképpen egy id6utazas, amely valdjaban 6seink gene-
tikai utjat igyekszik bemutatni. Utazasunk soran a genetika tudoményénak rej-
telmei €s szépségei egylitt tarulnak fel, amely azonban még rengeteg titkot és
felfedezést tartogat szamunkra. RGviden bemutatom az elmult 150 év alapvetd
genetikai mérfoldkoveit, mivel azok nélkiil e tudomanyag fejlettsége és fejlo-
dése nem tartana ott, ahol most.

Gregor Mendel briinni szerzetes, aki az 1860-as években — nemesitési céllal
— borsoval kisérletezett, s probaképpen a zoldborsot sargaborsoval keresztez-
te. Azt latta, hogy az elsd nemzedék (F1) csupa sargaborsot eredményezett.
Azokat egymassal keresztezte és a masodik nemzedékben (F2) jelentek meg
nekik zoldborsok is. ,, Hoppd, hogy is van ez?” — gondolhatta, és megszamol-
ta, hogy milyen aranyban vannak a sarga és a zold borsdszemek. A matemati-
kai elemzés bevezetése zsenialis 6tlet volt a részérdl, amelynek segitségével
3:1 aranyt allapitott meg a sarga és a zold bors6szemekre vonatkozoan. Az
¢észlelt szabalyszeriiséget 6rokitod faktorként definialta, megfigyeléseit és ko-
vetkeztetéseit szabalyokba foglalta. Felfedezésének koszonhetéen az utokor
megérdemelten a genetika atyjaként emlegeti. Az 6rokl6dés mendeli szaba-
lyai kobe vésett torvényekkeént rakeriiltek a mindenkori klasszikus genetikai

tankonyvek lapjaira.

A kovetkez6 nagy felfedezés James D. Watson, Francis Crick és Rosalind
Franklin nevéhez fiizédik. Franklinnak a DNS-molekularol készitett rontgenk-
risztallografias képe alapjan Watson és Crick 1953-ban meghatarozta a DNS
(dezoxiribonukleinsav) szerkezetét, amelyet a Kettds spiral cimii kdnyviik is-
mertetett meg a nagykozonséggel. Watson és Crick munkajukért 1962-ben or-
vosi és élettani Nobel-dijban részesiiltek. Az ket 6vezd dicsfény nem homalyo-
sitotta el a mendeli genetikat, s6t ravilagitott arra, hogy a Mendel altal emlitett
faktorok valojaban a kromoszomak DNS-molekulajanak génjei.

A felfedezést, a DNS kettds spiraljat az 1. abra szemlélteti. A DNS egy csiga-
1épcs6hoz hasonlithato, amelynek gerincét cukorfoszfat-molekula, a 1épcsé
fokait maguk a nukleotidok (bazisparok) alkotjak. Az Adeninnal (A) szemben
mindig Timin (T), a Guaninnal (G) szemben mindig Citozin (C) all. Ez azt je-
lenti, hogy a DNS egyik lanca értelemszertien meghatarozza a masikat, mint
tiikkorképét (1. abra). A DNS ezen szerkezete lehet6vé teszi az informacio sta-
bil tarolasat, a pontos 6nsokszorositast (DNS-replikacio) és az utédokba valo
atadast. Az 6roklodési recept tovabbitasat egyik generaciorol a masikra 6rok-
kon-6rokké maga a DNS teszi lehetéve, ami nélkiilozhetetlen a fajfenntartés
érdekében. A DNS-molekula ezen 6nsokszorositd képességének és a benne
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tarolt informacionak koszonheto a foldi élet tilarado soksziniisége, a kimeritd
részletességgel felépiilt szervezetek 1étezése.

Tehat a DNS-molekulat felfoghatjuk egy négy betiivel irodott digitalis konyv-
nek, amely — egyes virusok kivételével — az ¢16vildg minden egyes tagjanak 6ro-
kit6 anyaga a baktériumoktol a névényeken keresztiil az emberig. Ugyanezen
négy betiivel megirt digitalis konyv hatarozza meg az adott faj formajat, szinét,
méretét és szabalyozza valamennyi életfunkcidjat. De akkor mégis hogyan le-
het ennyire sokszinti az ¢l6vilag, tehetjiik fel a jogos kérdést, hiszen, ha 6ssze-
hasonlitjuk az embert egy capaval, a baktériumot az elefanttal vagy a borsot a
pandamackodval, igencsak szembetlind, hogy mennyire masképpen néznek ki.
Pedig csak a négy betii alkotta DNS formalja 6ket, de a titok kulcsa az alkoto
elemeknek (nukleotidoknak) a sorrendjében rejlik. Az élet kodja leirhatdo mind-
Ossze négy betiivel, ilyen egyszer(i — latszolag — az élet!

cukor-foszfat
Rering
bazispdr
Adenin

nitrogéntartalmua

bizis
Tirnin

Guanin

Citozin

1. abra: DNS spiral és csigalépcs6 szerkezete (URL1)

A genetikai eredetkutatds szempontjabdl a harmadik korszakalkoto felfede-
z¢és Kary B. Mullis nevéhez fiizédik. A szorakozott és extravagans tudos azzal
kisérletezett 1983-ban, hogy laboratoriumi koriilmények kézott mesterséges
DNS-molekuldkat allitson el6 a fent emlitett dnsokszorosito képesség bizo-
nyitasara. Abban az idében minden kutaté szamara ismert volt, hogy a DNS az
€16 szervezetben 6nmagat masolja azért, hogy az utédsejtekbe juttathassa on-
maganak hii masolatat. Kary Mullis a kisérlet soran harom vodorben 1évo kii-
16nb6z6 hémérsékletii vizbe martogatott kémcesoveket, amelyek a masolando
DNS-t és a szaporitasahoz sziikséges komponenseket tartalmaztak, mint példaul
a négy épitdelemet (A, T, C, G), egy rovid DNS-darabot — amit primernek hi-
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vunk, ami meghatarozza a masolandé DNS szakasz elejét és végét —, valamint

