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Ebbél is litszik, hogy az olajkataszt-
rofik rendkivill veszélyesek a vizi élolé-
nyekre pl. a pingvinekre.

Dél-Afrikiban tértént egyszer egy
hatalmas olajszennyczddés, ami miatt
rengeteg pipaszemes pingvin keriilt ve-
szélybe és emiatt akkor rengeteg kér-
nyezetvédd odautazott, hogy segitsen
nekik.

Az olajszennyezddésnél alapvetden
az a probléma, hogy az olaj a viz fel-
szinén dszik, igy elzirja a napfényt és
gdtolja a vizben ¢16 élélények gizese-
réjét. Ez tortént példaul Alaszka part-
Jjaindl az Exxon Valdez katasztréfija
miatt 1989-ben, ahol kb. 15 000 Lkm?
teriiletil vizfelszint szennyezeit az olaj.

Tortént olyan hajébaleset a francia
partoknal, hogy egy Dél-Amerikibal
érkezd hajé meghibasodott, megdslt
és irdnyithatatlanna vilt. A legénysé-
get kimenekitették, de a tébb ezer li-
ter fizemanyag még a tartalyban volt
és félé volt, hogy kijut a viz felsziné-
re. Tobbsziri probilkozdsra sikeriilt a

A madirtoll olajszennyezédésének vizsgilata

spanyol partokhoz von-
tatni és nem tértént ka-
tasztrifa,

A Tisza és a Duna
szennyezése

A Tisza a Duna leghosz-
szabb  mellékfolydja,
Kézép-Eurdpa legfonto-
d sabb folydinak egyike. E
y folyd képez hatérvonalat
Bicska és Banat kézdtt,
mieldtt a Vajdasdg kize-
pén, Titelnél a Dundba
omlik. Magyarorszigi
szakasza 597 km hosz-
szii. Az eddigi legna-
gyobb vizszennyezés a
2000. évi cianid és nehézfémek altal
okozott szennyezédés, amelynck for-
risa Roménidban volt, s nem ismer-
ve orszdghatirokat, tovaterjedve egé-
szen a Dundig, illetve a Fekete-tengerig,
sok esetben visszafordithatatlan kirokat
okozott az éléviligban,

A Duna a mésodik leghosszabb fo-
lyam Eurdpaban (a Volga utdn). A Duna
nemzetkdzi folyd; 10 orszdgon halad 4,
vizgyiijtd teriilete pedig 7 tovabbi orsza-
got érint. Napjainkban fontos nemezetk-
zi hajdunt,

A bds-nagymarosi vizlépesé (BNV)
— hivatalosan Gabé&ikovo-nagymarosi
Vizlépesbrendszer — létesitésének célja
az energiatermelés, a hajozhatésag bizto-
sitdsa, az drvizvédelem és teriletfejlesz-
tés volt. A bosi erémii elsd itemét 1986-
ban, a nagymarosi erdmii utolsé egységét
pedig 1990-ben kellett volna tizembe he-
lyezni. Eredeti formajaban végiil sosem
valésult meg, mivel a magyar kormény a
kérmyezetviéddk és civilek tiltakozdsanak
hatdsdra 1989-ben ledllitotta a magyar ol-

dalon az épltkezéseket, 1992 méjusﬁbah
pedig felbontotta a szerzidést az (akkor
még) csehszlovik féllel. Az igyben a két
orszdg a hdgai Nemzetkizi Birdsighoz
fordult, amely végiil 1997-ben mindkét
felet elmarasztalta. Ez az eset is példiz-
za, hogy a kirmnyezetszennyezésért és a
kirnyezetvédelemért a nemzetek egyiit-
tesen feleldsek.

Osszegzés

Az emberiség egyik legnagyobb kihivisa a
jBvire nézve, hogy megvédje ivovizkészle-
teit, példiul nem szennyezi a partokat a vi-
rosok kimyékén (Rio de Janeiro-i kimye-
zetvédelmi viligkonferencia ), és megériz-
ni a vizekben 1év6 faji sokszinliséget.
Magyon &riilik, hogy részt tudok venni
ebben a palydzatban, illetve hogy a kuta-
témunkim sordn jobban megismerhettem
a vizszennyezds globdlis problémajat és a
vizvédelem globilis lehetiségeit.

