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Az emberi genom, az emberi DNS Az emberi genom, az emberi DNS 
bbáázissorendjzissorendjééneknek meghatmeghatáározrozáássáára lra léétrejtrejöött tt 

nemzetknemzetköözi kutatzi kutatáási programsi program



A HGP rA HGP röövid tvid töörtrtéénetenete
I.I. Alfred Alfred SturtevantSturtevant mmáár 1911r 1911--ben ben 

elkelkéészszíítette az elstette az elsőő DrosophilaDrosophila
ggééntntéérkrkéépet. pet. 

a DNS molekula ketta DNS molekula kettőős s hhéélixlix
struktstruktúúrráájjáának felfedeznak felfedezéése 1953se 1953--
ban. Francis Crick ,James Watson, ban. Francis Crick ,James Watson, 
Maurice WilkinsMaurice Wilkins

’’7070--es es éévek kvek köözepzepéén Frederick n Frederick 
Sanger kifejlesztette a DNS Sanger kifejlesztette a DNS 
szekvenszekvenáállááss techniktechnikáájjáát t 

A A ’’8080--as as éévekben  automatizvekben  automatizáált lt 
DNS DNS szekvenszekvenáállááss megjelenmegjelenéésese

19861986--ban az Egyesban az Egyesüült lt ÁÁllamok llamok 
EnergiaEnergiaüügyi Minisztgyi Minisztéériuma adatokat riuma adatokat 
kezdett gykezdett gyűűjteni a genom vjteni a genom véédelme delme 
éérdekrdekéében a sugben a sugáárzrzáások okozta sok okozta 
mutmutáácicióós hats hatáásokrsokróól, l, éés 1987s 1987--ben ben 
felfeláállllíított egy korai genom tott egy korai genom 
programot.programot.



A HGP rA HGP röövid tvid töörtrtéénetenete
II.II.

James Watsont kJames Watsont k éértrt éék fel, hogy vezesse a NIH k fel, hogy vezesse a NIH úúj j 
szervezetszervezet éét az Office of Human t az Office of Human GenomeGenome Research Research ––t. t. 
A kA k öövetkezvetkez őő éévben a szervezet neve megvvben a szervezet neve megv ááltozott a ltozott a 
National Center National Center forfor Human Human GenomeGenome ResearchResearch --
éé.[NCHGR].[NCHGR]
UnderstandingUnderstanding OurOur GeneticGenetic InheritanceInheritance : The Human : The Human 
Genom Project, The Genom Project, The FirstFirst FiveFive YearsYears , FY 1991, FY 1991--1995.1995.
Az Az úúj kutatj kutat áási techniksi technik áák megjelenk megjelen éése se éés s 
felhasznfelhaszn áálláása (sa (plpl : RFLP, PCR, BAC, YAC : RFLP, PCR, BAC, YAC éés a  s a  
pulsedpulsed --fieldfield ggéél l elektroforelektrofor ééziszis ) gyors korai fejl) gyors korai fejl őőddéést st 
tett lehettett lehet őővvéé
19961996--ra a NIH nyolc intra a NIH nyolc int éézete zete éés ks k öözpontja dolgozott zpontja dolgozott 
egyegy üütt tt éés ls l éétrehozttrehozt áák a Center k a Center forfor InheritedInherited DiseaseDisease
Research [CIDR]  az Research [CIDR]  az ÖÖrrööklklőőddőő BetegsBetegs éégeket Kutatgeket Kutat óó
KKöözpontotzpontot



A HGP rA HGP röövid tvid töörtrtéénetenete
III.III.