a betiiket egymashoz kapcsolo fehérjét (DNS-polimeraz). Csodak csodajara si-
keriilt neki az eredeti DNS-molekula pontos masolatat elkésziteni. A modszer

elve rém egyszer(i: ha felmelegitjiik a DNS-t, a két lancot Osszetartd gyenge

kotés (H-kotés) megszakad egy rovid idore, ha ezutan lehtitjiik, akkor a révid

DNS-darabok (primerek) megtalaljak sajat maguk tiikkorképét az alap DNS-en

¢s odatapadnak a parosodas elve szerint. Ezutan a kdzeget kicsit melegitve —
1d6t hagyva a lanc hosszabbitasahoz —, a duplikalni szandékozott szakasz ma-
solasa megtorténik. Ha ezt a ciklust tobbszor ismételjiik, akkor ciklusonként

megkettdzddik a DNS mennyisége és végiil millionyi masolat keletkezik. Ezzel

a modszerrel lehet rendkiviil kis mennyiségli DNS-maradvanyt megbizhatéan

vizsgalhaté mennyiséglire szaporitani, ahogy az a népszert helyszinel6 (CSI:

Crime Scene Investigation) tévésorozatban is lathato. Ezt a technikat polime-
raz lancreakcionak, PCR-modszernek hivjak; ezért a felfedezésért Kary Mullist

1993-ban kémiai Nobel dijjal tiintették ki.

A PCR-technikanak kdszonhetden a molekuléris biologia cunamiszeri fej-
16désnek indult €s ma mar szinte minden kutatasi €s vizsgalati teriileten alkal-
mazott rutinmodszerré valt. Manapsag — természetesen — nem vizes vodroket
hasznalunk, hanem erre a célra gyartott arany vagy eziist bevonati csétartoval
ellatott késziiléket (e nemesfémek hovezetése kivalo, igy masodpercek alatt fel
lehet fliteni vagy le lehet hiiteni a DNS-mintéat).

A negyedik fontos esemény a Human Genom Projekt volt, amely 13 éven ke-
resztiil zajlott és 2003-ban zarddott le. Amikor bejelentették a tudosok, hogy
az emberi genom teljes nukleotid sorrendjét megismertek, azaz dekodolték az
emberi ¢életet és leolvastak a sajat magunk gyartasi receptjét, az 1élegzetelalli-
to pillanat volt. Ma mar 1éteznek 1jabb technoldgiak, az Ggynevezett ujgene-
racioés (vagy massziv paralel) szekvenalasi (NGS/MPS) modszerek, amelyek
bevezetésével robbanasszertien megndvekedett a DNS-alapu vizsgalatok haté-
konysaga, és par nap vagy akar par ora alatt meghatarozhat6 egy €l6lény vagy
egy egyed teljes genomszerkezete.

A DNS-alapu genetikai eredetkutatasok alapjai

A genetikai eredetkutatas vagy filogenetika az ¢161ények rendszerezésének leg-
elterjedtebb modja. A rendszerezés alapjanak a torzsfejlodés soran kialakult ro-
konsagi kapcsolatokat tekintik, az osztalyozast pedig az ezen kapcsolatokat kife-
jezo filogenetikai csaladfa segitségével végzik. llyen értelemben az emberi fajt
a legkozelebbi kozos 6stdl szarmaztatjuk, vagyis az emberszabasti majmoktol,
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kiiléndsen a csimpanz 0sétol. Koriilbeliil hatmillié éve valt el a kdzds 6stdl az
ember ¢és a csimpanz leszarmazasi vonala. Amennyire az ember és a csimpanz
kiils6 jellegeiben ég és fold a kiilonbség, annyira hihetetlen, hogy minddssze
2%-nyi eltérés van a DNS-iikben. Mivel az elmult hatmilli6 év soran a DNS-ben
keletkezett valtozasok miatt az ember és a csimpanz kiilon-kiilon fajja alakult,
igy e két faj egymas kozott szaporodni sem képes. A filogenetika tudomanya
Afrikdbol, az édenkertbdl valo kirajzast kovetden a megtett uton haladva a ma
616 férfiakat az 6sapatol (Y-kromoszomas Adam), a néket pedig az ésanyatol
(mitokondrialis Eva) szarmaztatva a modern embert (Homo sapiens sapiens)
egyetlen filogenetikai csaladfara rajzolja, mivel a DNS iizenete azt bizonyitja,
hogy az emberiség egyetlen nagy csaladot alkot.

2. &bra: Y-kromoszémas Adam és mitokondrialis Eva (URL2)

A 2. szamu 4bra azt mutatja be, hogyha Adamtol és Evatol minden egyes ge-
neracioban legalabb egy fiu és legalabb egy lany életben marad, €s a mai napig
ez a lanc nem szakad meg, akkor a ma ¢l0 férfiak és nok vizsgalataval vissza-
kovetkeztethetiink seink — akar Adam és Eva — genetikai iizeneteire, s arra is
vajon honnan és hogyan jutottak oda, ahol ma ¢liink. Az 4bran lathat6 MRCA
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rovidités azt is modellezi, hogy ha két embercsoport vandorlas kdzben érint-
kezésbe kertil, majd tervezett Gitja mentén ki-ki tovabball, akkor magukkal vi-
szik a masik csoportra jellemz6 genetikai tulajdonsagokat. Ezt nevezziik a leg-
kozelebbi kdzos dsnek (Most Recent Common Ancestor), és a DNS-valtozas
sebességének (mutacios rata) ismeretében kiszamolhato a legkdzelebbi kdzos
6stol valo elvalas ideje.