Irodalom i
hitps:ihu. wikipedia.org/wiki/Ve:C3%ADz
https://hu. wikipedia.org/wiki/
VHCI%ADezennyezt:C3%A 0
https://hu.wikipedia.org/wiki/
Lukaliz%Ci%&lci%CS%B3_
(VICI%ADZVYCI%AIdelem)
hitpe!fwrwwnyf hw'othershtml komyezettud mm/
tadk/Hatas. htm
https://hu. wikipedia.org/wiki/
Biodiver=it%C3%A 15
hitp:/feretisegi.com/tetelekbiologia/a-viz-mint-
komyezeti-tenyezo/
hitps:/hu.wikipedia.org/wikiTisza
htps:ihu wikipedia.org/wikiDuna
hutps:huwikipedia.org/'wiki/B%C5%9 1 5% E2
*o80%93nagymarosi_v3CI%ADZI%CI%A
OpeseCst

Charlcs Darwin fogalmazta meg azt
az elméletet, mely szerint az é16
szervezetek  evolicidja  véletlensze-
ri valtozatossigon és természetes ki-
vilasztddison alapul. Jacgues Monod
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Balyai Farkas Elméleti Liceum, Marosviisirhely, Romdnia

A szem evolucidjanak vizsgalata bioinformatikai
adatbazisok segitségével

~Nagyon elgondalkodtato az a gondolat, hogy a pardnyi viltozdsok sok sok lepéshen halmozddnak;

ezzel egyvébhént megmagyarazhatatlan dolgok ridsi halmazds magyvardzhatiuk meg "

40 évvel ezeldtt kiadott konyvében, az
Esély és sziikségességben, bemutatta té-
zisét, miszerint a bioszféra evolicié-
Jja kiszdmithatatlan. A leg@jabb kutata-
sok a szem evoliciéjaval kapesolatban

Richard Dawkins: A vak érasmester

igazoljdk mindkét tézist. Megerdsitik
Darwin feltételezését az cgyszerii szem
prototipusat illetden és hatirozott ala-
pot nyijtanak a killonbizd szemtipusok
monofiletikus eredetéhez. Figyelembe
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véve a génszabdlyozd hilozatokat meg-
alapozd komplexitdst, a kiszimithatatlan-
sdg is nyilvdnvald[1]

Dolgozamunk céljiul a szem kialaku-
lisinak szabélyozdsiban résztvevd Paxt
gén és fehérje, valamint a retina fényérzé-
keny anyagainak kialakuldsdban részivevd
gének és opszin fehérék dsszehasonlitd
bioinformatikai analizisét tiztiik ki. Mig a
szem anatomidjinak és fotoreceptor sejtti-
pusainak morfoldgiai sszehasonlitisa ar-
ra kivetkeztetett, hogy az dllatok szeme
tibbszirdsen fiiggetleniil fejlodott, a sze-
met meghatirozd PAX6 pén molekuldnis
konzervicija az ellenkezfket mutatta, és-
pedig, hogy az dllati szem egyetlen kzis,
egyszerl elédbo] alakult ki. A szemben, a
killénbéizé tipusi fotoreceptor sejieknek,
valamint a pigmenteknek és a lencsesej-
teknek mind szilkségilk van killonbdzd
kombindci6ji transzkripcids faktorokra,
amelyek szabdlyozzik a sajitos differenci-
#loddsi programjukat. [lyen transzkripcios
faktornak bizonyul a PAX6 fehérje.

A szem kialakuldisa
a gerinces dllatokban

A gerinces dllatokra jellemzd szemgolyd
hasonld képalkotési elven milkddik, mint
egy fényképezbgép: egy lencsén keresztill
gyiijti be a fénysugarakat és a szem hatso
részén hoz létre egy forditott, kicsinyitett
képet. A gerincesek szemfejlédése hirom
nagy fizisra oszthatd.