lléétrejtrej öött a National Human tt a National Human GenomeGenome
Research Research InsituteInsitute 19971997--ben ben 
2000 j2000 júúniusnius áában kihirdettban kihirdett éék, hogy a k, hogy a 
humhum áán genom tn genom t ööbbsbbs ééggéét valt val óóban ban 
megszekvenmegszekven ááltlt áákk
2001 febru2001 febru áárjrj áában a HGP publikban a HGP publik áálta lta 
eredmeredm éényeit : az emberi genom 3 nyeit : az emberi genom 3 
millimilli áárd brd b áázispzisp áárbrb óól l áállll óó
szekvenciszekvenci áájjáának 90 sznak 90 sz áázalzaléékkáát t 
megfejtettmegfejtett éék. (2001 febr. k. (2001 febr. NatureNature ))
A publikA publik áácici óót meglepett meglepet éések ksek k íísséértrt éék. k. 
Ezek kEzek k öözzööl nl n ééhháány: a relatny: a relat ííve kis ve kis 
szszáámmúú humhum áán gn g één, nagyjn, nagyj áábbóól 30l 30 000; 000; 
a komplex szerkezeta komplex szerkezet űű humhum áán fehn feh éérjrj éék k 
öösszehasonlsszehasonl ííttáása a homolsa a homol óógjaikkal; gjaikkal; 
hasonlhasonl óó ggéének ugyanazzal a nek ugyanazzal a 
funkcifunkci óóval, pl. az orsval, pl. az ors óógiliszta giliszta éés a s a 
gygy üümmöölcsllcsl éégy esetgy eset één; n; éés az isms az ism éétltlőőddőő
DNS szekvenciDNS szekvenci áák.k.



A HGP rA HGP röövid tvid töörtrtéénetenete
IV.IV.

2003 2003 áápr. 14: pr. 14: Az International Human Az International Human 
GenomeGenome SequencingSequencing ConsortiumConsortium a  a  
National Human National Human GenomeGenome Research Research 
Institute (NHGRI) and Institute (NHGRI) and thethe DepartmentDepartment of of 
EnergyEnergy (DOE) bejelenti, hogy a HGP (DOE) bejelenti, hogy a HGP 
sikeresen befejezsikeresen befejezőőddöött ttt tööbb mint 2 bb mint 2 éévvel vvel 
korkoráábban mint terveztbban mint terveztéék. A k. A NatureNature--benben
áápr. 24pr. 24--één jelent meg a cikk a DNS kettn jelent meg a cikk a DNS kettőős s 
hhéélixlix felfedezfelfedezéésséének 50 sznek 50 szüületletéésnapjsnapjáán.n.



Mi volt a Human Genom Mi volt a Human Genom 
Project? I.Project? I.

A HGP kutatA HGP kutatóói 3 fi 3 főő llééppéésben sben 
hathatáároztroztáák meg a humk meg a humáán genomot:n genomot:

1.meghat1.meghatáároztroztáák a sorrendet, vagyis a genomunkban k a sorrendet, vagyis a genomunkban 
taltaláálhatlhatóó öösszes bsszes báázis szekvencizis szekvenciáájjáát t 

2. t2. téérkrkéépeket csinpeket csinááltak, melyek a gltak, melyek a géének loknek lokáácicióójjáát mutattt mutattáák k 
a kromosza kromoszóómmáák bizonyos nagyobb rk bizonyos nagyobb réégigióóibaniban

3. elk3. elkéészszíítetttettéék  az k  az úúgynevezett kapcsolgynevezett kapcsolóóddáási tsi téérkrkéépet pet 
((linkagelinkage map), ami egy komplexebb verzimap), ami egy komplexebb verzióója a korai ja a korai 
Drosophila kutatDrosophila kutatáások sorsok soráán kn kéészszíített ttett téérkrkéépnek, pnek, éés s 
aminek segaminek segíítstsééggéével genervel generáácicióókon keresztkon keresztüül nyomon l nyomon 
kköövethetjvethetjüük az k az öörrööklklőőddőő tulajdonstulajdonsáágokat (pl. amik gokat (pl. amik 
genetikai betegsgenetikai betegséégekgekéért felelrt felelőősek)  sek)  



Mi volt a Human Genom Project? Mi volt a Human Genom Project? 
II.II.

A humA humáán genom nagy rn genom nagy réészszéének megfejtnek megfejtéése utse utáán n 
2001 febru2001 februáári publikri publikáácicióója utja utáán Francis Collins, n Francis Collins, 
az NHGRI igazgataz NHGRI igazgatóója [National Human ja [National Human GenomeGenome
Research Institute] Research Institute] íígy fogalmazott:gy fogalmazott:”” A genomot A genomot 
úúgy tekinthetjgy tekinthetjüük, mint egy tk, mint egy tööbbfunkcibbfunkcióójjúú kköönyvet. nyvet. 
EgyrEgyréészrszrőől ez egy l ez egy ttöörtrtéénelemknelemköönyvnyv –– egy egy 
beszbeszáámolmoláás a fajunk ids a fajunk időőben megtett utazben megtett utazáássáárróól. l. 
MMáásrsréészrszrőől ez egy hihetetlenl ez egy hihetetlenüül rl réészletes szletes tervrajz tervrajz 
minden emberi sejt megminden emberi sejt megééppííttééssééhez. hez. 
HarmadrHarmadréészt egy szt egy szszóóttáárr az orvostudomaz orvostudomáányban, nyban, 
ami bami báámulatosan mulatosan úúj erj erőőket ad a betegsket ad a betegséégek gek 
megelmegelőőzzééshez shez éés gys gyóógygyííttáássáához.hoz.””