A DNS egy gigaszi terjedelmii digitalis konyvnek felel meg, amely mérete
ellenére bezstfolhatd egyetlen sejtbe. Barmely ember DNS-e minden sejtmag-
ban 46 kromoszoémaba, illetve egy kis része a sejtmagon kiviil a mitokondriu-
mokban van becsomagolva. A kromoszémakban a DNS kompakt elhelyezkedé-
sét — sajat spiralis szerkezetén til — olyan enzimek is segitik, amelyek a DNS-t
szabalyosan feltekerik, mint a fonalat az orséra, hogy kisebb helyen elférjen. A
csavarodo szalak tekercsek tekercseit hozzak 1étre, végiil tekercsek tekercse-
inek tekercseként kromoszoémat képeznek (3. szamu abra). Ez teszi lehetové,
hogy az egy-egy sejtben 1évé hatmilliard betiibdl allo konyv (az informatika
nyelvén 6 GB-nyi informacid) minddssze 6 mikronnyi (0,006 mm-nyi) helyre,
a sejtmagba beleférjen. Az érdekesség kedvéért egy szamitast emlitenék, amely
szerint, ha az egy emberi sejtben 1év6 46 db kromoszomat kigombolyitanank, a
DNS-iiket kiegyenesitenénk és 0sszekdtnénk a szalakat, akkor az kb. kétméter
hosszu lenne. Ha az emberi test kb. 10 billié (10 ezer milliard) sejtjének DNS-
¢t igy Osszetennénk, akkor az mintegy 20 millidrd km-re nyalna. A Nap 148,8
millié km-re van a Foldtdl, igy a DNS-szal kb. 67-szer jutna el oda, és vissza.

sejt
sejtmag

23 pdr kromoszoma

gén

|

3. abra: A sejtmag és a kromoszomak (URL3)
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Altalaban, amikor a genom méretérdl beszéliink, akkor ember esetében ennek a
fele (23 kromoszoma, 3 millidrd nukleotid) értendd, amelyet haploid genomnak
hivunk. A megtermékenyiiléskor a két haploid ivarsejt egyesiilésébol ujra 46 db
kromoszdémava all 6ssze a zigotaban a génkészletiink (diploid genom). Ebbdl a
46 kromoszomabdl all6 DNS allomanyt igynevezett sejtmagi DNS-nek hivjuk.
Valamennyi kromoszoémapar egyik tagja apai, masik tagja anyai eredetii. Tehat
ugy lehet ezt elképzelni — ahogy Richard Dawkins, az Oxfordi Egyetem pro-
fesszora kivaloan definialta az Onzé gének cimii konyvében —, hogy a 23 ko-
tetbdl all6 DNS konyvnek kettd alternativ kiadasa van egyszerre (nem késébbi
kiadas!). Az egyik 23 kotet anyai, a masik 23 kotet apai génkészletet tartalmaz.
Minden egyes kdtet, minden oldala megfeleltethetd a masik kdtet azonos ol-
dalanak, az egyes oldalakon vagy azonos, vagy részben kiilonb6z6 genetikai
utasitasok vannak, kivéve a genetikai nemet meghatarozo X- és Y-kromoszo-
mat. A nékben 2 db X-kromoszoma van, ezért az X-kromoszomat tartalmazo
kotetek is egymasnak megfeleltethetdk.

A haploid, 23 kromoszémaba (kotetbe) rendezett haArommilliard nukleotidot
tartalmazo6 ivarsejtek a nOk petesejtjében 22 testi tulajdonsagot leiré kromo-
szomat (autoszomat) és egy X-kromoszomat tartalmaznak. A férfiak sper-
miumsejtjeiben a nemi kromoszémak fele-fele aranyban lehetnek X- vagy
Y-kromoszomak.

A mesterségesen masolhaté DNS-re visszautalva, s a kdnyves példanal ma-
radva, ha az 1. kétet (1. kromoszoma) 10 500 oldalanak masodik bekezdését
szeretnénk megsokszorozni, akkor a kdnyvjelzdink — a primerek — a masodik
bekezdés elejének és végeéinek tiikorképei (komplementerei) kell, hogy legye-
nek, és igy lesz lemasolhato6 a vizsgalni kivant konyvrészlet, azaz DNS-da-
rab. Manapsag egyszerre nem egy kotet egyik oldalardl, hanem tSbb kotet
tobb oldalarol szimultan masolhatok a DNS-darabok az igynevezett multiplex
PCR-modszerrel. A vizsgalni kivant DNS-darab helyét a kromoszoman szak-
nyelven lokusznak hivjuk.

Erdekes, hogy jelenlegi tudasunk szerint az emberi genom — az dsszes DNS
tartalom — legfeljebb harom szazaléka tartalmaz olyan DNS-t (kodol6 régiok),
amely a fehérjekodolas és génszabalyozas révén meghatarozza testiink felépi-
tését és mitkodését. A maradék 97 szazalék az evolucios folyamatok soran fel-
halmozddott, latszolag felesleges, igynevezett hulladék DNS. Egyelére ennek
a hulladék DNS-nek a funkcioja még nem teljesen tisztazott. A hulladék DNS-
ben nem talalhatok gének, 0sszefiiggd szovegrészek, ezért ezeket a szakaszokat
nem kodolo régioknak, masképpen értelmetlen DNS-részeknek is hivhatjuk. A
genetikai eredetkutatds szempontjabol azonban éppen ezeknek a nem kodolo
részeknek a vizsgalata bir felbecsiilhetetlen jelentdséggel, mivel az e régidkban
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keletkezett mutaciok konnyebben fennmaradhatnak és 6roklddhetnek, igy egy-
mastol megkiilonboztethetové téve minket, és segitségiikkel feltérképezhetd
Oseink genetikai titja is.