Az elsb fizis a szemmezd kialakulisa,
amely egy iddben térténik azzal a folya-
mattal, amely sordn az ektodermalis csira-
lemez egyik része elkiiloniil, létrehozva az
{in. neuroektodermit, amelybdl késébb az
idegrendszer jin létre. Az egybeesés egy-
dltalin nem véletlen, hiszen a gerincesek
szeme az clbagy kitiremkedése. [2]

A szemmezd a nevroekioderma legele-
jén alakul ki és a legelsd gének egyike,
ami ezen a teriileten kifejezésre keriil az
a PAX6 gén, amely az éloviligban univer-
zalisan a szem kialakulasaért felel.[2]

A fejlodés misodik fazisa
a neuruldciot kivetden kivetkezik

=

A harmadik fédzis maga-
nak a refindnak a lérejdtte.
Az elbbb emlitett Pax6™ scj-
tek osztoddsai sordn jén 1ét-
re egy jellegzetes, otrétegil
szivet: legbeliil helyezked-
nek el a fényérzékelést végzd
fotoreceptorok (csapok és pél-
cikdk), kifelé pedig egymis
utén a horizontdlis sejtek, bi-
poldris sejiek, amacrin sejtek
és végill a retindlis ganglion
sejiek. [2]

A PAX6 géncsaldd és
fehérje

A PAX6 gén csalédjiba tartozd

gének kritikus szerepet jitsza-

nak a szdvetek és szervek kialakulisiban az
embriondlis fejlédés sordn. A PAX géncsa-
14d tagjai fontos szerepet jitszanak bizonyos
sejtek normalis miikidésének fenntartdsdhoz
sziiletés utin,

Ahhoz, hogy elvégezzék ezeket a sze- |

repeket, a PAX gének szabilyozzdk a
fehérjék képzddését, bizonyos terille-
teken aktivilva a DNS-t, elisegitve a
génexpresszidt. Ennek alapjin a PAX fe-
hérjéket transzkripeids faktoroknak tekint-
jitk. [3]

A fényérzékeny fehérjék

Az opszin a fotoreceptor sejtekben megta-
lilhatd fehérje, mely egy 7 egységhil al-
16 transzmembrin opszin. Az opszinnak
tobb fajtdja ismerctes méra, ezekbdl ki-
lencet sorolndnk fel a kivetkezikben. A 4
opszin tipus koziil a csapsejtekre jellemzs
opszinok a kiilonbzd hullimhosszisign
fényre érzékenyek. Ezek az egyes, illetve
kettes tipush opszinok: az elsd a nagy hul-
lamhosszi fényre érzékeny opszin, mely-
nek gén kodia OPNILW, a misodik és
harmadik tipus a kizepes hullimhosszi-
sigli fényre érzékenyek, génkddjuk pe-
dig az OPNIMW és OPNIMW2, végiil
A szem felépitése

A PAXS gén szerkezete

pedig a rivid hullimhosszisdgh fény-
re érzékeny opszin, melynek génkddja
OPN1SW. Tovibba van az encefalopszin,
egy extraretindlis opszin, mely az agyban
talalhatd, ez a 3-as tipusd, kodja OPN3.
Egy masik fajtdja a melanopszin, mely
4-es tipustl, kédja OPN4, a hetedik tipus a
neuropszin, kodja OPN3, a nyolcadik egy
olyan opszin, mely egy G fehénével é&s
retinallal kapesolodik, kodja RGR, az utol-
56 pedig a rodopszin, mely a csapsejtekben
taldlhaté, kédja RHO. [4]