FAQI. (Gyakran feltett kFAQI. (Gyakran feltett kéérdrdéések) a sek) a 
HGPHGP--rróóll

1.Kinek a DNS1.Kinek a DNS --éét t szekvenszekven ááltlt áákk
meg?meg?
Az informAz inform áácici óó nem publikus a DNSnem publikus a DNS --t mintt mint áát t 
szolgszolg ááltatltat óó öönknk ééntesek vntesek v éédelme delme éérdekrdek éébenben
Az Az öönknk ééntesek egy helyi nyilvntesek egy helyi nyilv áános nos 
hirdethirdet éésbsbőől szereztek tudoml szereztek tudom áást a projectrst a projectr őőll
A jelA jel öölteket klteket k üüllöönfnf ééle populle popul áácici óókbkb óól kerestl kerest éékk
Kb. 5Kb. 5 --10 szer annyi 10 szer annyi öönknk ééntes adott vntes adott v éérmintrmint áát, t, 
mint amennyit felhasznmint amennyit felhaszn ááltak, ltak, íígy  maguk az gy  maguk az 
öönknk ééntesek se tudtntesek se tudt áák, hogy vajon az k, hogy vajon az őő vvéérrüük k 
szolgszolg ááltlt --e minte mint áául. ul. 



FAQ II.FAQ II.

2. Mennyi p2. Mennyi p éénzbe kernzbe ker üült a HGP az lt a HGP az 
amerikai adamerikai ad óófizetfizet őőknek?knek?
19901990--ben a Kongresszus lben a Kongresszus l éétrehozott egy alapot a HGP sztrehozott egy alapot a HGP sz áámmáára, ra, 
éés 2005s 2005--t jelt jel ööltlt éék ki a befejezk ki a befejez éés ds d áátumaktumak éént. Habnt. Hab áár a r a 
szszáámmííttáások azt sugalltsok azt sugallt áák, hogy  a project 3 millik, hogy  a project 3 milli áárd dollrd doll áárba rba 
kerker üülhet, vlhet, v ééggüül csak 2,7 millil csak 2,7 milli áárdba kerrdba ker üült a lt a ’’9191--es es áárfolyam rfolyam 
szerint. Sszerint. S őőt mi tt mi t ööbb a bb a procejtetprocejtet 2 2 éévvel elvvel el őőbb befejeztbb befejezt éék, mint k, mint 
ami a tervben volt.ami a tervben volt.
Fontos megfontolni, hogy a HGP sorFontos megfontolni, hogy a HGP sor áán szerzett informn szerzett inform áácici óók k 
éértrt ééke valke val óószszíínnűűleg jleg j óóval meghaladja majd a rval meghaladja majd a r ááfordford ííttáásokat. A sokat. A 
mezmezőőgazdasgazdas áági biotechnolgi biotechnol óógigi áában a gyban a gy óógyszeriparban gyszeriparban éés az s az 
egegéészsszs ééggüügyben fontos szerepet jgyben fontos szerepet j áátszanak a genomtszanak a genom --alapalap úú
kutatkutat áások, amikben a HGP eredmsok, amikben a HGP eredm éényei fontos szerepet fognak nyei fontos szerepet fognak 
jjáátszani.tszani.



FAQ III.FAQ III.