A modern ember szinre 1ép

A Homo sapiens sapiens, azaz a modern ember egyediilallo képessége az
agy folyamatos fejlédésében rejlik. A koponyaméretekbodl kovetkezden az
emberi agy mintegy félmillio éve elérte a mostaninak megfelelé méretét és
ezen a ponton azutdn meg is 4llt. Tehat agyunk méretének és miikodésének
koszonhetéen nagy intellektualis kiilonbség alakult ki kozottiink és legko-
zelebbi evolicios rokonunk, a csimpanz kozott. A masik fontos hajtoerd a
gondolkodas és a nyelv kialakulasa Iehetett, mivel az 6sszes ma €16 modern
ember igen bonyolult, arnyalt és gazdag nyelvet beszél. Az ember Afrikéban,
az emberiség bdlcsdjében alakult ki, amely manapsag a szakmaban tényként
és altalanosan elfogadott. A Biblia metaforajaval élve Adam és Eva meghitt
randevuja valahol a kelet-afrikai szavannan torténhetett, kozel kétszazezer
évvel ezeldtt. A képzelet szarnyain, mondjuk Adam egy holdfényes éjszakan
szerelmet vallott Evanak, az ugynevezett csettinté nyelv segitségével. Egyes
elméletek szerint a csettinté nyelvek a legdsibb nyelvek kozé tartoznak, és
feltételezhetd, hogy mai beszél6ik (példaul a busmanok és koiszanok) ései
kozott kell keresniink a ma €16 emberek Oseit.

A modern ember valoszinlileg mintegy 60-70 ezer évvel ezel6tt rajzott ki Af-
rikabol. Ha ez igy van, akkor a modern ember Azsia meghdditasat Afrikabol
kihajozva, az Indiai-6cean partja mentén haladva teljesitette, mig Ausztraliat
Délkelet-Azsia fel6l érte el. Jelenlegi ismereteink szerint az ember foldtorté-
neti 1éptékkel mérve viszonylag rovid id6, 5-6 ezer év alatt megjarta a Fold
minden zegét-zugat.

Eurdpa Azsia fel6] agy 40-45 ezer éve kezdett benépesiilni. A modern ember
Eurépaba érkezése megpecsételte az addig itt €16 neandervolgyi emberek sorsat,
akik par ezer évig valosziniileg egyiitt élhettek a modern emberrel. A legajabb
kutatasok szerint a mai nem afrikai emberek egy része kb. 3—5%-ban hordozza
a neandervolgyi ember genetikai hagyatékat.

Akkor induljunk el egylitt ezen a tdbbezer éves genetikai utazason. Vajon me-
lyek azok a titokzatos DNS-jellegek, melyek feltarjak elottiink ezt a torténetet?
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A sejtmagi és a mitokondrialis DNS 6sszehasonlitasa

A sejtmagi (nuklearis) genom 23 par kromoszomajanak DNS-konyvtarban a
becslések szerint 20-40 ezer gén talalhato, amelyek a fehérjék gyartasi receptjeit
és azok termelésére vonatkozo utasitasokat tartalmazzak. A DNS-koényvtar azon
részei, amelyeket jelenlegi tudasunk szerint hulladék vagy néma DNS, més sz6-
val nem kodold DNS tolt ki, anélkiil adodnak tovabb nemzedékrol nemzedékre,
hogy barmilyen lathat6 hatasuk lenne. Ezekben a latszolagos genetikai hulladé-
kokban bujnak meg ama informaciok, amelyek a nem lathato kiillonbozésége-
inkre vonatkoz6 genetikai tizeneteket kozvetitik. Az emberiség sokszinlisége az
emberek kozotti kiillonbozoségbol ered. Populacidgenetikai szempontbol ezek
a kiilonbozdéségek tigynevezett polimorfizmus- (sokféleség) mintazatban taro-
lodnak és adddnak at generaciorol generaciora. Ezek a kiillonbozoéségek teszik
az egyes személyeket genetikailag teljesen egyedivé az egypetéjii ikertestvé-
rek kivételével (bar rendkiviil csekély eltérés a jelenlegi modern modszerekkel
DNS-szinten mar kozottiik is kimutathato).

A fejlettebb egysejtii €s tobbsejtl él61ényekben, igy az emberben is 1étezik
egy masik DNS-allomany, a sejtmagon kiviili genom is, amely minden ilyen
¢l6lényben a mitokondriumoknak nevezett sejtszervecskékben helyezkedik el,
és amelyet mitokondrialis DNS-nek (mtDNS) hivunk. A mitokondriumok apro,
baktériumszerti képz6dmények, amelyeknek akar ezrei is tolonghatnak sejtje-
inkben. A mitokondrium egy erémii, ahol specialis biokémiai folyamatoknak
kdszonhetden kémiai energia keletkezik, amely a sejt energiaellatasat biztositja.
Az mtDNS nem a sejtmagi DNS-allomany része, igy mentes marad az 6rokitd
anyag nemiség okozta elkeveredésétdl, és maganyosan, bar tobbedmagukkal,
elszigetelten éldegélnek a citoplazmaban a sejtmagon kiviil. Mind a petesejt,
mind a spermium tartalmaz mitokondriumokat. Egyes elméletek szerint a himi-
varsejt épp csak annyi mitokondriumot tartalmaz, amennyi elegend6 energiat
szolgaltat a farok mozgatasahoz, ahogy a spermium millidnyi tarsaval egyiitt a
petesejt felé torekszik a megtermékenyités versenyében. Tudjuk azonban, hogy
altalaban csak egy befutd van, az, amelyik elsdként éri el a randevira varé pe-
tesejtet. Amint a megtermékenyités megtorténik a himivarsejtben talalhat6 mi-
tokondriumok a farokkal egyiitt elhullanak vagy szétbomlanak, igy a zigotaban
egyediil az anyatol szarmazo mitokondriumok maradnak meg. A mtDNS-t tehat
kizarélag az anyatdl kapja az utdd, az ezek altal meghatarozott tulajdonsagok
csak anyai uton 6roklédnek tovabb a kdvetkezd generaciora. Persze, mint sok
mindenben a bioldgidban, ebben is lehetnek rendkiviil ritkan kivételes esetek.