DNS-szekvencia evolicio

Egy adott gén DMNS-szekvencidiban meg-
mutatkozd killinbségek egy Osi szek-
vencia divergens evolicidjinak kivet-
kezményei, ahol az evolicids valtozds
muticids eseményeket és a mutdcidk
elterjedését jelenti. Mutdcid alatt most
a pontmutdcidt értjiik, amely igy egy
szekvencia pozicidhoz rendelhetd. Az
evolicios viltozds eldfeltétele a val-
tozatossdg, vagyis egyes szekvencia
pozicidk polimorfizmusa a populacio-
ban.[5] Egymdstdl flggetlenil kiilén-
bézd pontmuticiok jelennek ‘meg és
terjednek el a leszdrmazasi sorokban
epy kdzds dsbol kiin-
dulva. A fiatalabb ké-

be. Ez utdbbi az a folyamat, amely-
nek sorin a neurocktoderma, ami
eddig lényepében egy sima le-
mez, csbvé (in. veldestvé) haj-
lik dssze és besiillyed a leendd
kiiltakard al. Ekkor a velocsd leg-
elején, amely az elfagyat hozza
majd létre, két oldalt kidudorods-
sok jelennck meg, a szemhdlya-
gok. Mindekizben a szemholyag
oldalsd sejtjei tovibbra is terme-
lik a Pax6-ot. Ezek a PAXG™ sej-
tek hozzdk létre késtbb a retindt,
a szemserleg Gket kirilvevd (kiil-
sB) sejtjei pedig pigmentsejtekkeé
vilnak. [2]

zis Os (vagyis rividebb
divergencia idd) itt na-
gyobb szekvencia hason-
losdgot jelent.

Szekvencia hason-
l6sdg és illesztés

A killonbbzé fajokban
az egymisnak megfeleld
szekvencia pozicié azt je-
lenti, hogy azok a kizds
s szekvencidja egy adott
poziciGjabdl szdrmarnak,
igy a pozicid polimorfiz-
musa egy karakter vilto-
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(;tusségml: felel meg, illetve a karakter
illapotok egymassal homoldgok. [5] A
szekvencia illesziés sordn az azonos cre-
detil pozicitkat rendezzik dgy, hogy a
szekvencia hasonlosig maximdlis legyen.
Az illesztés hézagok (gap) beiktatdsdval
térténik, ahol a hézag egy vagy tibb po-
zicid kiesésénck (delécidjinak) vagy be-
épillésének (inszercid) felel meg. [5]

Vizsgilataink sordn tobbszirds illesz-
tést is végezilnk, amely tdbb szekven-
cia egyidejli Gsszehasonlitisat jelenti,
vagyis egyidejlileg tdbb szekvencidra
maximaliziltuk a hasonlosdgot, nem pa-
ronként.

Az illesztett szekvencidk informdci-
ot hordoznak az evolicids thriénet-
ril, amely felhasznalhatd a leszdrmazisi
kapcsolatok becslésére. Nagyobb mér-
tékil hasonldsdg késdbbi divergencifira
utalhat, Evolicids vizsgilatokban azon-
ban nem a hasonldsdg, hanem az az el-
térés, a divergencia lesz érdekes a szd-
munkra, amelyre a hasonldsdghdl kivet-
keztetiink. Vagyis elészdr is a szekvencia
hasonlésaghdl tdvolsigot kell képez-
niink, amely segitségével az eltérésck
mértékét mennyizégileg jellemezziik. [5]

Az dltalunk vizsgilt PAX gén eseté-
ben szelekcids nyomds érvényesill, hi-
szen egyes viltozdsok a gén funkcidji-
ban is vdltozdsokat okoztak, amely pozi-
tiv vagy negativ irdnyba befolyisoltik a
hordozd ritermettségét — azaz talélési és
utdd-létrehozatali paramétereit.

Minden olyan gén, amelyben bekévet-
kezd viltozdsok a hordozd fitnessében
is valtozast eredményeznek, pozitiv vagy
negativ irinyban (avagy: .jobbd" teszk,
vagy csikkentik talélé/utodképzd képes-
ségét) szelekcidnak aldvetettek. Ha egy
génben bekiivetkezd valtozds nem rendel-
kezik ilyen kivetkezménnyel, akkor gene-
tikai sodrodisrdl (neutrdlis kivetkezmény)
beszélhetiink.