3.Milyen lesz az orvostudom3.Milyen lesz az orvostudom áány az ny az 
elkelk öövetkezvetkez őő öötven tven éévben?vben?
A teljes humA teljes hum áán genom ismerete hasonln genom ismerete hasonl óó ahhoz, ahhoz, 
mintha egy  kmintha egy  k éézikzik öönyv nyv öösszes oldala meglenne, ami sszes oldala meglenne, ami 
szszüüksks ééges az emberi test felges az emberi test fel ééppííttééssééhezhez
Az egyAz egy ééni genomanalni genomanal íízis egy nagyon hatzis egy nagyon hat éékony kony 
formform áája lehet a jja lehet a j öövvőőben a megelben a megel őőzzőő orvoslorvosl áásnak. snak. 
molekulmolekul ááris szinten megris szinten meg éértrt üünk olyan dolgokat mint a nk olyan dolgokat mint a 
cukorbetegscukorbetegs éég, szg, sz íívbaj vagy skizofrvbaj vagy skizofr éénia, akkor nia, akkor 
sokkal hatsokkal hat éékonyabb konyabb éés precs prec íízebb gyzebb gy óógyszerek gyszerek 
áállnak majd rendelkezllnak majd rendelkez ééssüünkrenkre



FAQ IV.FAQ IV.

4. Most, hogy a teljes genom ismert, mivel fog 4. Most, hogy a teljes genom ismert, mivel fog 
foglalkozni az NHGRI?foglalkozni az NHGRI? (National Human (National Human GenomeGenome
Research Research InsituteInsitute ))

Az NHGRI jAz NHGRI j öövvőőbeli tervei 2003 beli tervei 2003 áápr. 24.pr. 24. --één a n a NatureNature --benben llááttak ttak 
napvilnapvil áágot, amiben rgot, amiben r éészletezik a sokfszletezik a sokf ééle le éés s éérdekes jrdekes j öövvőőbeli beli 
lehetlehet őősséégeket.geket.
az NHGRI genetikai variaz NHGRI genetikai vari áácici óós ts t éérkrk éép p procejtprocejt --jeje, az , az úún. n. HapMapHapMap
(cukorbetegs(cukorbetegséég, asztma,rg, asztma,ráák, szk, szíívbaj genetikai okai, kvbaj genetikai okai, köörnyezeti rnyezeti 
befolybefolyáásokra adott vsokra adott váálasz genetikai faktorainak vizsglasz genetikai faktorainak vizsgáálata)lata)
ENCODE projectENCODE project ((áátfogtfogóó enciklopenciklopéédidiáát kt kéészszíítenek a DNS tenek a DNS 
szekvenciszekvenciáában kban kóódolt funkciondolt funkcionáális elemekrlis elemekrőől)l)
ELSI :ELSI : az az úújszerjszerűű genetikai tudgenetikai tudáásunk etikai, jogi, sunk etikai, jogi, éés szocis szociáális lis 
kköövetkezmvetkezméényeinek vizsgnyeinek vizsgáálata, a jlata, a jöövvőőbeli kutatbeli kutatáási eredmsi eredméények nyek 
publikpublikáácicióójjáának problnak probléémakmakööre. re. 



FAQ V.FAQ V.

Kik vettek rKik vettek r éészt a nemzetkszt a nemzetk öözi HGP zi HGP 
konzorciumban?konzorciumban?
USAUSA--ban, Angliban, Angliáában, Franciaorszban, Franciaorszáágban, gban, 
NNéémetorszmetorszáágban, Japgban, Japáánban nban éés Ks Kíínnáában ban 
vvéégeztgeztéék a kutatk a kutatáásokat.sokat.



Interneten talInterneten tal áálhatlhat óó informinform áácici óókk

NCBI:National Center NCBI:National Center forfor BiotechnologyBiotechnology InformationInformation

Napjaikban azzal a kihNapjaikban azzal a kihíívváással ssal 
szembesszembesüülnek a kutatlnek a kutatóók, hogy a HGP k, hogy a HGP éés s 
mmáás kisebb s kisebb procejtekprocejtek ááltal kltal köözzzzéétett tett 
hatalmas mennyishatalmas mennyisééggűű informinformáácicióót kezelni t kezelni 
tudjtudjáák. Az NCBI honlapja egy integrk. Az NCBI honlapja egy integráált lt 
genetikai informgenetikai informáácicióós strukts struktúúrráát kt kíínnáál a l a 
vilviláág minden tg minden táájjáán folyn folyóó orvosi orvosi 
kutatkutatáásokhoz.sokhoz.