Ha a vérfert6z0 kapcsolatokat kizarjuk, valamennyiiinknek két sziilgje, négy
nagysziildje, nyolc dédsziildje, 16 liksziiloje és 32 iik-iiksziiléje van, és igy
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tovabb. Az el6dok szama minden nemzedékben duplikalddik. Példaul a 10. ge-
neracioig visszamendleg 210 = 1028 elddiink lenne.

Sejtmagi DNS az bsszes mtDM5 csak egy leszarmazdsi
felmendtdl drokiGdik vanal mentén drokladik
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4. abra: A sejtmagi és a mtDNS 6roklédése (URL4)

A 4. szamu abrat nézve a legutolsd generacioban mindenkinek csak egy mito-
kondrialis 6se van, ez az édesanyja (jobb oldal), viszont két nuklearis elodje
van, a sziilei (bal oldal). Ha még egy generacioval feljebb 1épiink, akkor négy
nukledaris 6s van, azaz a négy nagysziild, mikdzben még mindig csak egy mito-
kondrialis 6s van, azaz a nagyanya. Lépjiink vissza a multba még egy generaci-
oval. Lesz nyolc nuklearis 6siink, a nyolc dédsziild, de tovabbra is csak egy mi-
tokondrialis el6diink van, a dédanyank. Ha visszamegyiink 2000 évet az iddben
¢s 25 évet tekintiink egy generacionak, akkor a Kr. utani idészamitas kezdetéig
80 generacioval szamolhatunk. Ebben az esetben 280 szamu 6siink lenne, ame-
lyet, ha emberi 1éptékre forditunk, akkor milliészor millidszor millidszor millio
(kvadrilli6) dse élt volna egyetlen embernek. Nyilvan ennyi ember nem is 1éte-
zett eddig a F6ldon. Mindebbdl az kdvetkezik, hogy valamennyien kdzelebbi
rokonsagban allunk egymassal, ezért a nuklearis 6seink szama joval kevesebb
kell hogy legyen a fent szamitottnal. Azonkiviil 1athato, hogy a nuklearis DN'S
vizsgalataval képtelenség, vagy legalabbis rendkiviil nehéz végig kovetni egy-
egy leszarmazasi vonalat, mivel a genetikai nyomok elvesznek a mult kuszasa-
gaban a generacionként megkétszerez6do nuklearis felmendk kozott.

Az apai €s anyai kromoszomak az ivarsejtjeinkben kombinalddnak, azaz a
46 sziil6i kromoszoémabol csak 23 db kromoszoma keriil be az ivarsejtjeinkbe.
Hogy a 23 par kromoszoma melyik tagja kertil at az utédunkba, az csak a vélet-
len miive. Ennek kapcsan végezziink egy kis szamitast. Mind az anyai, mind az
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apai ivarsejtek osztodasa (egyenként 223 azaz kb. 8,4 millio) kiilonb6z6 kom-
binéciot hozhat létre. Egyszeri példaként képzeljiik el az anyai 23 par kromo-
szomat 23 piros és 23 kék palcikanak. Ebbdl lehetne 1 piros és 22 db kék, vagy
talan 2 kék és 21 db piros, de az is lehetne, hogy pont 23 piros vagy 23 kék pal-
cikat huzunk véletlenszeriien. Ugyanezt lehet elképzelni az apai kromoszoma
készletre is, de itt a szinek, mondjuk sargak €s zoldek. A szinkombinaci6 ana-
logiaval élve a petesejt €s a spermium 223 x 223 (kb. 70 ezer millidrd) lehetsé-
ges kombindaciot alkothat, elméletileg.

Egy sziilopar sziiletendd gyermekében ebbdl a 70 ezer milliard lehetséges kro-
moszoma kombinaciobol egyetlen egy valtozat valosul meg, vagyis az arany 1 a
70 ezer milliardhoz. A kovetkez6 gyermek ugyanezt a valtozatot gyakorlatilag
nem kaphatja meg, ezért kiilonboznek a testvérek. A természet igy biztositja az
utodok kiilonb6zoségét és valtozatossagat. Sajnos, a természet nem vesz tudo-
mast arrol, hogy egy genetikus-szakértd vagy kutatoé szenvedélyesen probalja
tisztan latni a genetikai szabalyszerliségeket €s az 0sok evolucios lizenetét. Ezen-
kiviil 1étezik még egy rekombinacioé néven ismert genetikai rémalom, melynek
soran a kromoszomaparok kdzott — a fent emlitett szines palcas kombinéacion
tul — véletlenszerit DNS-szegmens csere torténik az ivarsejtekben minden egyes
gyermek nemzésekor. Tehat az anya petesejtjében keresztben piros-kék csikos,
az apa himivarsejtjeiben pedig sarga-zold csikos palcakat (kromoszémakat)
orokolnének az utddok. Ily mdédon, ami a DNS-ben a digitalizalt szoveget ille-
ti, a sziilok ivarsejtjeiben torténd kombinacio és rekombinacid dsszekuszalja
az 0sok altal kozvetitett bizonyitékokat, elmosva az anyai €s apai vonal tiszta
hozzajaruldsat. Ebbol az kovetkezik, hogy a nuklearis DNS zagyvasagabol —a
hagyomanyos genetikai modszerekkel — pontosan nem tudjuk kiolvasni éseink
genetikai lizenetét. Az elmult években a korabban emlitett NGS/MPS szekven-
alasi modszerekkel azonban egyszerre mar tobb szazezer genetikai marker is
vizsgalhatova valt, amelyek 0sszehasonlitd elemzésével, megfeleld biiniigyi
vagy publikus adatbazisok segitségével akar igazsagiigyi aspektusu szdrma-
zastani (genealodgiai), rokonkeresési vagy biogeografiai-eredet vizsgalatok is
elvégezhetdk (akar tavolabbi rokonsagban 1€v6 személyek kozott is).