A filogenetikai fa

A filogenetika a leszdrmazdsok &5 roko-
ni kapcsolatok, vagyis az &16 szerveze-
tekben bekdvetkezd vdltozds egy mo-
dellje. A torténetet szemléltetd fa egy
dga egy leszdrmazisi sornak felel meg,
egy csombpont pedig két leszdrmazisi
sor elkiildniilésére, divergencidjira utal.
Amennyiben a fa fajok csoportjinak le-
szirmazisi viszonyait dbrdzolja, a cso-
mdpontok a kézos dseiket jelentik, igy
a divergencia egyben fajképzédést is je-
lent. [5] A filogenetikai fik kdzil két ti-
pust készitettiink: kladogramot, amely
esetében az dgak hossza nem informa-
tiv a viltozds mériékére, csak a viltozds
tényére utal, valamint additiv filogene-
tikai fit (filogramot), amelyben az dgak
hossza a viltozis mértékét szemlélteti. [5)
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A PAX6 géncsaldd és fehérje bioin-
formatikai vizsgdlata

A PAX6 génrdl, valamint fehérjérdl infor-
miciot szerezhetiink a bioldgiai adatbizi-
sok segitségével. Ezek az adatbdzisok dsz-
szegyiijtik s raktirozzdk a génekrdl és fe-
hérjékrdl szolG informaciokat (szekvenci-
ik, felépitésiik, feldolgozisi lehetdségek),
olyan emberi betegségekrdl, amelyeknek
ismertek genetikai okai, ezeknek szakiro-
dalmardl sth. Sok adatbéizis, amely a vi-
lighilon elérhetd, lehetbvé tesz dgyneve-
zett kérdezd, feldolgozd feliileteket: ezek
specidlis weboldalak, amelyeken kereshe-
tink és Gsszekapesolhatjuk a talilatokat.
Egy sziveges kereséshen, ha beinunk egy
megnevezést, az dssze lesz hasonlitva az
adatbazis szdvegtartalméval.

Mi a zebrahal PAX6 fehérjéjét tanulma-
nyoziuk, amely részt vesz a szem fejlodé-
séhen. Kdvetve ezt a fehérjét a vilighdlén
megtaldlhatjuk a Pax6 fehérjének emberi
megfeleldjét, informacitkat taldlunk en-
nek szerepéril, felépitésérdl, sejten belili
elhelyezkedésérdl és a molekuldris alapja-
it azoknak a betegségeknek, amelyek ezen
szekvencia muticidihoz kapesolédnak.

A PAXG6 fehérje dsszehasonlitisa
kiilinbizd szekvencidkkal a BLAST
feldolgozast alkalmazva

Célunk érdekében fehérje-fehérje szekven-
cia illesztést (BLAST-ot) alkalmaztunk.
Ezt a SwissProt adatbdzisban végeztiik cl
a PAXG fehérje szekvencidit hasendlva..

A PAX6 szekvencia Gsszehasonlitha-
to killinbozd fehérje szekvencidkkal tibb
adatbazisban. Lehetéséglink van korlatoz-
ni a szekvencia illesztést jellemzd vagy
jellemz8k kombindcidjira. Ez sriikiteni
fogja a keresést az adatbiris egy rész-
halmazira: csak a kifejezésre vonatkozd
eredményeket fogja keresni. Ha a Minden
szervezetrGl a Homo sapiens (ORGN)-
re viltunk, korlitozzuk a keresést emberi
fehérjékre. A BLAST eredménycképpen
megjelend ablakban megtudjuk, hogy a fe-
hérje 437 aminosav hosszil, ha grafikusan
clemezzilk, litjuk, hogy két konzervalt ré-
sze volt felkutatva a PAX6 fehérjének.