Apai és anyai agi leszarmazas, avagy Adam és Eva orokosei
Andbkben egy par, azonos méretli X-kromoszoma van, mig a férfiakban egy X és
egy Y, vagyis mind alakilag, mind méret szerint eltéré a nemi kromoszoémapar.

Az Y-kromoszoma méretben sokkal kisebb és satnyabb, mint az X-kromoszoma.
Az Y-kromoszéma kb. 60 milli6 koriili bazisparbol all, mig az X-kromoszéma
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kb. 153 milli6 bazispar terjedelmii. Egyrészt a méretbeli kiillonb6z0ség miatt,
masrészt annak okan, hogy az Y-kromoszoma legtobb részén az X-t6l eltéro,
attol teljesen idegen DNS talalhato, az Y-kromoszémanak ez a része mentes

a mar emlitett rekombinéciotol (1asd a keresztben csikos palcikés hasonlatot).
Mindebbdl az kdvetkezik, hogy ha az utéd az Y-kromoszomat 6rokli az apja-
tol, akkor fiu lesz, ha az X-kromoszomat 6rokli az apjatol, akkor lany lesz. Te-
hat a gyermek nemének a kialakulasara az anyanak semmiféle kihatasa nincs.

A kizardlag apai agon 6roklodo Y-kromoszoma (mint sejtmagi DNS) 0ssze-
tételének vizsgalataval (a kizarélag anyai agon 6rokl6dé mitokondrialis, mint
sejtmagon kiviili DNS elemzésével egyiitt) lehetdvé valik az 6sszes eddig €lt és
ma ¢l6 embernek egy 6riasi globalis csaladfan torténd elhelyezése. A globalis
csaladfa egyben felvazolja azt a hosszl utat is, amelyet mar 1étez6 fajként tettiink
meg az emberiség bolcs6jétol, Afrikatol a foldkerekség legeldugottabb zugaig.
A filogenetika tudomanya részletes térképet rajzol dseink vandorlasi utvonala-
ir6l, valamint hozzavetdleges datumokat is tud rendelni az egyes meghatarozo
foldrajzi allomasokhoz, ahol egy-egy 3sapa vagy ésanya sziiletett. Oseink szii-
letésének id6beli becslései a DNS-ben talalhaté mutaciokon alapuld genetikai
id6szamitasi modszerekkel torténnek. Ez nem kevesebbet jelent, mint azt, hogy
ama €16 emberek génjeikben hordozzak torténelmiinknek, az emberi evolucio-
nak egy fontos darabjat, iizenetét. A legutolsé nemzedékben mindenkinek egy
apai 6se, azaz apja van, eggyel visszafel¢ haladva ugyszintén egy apai dse, azaz
nagyapja van. Még egy generacioval visszalépve valtozatlanul egy apai 6s van,
vagyis a dédapa, és igy tovabb. Lathato, hogy az Y-kromoszdma apardl fitra

— anyai hozzajarulas nélkiil — tisztan adodik tovabb egyik nemzedékrol a ma-
sikra, ha minden egyes nemzedékben legalabb egy fiu sziiletik (5. szam1 abra).
Hasonloképpen az anyai (mitokondrialis DNS) leszarmazasi vonalak nyomon
kovetéséhez, az apai leszarmazasi vonalak is feltérképezhetdk az Y-kromoszo-
ma altal kozvetitett genetikai lizenetek segitségével.

A mitokondrialis Eva kutatasaban az attorés az 1980-as évek végén tortént
meg. A kutatok 6t kiilonbozo foldrajzi populaciobol szarmazé személyek mito-
kondrialis DNS-ét elemezték. Azt talaltak, hogy mindezen mitokondrialis DNS-
ek egyetlen egy nore vezethetdk vissza, aki feltételezhetéen mintegy 200 ezer
évvel ezel6tt élt, valosziniileg Afrikaban. A jelenlegi afrikai populaciot kivéve,
minden mas vizsgalt populacidban tobb leszarmazasi vonal volt megtalalhato,
mintegy ramutatva arra, hogy az egyes teriileteken végbement kolonizacioé nem
egyszeri eseményként zajlott le. igy formalédott ki az 8sanya, a mitokondrilis
Eva fogalma és a mitokondrialis DNS-ben rogziilt torténelem, vagyis ama egye-
diilallo tizenet, amely nemzedékrdl nemzedékre szinte valtozatlanul adodott at,
csupan a molekularis 6ra ketyegésével, hébe-hdba mutaciokkal gazdagodva.
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5. abra: Apai agi 6roklédés (URLS)

Filogenetika, avagy a genetikai eredet alapismeretei

A DNS-alapt genetikai eredetkutatas nagyon fiatal tudomanyag. A filogenetikai
témakor magaba foglalja a human evolucios és migracids folyamatokat, azaz
a genetikai Ostorténetet.

Az ember 6rokds mozgasban volt és van. Valamennyiiink 6sei vadaszok és
gyljtogetok voltak, késobb — az utdbbi tizezer évben — pasztorok és foldmii-
velok. Tehat az emberi torténelem nagyban 6sszefiigg az emberek mozgasaval.