A BIT pontszdm és az E érték a kiemelt
elemekbdl van kiszdmolva. Alapvetfen a
magasabb BIT pontszdm jeléli a nagyobb
hasonldsigot a két szekvencia kozitt. Az
alacsonyabb E érték, vagy a 0-hoz kbze-
lebbi a jelentfsebb térsitist,

Az emberi PAX6 dll a legkbzelebb a
zebrahal fehérjéjéhez. Ennek volt a leg-
magasabb BIT szima (713 BITs), 422
aminosav hosszii és a gén azonositdja:
gi 6174889. A két szekvencia 84%-ban
azonos (422 aminosavbol 358 azonos).
Az E érték 0,0. Ez azt jelenti, hogy a két
szekvencia ortolog. Két gén vagy fehérje

ortoldg, ha két kiilénbdzd fajban lalﬁlhn-\
thak, és egy kizds ds-génbil szdrmarnak,
mely a két faj kizds dsében volt jelen.

A SwissProt adatbdizis, a PANG
fehérje tovibbi elemzése

A http://www.uniprot.orgfuniprot/
P26367Tsort=score link felkeresésé-
vel folytattuk a PAX6 fehérje vizsgd-
latdt. Beléptiink a SwissProt-Protein és
TrEMBL adatbdzisokba, amelyek a Svijci
Bicinformatikai Intézet (SIB) az ExPaSy
proteomikai szerveréhez tartoznak,
Keresésiink eredményeit a SwissProt
NiceProt View-ra kattintva taldltuk meg.
Ez az oldal tovibbi informécidkat tartal-
maz a fehérjérél. Megtudiuk, hogy a PAX6
fehérje jelen van a szemben, agyban, ge-
rincveldben és szagloszervi himszivetben
a magzati fejlédés alatt, kilenc betegség
kapesolédik a PAX6 fehérje meghibisoda-
saihoz, a szemet vagy a latdideget érintve.
A PAX6 egy transzkripeids faktor, he-
lye a sejtmagban van. A Ref(2) bemutatja
a genom felépitését, evolicids fennmara-
dasat s mutdcidit a PAX6 emberi génben.

A fényérzékeny pigmentek
evolicidjinak bioinformatikai
vizsgilata

Az opszinok makromolekuldris csalidjd-
nak a fehérjéivel folytattuk vizsgilatun-
kat, remélve, hogy a bioinformatikai fel-
dolgozds segithet informécitt taldlnd ezek
bickémiai tulajdonsdgaival és evolicios
multjival kapcsolatban. Erre a célra egy
tobbszirds szekvencia illesztést hoztunk
létre. Ez azt jelent, hogy szdmos aminosav
szekvenciat haszndltunk fel, melyeket Ggy
illesztettiink, hogy a hasonlé maradvinyok
mindig egymés alatt legyenek. Az EMBL-
EBI MUSCLE illesztd eszkdzt haszniluk
a szekvencia-illesztések létrehozisdra.

Az illesztést 24 killinbbzd faj opszin
fehérjéjének Fasta formatumat felhaszndl-
va végeztiik el, beilleszive az dsszes szek-
vencidt a beviteli mezibe, Kivilasziottuk
a Clustal W™ kiviteli formatumot, majd
elinditottuk az illesztést,

A felsorakoztatott fehérjeszekven-
cidk filogenetikai analizise

A vizsgilatunknak ebben a részében, a 24
opszin fehérje filogenetikai fdjat épitet-
tikk fel. A MUSCLE (Multiple Sequence
Alignment) eszkiz lehetfsépet biztositott
a filogenetikai fa elkészitésére,

A fa eligazisait megfigyelve litjuk,
hogy az eligazdsok dichotomikusak. Az
elsé dichotomikus eligazis a fiban a
szekvencidkat két nagy csoportra oszt-
ja. Az elsd csoportban a gerinctelen dl-
latok rodopszin molekuldinak valamint
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/a melanopszin molekulik evolicidia lat-
hatd, amib6l azt kivetkeztethetjiik, hogy
az dltalunk ismen rendszertani csaportok
fényérzékeny fehérjéi kizeli rokonségot
mutatnak (Sepia-Octopus (libasfejiick):
Mizuhopecten (kagyld), Platynereis (sokser-
i gylinisféreg), Drosaphyla (ecetmuslica)
rodopszinok. Kivételt képez a melanopszin
molekula, amely &sszehasonlitisiban
az ember melanopszinjihoz a zebrahal
melanopszinja 4ll a legkizelebb {Homo
melan/8-138 0.09, Danio_melanops/11-14]
0.10084), ami a melanopszin molekula na-
gyon régi eredetére utal, hasonlosiga a
gerinctelenek rodopszinjshoz a molekula
monofiletikus eredetére utal,