Az 1990-es években a kutatok nagy lazzal kerestek olyan DNS-jelzéket, ame-
lyek segitségével az anyai vonalakhoz hasonloan feltérképezhetdk az apai le-
szarmazasi vonalak is. A megoldast az Y-kromoszoma genetikai vizsgalata je-
lentette. A kutatdk a vilag kiilonb6z6 régioibol szarmazo tobb mint kétezer férfi
és emberszabasu (csimpanz) DNS-analizisébdl allapitottak meg, hogy az apai
leszarmazasi vonalak (az ugynevezett haplocsoportok) hol és mikor keletkez-
tek, és melyek azok a genetikai jellegek, amelyek jellemzik az adott 6sapékat.
Az Y-kromoszomas Adam, aki a haplocsoportba valé hovatartozas miatt ,,A”
6sapanak hivhato, kb. 235 ezer éve sziiletett. Az idé6 mualasaval Adam finagi
leszarmazottjai elég sokan lettek, és valamelyik leszarmazottja ,,B” Gsapava
valt kb. 88 ezer éve. Telt-mult az id6 és a ,,B” dsapa egyik leszarmazottja ,,C”
Osapaként jelent meg kb. 48 ezer éve. Aztan id6vel, kb. 46 ezer éve a ,,C” Osa-
pa egyik leszarmazottja ,,.D” 6sapaként jott vilagra. Tehat lathatd, hogy ezek a
betlivaltozatok kialakulasa folytatodott, és ily modon a vilagon 1étezett Gsszes
Osapa A-tol T-ig terjedd betiivel jelolhetd. A valaha élt, kiilonb6zo betiivel je-
161t 6sapéakat az Y-kromoszoman kiviil, egy-egy adott helyen keletkezett mu-
taciok kiilonboztetik meg egymastol, amelyeket leszdrmazottjai is hordoznak
tovabbi mutaciokkal egytitt.
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A kutatok az Y-kromoszoman olyan nukleotid pozicidkon (lokuszokon) talal-
hat6 bazisparok azonositasara torekszenek, amelyek egy-egy sikeres Osapara
utalva a férfinépességet relevans részekre bontjak. Az ilyen lokuszt vagy bazist
leszdrmazasi Y-SNP-nek (Ancestry Informative Y Single Nucleotide Polymor-
phism) nevezziik. Ezzel kapcsolatban két 1ényeges kifejezéssel kell megismer-
kedniink: haplocsoport és haplotipus.

Haplocsoport: Maga a haplo eldtag egyszer és/vagy egylittes el6fordulast je-
lent, tehat a mi esetiinkben azt, hogy a vizsgalt DNS-tulajdonsagegyiittes egy
kozos 6stdl szarmazik.

A nem rekombinalodo Y-kromoszoma és mitokondrialis DNS egy-egy adott
pontjan talalhato, rendkiviil lassan valtoz6 (mutaldédo) leszarmazasi SNP-k
haplocsoportokat hatarozhatnak meg, és ennek alapjan minden férfir6l és no-
r6l egyértelmiien eldonthetd, hogy egy adott haplocsoportba tartozik-e vagy
sem. Tehat a haplocsoport az Y-kromoszoman és a mitokondrialis DNS-en
1év6 szovegben egy-egy adott pozicidban bekdvetkezett egybetiinyi eltéréssel
(pontmutaciéval) definialhato. Természetesen egy haplocsoporton beliil is 1é-
teznek tovabbi alcsoportok, és azon belill is tovabbi al-alcsoportok, amely azt
eredményezik, hogy példaul a férfiak esetében a haplocsoportok egy, a minden
férfi 6sét reprezentalé A haplocsoporttol — az Y-kromoszomalis Adamtél — in-
dul6 fastruktiraba rendezddnek.

Haplotipus: A férfiak esetében a haplotipus meghatarozasa az Y-kromoszoma
DNS-én adott helyen talalhato, gyorsabban mutalodo, altalaban 3-5 betiis sza-
kasz ismétlodésének szdman alapszik, ezek az ugynevezett STR (Short Tand-
em Repeat) vagy mikroszatellita lokuszok. Az Y-kromoszoma hosszaban ilyen
3-5 betlis ismétlodéseknek a sokasaga talalhatd (példaul CTA CTA CTA CTA
CTA CTA), mintha a DNS-lanc elkezdene dadogni. Ezen dadogas mennyisé-
gét szammal jelolik, az el6z6 esetben ez hat lenne, amit hatos allélnak hivunk.
Minél tobb ilyen polimorf dadogo szakaszt vizsgalunk az Y-kromoszéman — a
nagy szamok torvénye alapjan —, annal precizebben azonosithat6 és kiilonithe-
t0 el genetikailag sok vizsgalt férfi. Ezen STR-tipusok 0sszességét hivjak hap-
lotipusnak. Példaul, ha 10 STR-lokuszt vizsgalunk az Y-kromoszémén sorban,
ezeket ugy lehet elképzelni, mintha 10 gyongybdl all6 fiizér lenne egymas utén,
ahol minden egyes gyongy egy-egy lokusz, és minden egyes gyongy helyén
eltérd szamu dadogo betiisort (allélokat) talalnank. Ha ezeket a szamokat egy-
mas utan, meghatarozott sorrendben felirjuk, akkor megkapjuk egy adott férfi

crcr

ora ketyegésével egy-egy lokuszon a ,,dadog6 betiik” szama altalaban eggyel
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csokken vagy novekszik. Ezt nevezziik 1épésenkénti mutacionak. Ha két férfi
kozeli rokona egymasnak (példaul nagyapa és unoka), akkor szinte majdnem
mindig azonosak a haplotipusaik, ellenben, ha a kdzos 0st6l tortént levalas ota
sok 1d6 telt el, akkor tobb lokuszon is eltérhetnek egymastol az allélok annak
ellenére, hogy még tovabbra is ugyanabba a haplocsoportba tartozhatnak. Az
Y-STR haplotipusok azért kiilondsen fontosak, mert segitségiikkel megbecsiil-
hetjiik egy adott haplocsoport korat és diverzitasat, illetve a haplocsoporton be-
lili férfiak egymas ko6zotti apai vonala rokonsagi kapcsolatait.