A mésodik csoportban a gerincesek
opszin molekuldinak rokonsagi viszonya-
it litjuk. Feltiind szdmos rendszertani cso-
port rodopszinjinak hasonlésdga a zebra-
hal rodopszinjihoz (Xenopus_violet_aps,
Danio_SWops; Latimeria Rh2 Danio_
MW4; Danio_LWops, Homo_MWops). A
zebrahal valamennyi hullimhosszi fényre
érzékeny opszinja hasonlésigot mutat a t5b-
bi vizsgilt gerinces opszinjaihoz. Mindez
arra utal, hogy az adott szekvenciak szintén
konzervilédiak az evoliicid folyamdn, Az
ember rodopszin molekuldjanak legktize-
lebbi rokona a vélasztott fajok kiziil a szar-
vasmarha inja és ez az egyébként is
fellelhets rokonsdgi viszonyoknak megfelel,

Abhoz, hogy a konzervilt szekvenciakat
pontosabban megfigyelhessilk, ezek ponto-
sabb feldolgozisa érdekében a JalView fel-
dolgozdsi programot alkalmaztuk,

A program lehetSséget ad az illeszett
szekvencidk dsszetételének vizsgdlatira, ha a
kiilonbéz5 aminosavakat festjiik, akkor az il-
lesztés a killdnbéas aminosavakat festi meg,
Az illesztés JalView programja lehetdséget
nyljt pontosabb elemzésére is, hiszen ha a
szdzalékos hasonlbsdgot jelzd festési me-
dot vilasztjuk, meghatirozhatjuk azokat a
szakaszokat a fehérje szekvenciabél, ame-
Iyek a teljes, 100%-0s konzervilodist jels-
lik. Az illesztésbd] arra kivetkeztethetiink,
hogy killonbézf szekvencidk kiilénbézd
mértékben konzervalodtak. Vannak olya-
nok, szdm szerint 12, amelyek 100%-ban
konzervilédtak és olyanok is, amelyek egy-
dltalin nem.

Annak érdekében, hogy a konzervilt sza-
kaszok evollicibjit pontosabban megfigyel-
hessilk, ¢l kell tavolitanunk a nem konzer-
vilt aminosav szekvencia maradvanyokat,
amelyeket a szekvencia illesztés sordn rész-
ben azonositottunk. Ezt a , Result Summary”
opeid alatt megnyitott , Jalview™-ban tehet-
jikk meg és szerkeszthetjiik is.

Kezdetben azokat a szakaszokat thvolitot-
tuk el, amelyek legkevéshé kanzervalddiak
(0,1.2 volt a konzervicit éntéke). Ennck a
feldolgozdsnak eredményeképpen hasonls,
de nem azonos filogenetikai fat kaptunk. Az
eligazicok jellege megmaradt, de az evoli-
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cids thvolsig, vagyis a karok megrividiltek.
Mivel nem tekintettiik jelentbsnck a vilio-
2ast, ezért a tovabbiakban csak a 100%.-han
konzervilédott szakaszokat megérizve foly-
tattuk a vizsgdlatot és dllitottuk fel a filoge-
netikai fiit,

Az elagazisok dichotomikus jelle-
ge megmaradt, de a konzervilt szakaszok
monofiletikus eredete is nyilvinvalévi valt.
A torzsfa a kbzos dsnek a Platymereis sok-
sertéjil gyliniisféreg valamint a Mizuhopecten
kagylé opszinjait tekinti a legdsibb tipusok-
nak, annak ellenére, hogy a tébbszirds szek-
vencia illesztés semmilyen kiilnbséget nem
mutathat ki, hiszen a 100%-ban konzervalé-
dott szakaszokat hasonlitottuk Gssze,

Kovetkeztetésképpen dllithatjuk, hogy
vizsgilataink sordn kiderilt, hogy Ugy a
PAXG6 fehérje, mint az opszinok tipusai ko-
z0s Gsre vezethetGk vissza. Kiemelhetjiik a
PAXS emberi gén, a zebrahal Pax6 génje,
az ember melanopszinja, valamint a zeb-
rahal melanopszinja (Homo_melan/8-138
0.09, Danio_melanops/11-141 0.10084)
kiizbtti nagyménéki hasonlésdgot.

A konzervilt szakaszok filogenézisét ki-
vetve megfigyeltilk, hogy a hosszi és ki-
zepes hullimhosszi fényt éraékeld opszin
esetében is a részben konzervélt szaka-
szok leginkdbb a zebrahal opszinjihoz ha-
sonldak (Danio LWops/2-132 0.05673,
Homo MWops/3-133 0.03487). Mindezek
a megfigyelések ezeknek a fehérjéknek
monofiletikus eredetére vezethetdk vissza,
Ugyanakkor az ember rodopszinja a szar-
vasmarha rodopszinjaval szintén hasonlé-
sgot mutat,

Az opszinok mind a gerincesck, mind a
gerinctelenek vonaldn kiizds dsbdl szirmaz-
nak, szerkezetilkben sok szakasz konzervd-
lodott, igy nem csak a gerincesek, hanem a
gerinctelenek opszinjai is egy kdzis Gshil
szirmaztathatdk

A szem fejlidésében bioinformatikai
adatbdzisokkal kivethettilk végig a szem ki-
alakuldsit befolydsolé PAX6 transzkripeiss
fehérje eredetét, amely a szem monofiletikus
eredetére vilagit rd, ugyanakkor az opszin fe-
hérjék evoliicioja igy a gerinctelenek és -
rincesek szeménck monofiletikus eredetére,
mint utblagos divergens fejladésére mytjtott
magyariratot.

A PAX6 gén mutdcii dltal okozott
betegségek

Az emberi PAX6 gén muticiéi ltal oko-
zoit betegségeket Hanson (2003) vizsgilta
meg. A PANG muticidk 18%-a missense
mutdcid, és ennck felét az aniridiihoz {a
szivirvinyhirtya részleges vagy teljes hi-
anydhog) térsitotta. A 15bbi missense mu-
ticio kapesolatban lehet mis szemet érinté
betegségekkel, tdbbek kozdtt az elszi getelt
fovea hypoplasiaval (a Hitégsdér vissza-
maradt fejlidésével), pupilla ectopidval (a

pupilla helyzetének elmozduliséval), vala-
mint Peter féle anomalidval (Kiterjedt ki-
rillirt centralis corneahomallyal).[13]

A fényérzékeny anyagokat kédolé
gének mutdcidi altal okozott
elviltozisok

A szinlitds egyik legelterjediebb zavara
a szintévesztés, Ilyenkor az ember bizo-
nyos szineket Gsszetéveszt. Ha a viiriisre
érzékeny elem hifnyzik protanopidrd], ha
a zildre, akkor deuteranopiardl, ha pedig
az ibolyaszinre érzékeny csap hidnyzik,
akkor titanopidrd] beszélink,

A genetikai feldolgozd és azonosi-
té vizsgilatok jelentésége kétséptelen az
adott betegsépek korai felismerésében
akar magzati életben, de az élet késib-
bi szakaszaiban is. A gének és fehérjék
bioinformatikai feldolgozdsa és az Bssze-
hasonlitds alapi vizsgilatok a mutdciok
felismerésén kiviil ezek evoliicids torté-
netét is megmutatjik, lehetdséget teremt-
ve ij modell szervezetek felkutatasdra,

A szerzdk az Orvastudomdany kategoria el-
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