A genetikai eredetkutatas eredményének
igazsagiigyi és kriminalisztikai aspektusa

Az anyai és apai leszarmazasi vonalak elemzésével a vizsgalt személy biog-
eografiai (foldrajzi/etnikai) hovatartozasara, eredetére is lehet kovetkeztetni,
mivel a leszarmazasi vonalak (haplocsoportok) keletkezése (6sapak és dsanyak
sziiletése) tobbnyire egy-egy foldrajzi régiohoz vagy kontinenshez kotddott.
Példaul az 6sapak esetében az A és B haplocsoportok csak Afrikaban keletkez-
tek, tehat afrikai eredetre utalnak, viszont a H haplocsoportba tartozé férfiak
Dél-Azsiabél szarmaznak (indiai 6slakosok vagy eurdpai roma kisebbség), az I
haplocsoporttal rendelkez0 férfiak csak europaiak lehetnek (eurdpai 6slakosok),
és az N1 (N1c) haplocsoport Eszak-Eurépaban gyakori (példaul Finnorszagban).
Tovabba a C és O haplocsoportba tartozé férfiak foleg az azsiai kontinensrél
szarmaznak, vagy a Q3-mal rendelkez0 férfiak nagy valosziniiséggel amerikai
Oslakosok (indidnok) lehetnek. Az R1b férfiak f6leg Nyugat-Europaban, az R1a
inkabb Kelet-Eurdpaban, az R1a egyik alcsoportja pedig Indidban fordul eld.

Az anyai agi leszarmazas tekintetében az L és annak alcsoportjai Afrikaban
fordulnak el3, mivel Eva is Afrikaban sziiletett. Az A, B, C, D, Z, F, G, QésY
bettivel jelolt anyai vonalak Azsidban, viszont a J, T, H, V, U, K és X betiivel
jeloltek Eurépaban gyakoriak.

Mindezek alapjan ez nem azt jelenti, hogy az adott leszarmazasi vonal csak és
kizarélag egy kontinensen fordul eld, hanem mashova is eljuthat(ott) a human
migracionak és keveredésnek kdszonhetden. Emiatt a genetikai eredetmeghata-
rozas szempontjabol az adott vonal el6fordulasi gyakorisaga jatszik donto sze-
repet, mivel példaul, ha egy ismeretlen holttest vagy egy bilincselekmény nyom-
hagyojanak vizsgalata soran meghatarozott anyai vagy apai leszarmazasi vonal
az adott kornyezd populacioban egyaltalan nincs, vagy el6fordulasa alacsony
(példaul 1% alatti), akkor kicsi a valdszintisége, hogy az illeté abbol a popula-
ciobdl szarmazik, amely a maradvany feltalalasi helyére jellemz6.
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A tudomany mai allasa szerint az apai €s anyai leszdrmazasi vonalak tekinte-
tében altalanosan nem 4allithat6 az, hogy léteznek kizardlag egy-egy populaci-
ora vagy népre jellemz0 haplocsoportok, mondjuk csak a magyarokra jellemz6
markerek. Ugyanakkor lehetnek erre ritka kivételek is: Oversti és munkatar-
sai 2017-ben leirtak, hogy bizonyos mtDNS alcsoportok finnekre jellemzonek
tekinthet6k, azaz Finnorszagban meglehetdsen gyakoriak, viszont Eurépaban
gyakorlatilag hidnyoznak vagy ritkan fordulnak eld. Az ujgeneracios szekven-
alasi technologianak koszonhetden, a cunamiszeriien névekvo genetikai adatok
alapjan valosziniileg csak id6 kérdése, hogy valoban lehetségessé valjon altala-
ban egy-egy populéciora, népre jellemz0 leszarmazasi vonalak és markermin-
tazat megallapitasa, mint a fenti finn esetben is.

A genetikai eredetkutatas egy blincselekmény helyszinén hatrahagyott bio-
logiai nyom vagy ismeretlen holttestek vizsgalata soran segitséget nytjthat az
eljar6 hatosagok szamara, hogy milyen etnikumhoz tartozé személy utan ér-
demes nyomozni. Az ilyen elemzések f6leg olyan multikulturalis orszagokban
szolgalhatnak értékes informéacidval, ahol eltérd biogeografiai eredettel ren-
delkez6 emberek ¢lnek egymas mellett jelentds szamban, tobbnyire egymastol
elkiiloniilt parvalasztasi kozosségekben, mint példaul az Amerikai Egyesiilt
Allamokban, az Egyesiilt Kiralysagban vagy Hollandiaban.

Az alabbiakban emlitek két olyan kiilfoldi esetet, ahol az anyai vagy apai 4gon
0roklodo genom vizsgalata az ismeretlen személyi eredetii biologiai anyagma-
radvanyt hagyo személy etnikai eredetére segitett kovetkeztetni.

2011-ben a moszkvai domogyedovai repiilotéren tortént terrorista cselekmény
elkovetdjének Y-kromoszoma profiljat hamar sikeriilt azonositaniuk az orosz
kollégaknak, megallapitva azt, hogy ez az apai leszarmazasi vonal csak az In-
gusfoldon é16 férfiakra volt jellemz6. Ugyanezen szakemberek beazonositot-
tak az R1b haplocsoporton beliil egy korabban nem ismert keleti agat, az R1b-
GG400-ot, amely a mai kelet-eurdpai €s nyugat-azsiai populacioban jelen van,
azonban Nyugat-Eur6paban nem talalhato. (URL6)

Az Amerikai Egyesiilt Allamok kormanya igyekszik azon elhunyt amerikai
katonakat is beazonositani, akik az 1943-as tarawai csataban estek el, ami a
masodik vilaghaboru soran az amerikai €s a japan-koreai erdk stlyos veszte-
ségét okozta. 2018-ig tobb mint 1100 mintat kiildtek be a hadsereg DNS-azo-
nositasra szolgalo6 laboratoriumaba (AFDIL), és az abbol meghatéarozott 206
egyedi szekvencia mintegy 20%-a azsiai mitokondrialis haplocsoportokba
tartozott. A torténelmi leirasok szerint viszont egyetlen azsiai szarmazast
amerikai sem allt ott katonai szolgalatban, ezért feltételezhetd, hogy az 4zsi-
ai mtDNS-haplocsoportokba tartoz6 csontmaradvanyok nem amerikai allam-
polgéroktdl szarmaztak.
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