Az NCBI felAz NCBI felééppííttéése:se:



Az NCBI honlapjAz NCBI honlapj áának rnak r éészei:szei:

GGéének nek éés az emberi egs az emberi eg éészsszs éégg::
a; OMIM:a; OMIM: Online Online MendelianMendelian InheritanceInheritance inin Man: humMan: humáán gn géének nek 

katalkatalóógusa gusa éés     az s     az öörrööklklöött vagy tt vagy öörröökköölhetlhetőő betegsbetegséégekkel gekkel 
foglalkozik. Az foglalkozik. Az OMIMOMIM--rara úúgy is lehet  gondolni mint a HGP project gy is lehet  gondolni mint a HGP project 
ááltal lltal léétrehozott trehozott fenotfenotíípuspus szszóóttáárra.rra.
b;b;RefSeqRefSeq: A referencia szekvencia gy: A referencia szekvencia gyűűjtemjteméény azt a cny azt a céélt lt 
szolgszolgáálja, hogy egy szlja, hogy egy széélesklesköörrűű, integr, integráált, nem redundlt, nem redundááns ns 
kkéészletszletéét t nynyúútjsatjsa a szekvencia szekvenciááknak, beleknak, beleéértve a rtve a genomikusgenomikus DNSDNS--
kk, , tRNStRNS--kk, feh, fehéérje termrje terméékek. kek. 
c; c; dpSNPdpSNP: az egyszer: az egyszerűű nukleotidnukleotid polimorfizmusok (polimorfizmusok (SNPsSNPs) ) éés ms máás s 
nukleotidnukleotid varivariáácicióók adatbk adatbáázisa.zisa.
d; d; GeneGene DatabaseDatabase: Homo sapiens, : Homo sapiens, MusMus MusculusMusculus, , RattusRattus
NorvegicusNorvegicus ggéénadatbnadatbáázisa.zisa.
e; e; LocusLocus Link : egy Link : egy áátfogtfogóó katalkatalóógusa a ggusa a gééneknek neknek éés s 
llóókuszoknakkuszoknak..



A gA géénbank nnbank nöövekedvekedéése(1982se(1982--2004)2004)



KromoszKromoszóómabetegsmabetegséégek tgek téérkrkéépepe



GGéének nek éés betegss betegséégekgek



Az NCBI honlapjAz NCBI honlapj áának rnak r éészei II.szei II.

GGéénszekvencianszekvencia ::
a; a DNS szekvencia leta; a DNS szekvencia letööltltéése: 50 se: 50 éévvel a DNS vvel a DNS 
kettkettőős s hhéélixlix felfedezfelfedezéése utse utáán letn letöölthetlthetőő a Homo a Homo 
sapiens DNS szekvencisapiens DNS szekvenciáájaja

b; BLAST (Basic Local b; BLAST (Basic Local AlignmentAlignment SearchSearch ToolTool) ) 
::ggéénhomolnhomolóógigiáákatkat kereskeresőő programok programok 
gygyűűjtemjteméénye.nye.

c; klc; klóónknköönyvtnyvtáár: r: genomikusgenomikus klklóónok, nok, 
kköönyvtnyvtáárak, szekvencia adatok lelrak, szekvencia adatok lelőőhelye.helye.



SzekvenciaSzekvencia--adatok:adatok:



Az NCBI honlapjAz NCBI honlapj áának rnak r éészei III.szei III.

TTéérkrk éépek pek éés markereks markerek ..

a;a;MapViewerMapViewer: genetikai : genetikai éés fizikai ts fizikai téérkrkéépek interaktpek interaktíív v 
megjelenmegjelenííttéése.se.

b; b; UniSTSUniSTS: egy : egy öösszefogalsszefogalóó adatbadatbáázis az STS helyekrzis az STS helyekrőől l 
(radioakt(radioaktíívan jelzett helyek) melyeket PCR technikvan jelzett helyek) melyeket PCR technikáában ban 
hasznhasznáálnak.lnak.
c; c; ElectronicElectronic PCRPCR
d; d; UniGeneUniGene; a le; a leíírt szekvencirt szekvenciáák genetikai alapk genetikai alapúú rendszerezrendszerezéése.se.
e;  e;  FullFull--LengthLength cDNAscDNAs ::kküüllöönbnböözzőő laboratlaboratóóriumok riumok cDNScDNS
kköönyvtnyvtáárairrairóól szl szóóllóó rréész.sz.
f; GEO:(f; GEO:(GeneGene ExpressionExpression OmnibusOmnibus) nyilv) nyilváános adatbnos adatbáázis a zis a 
ggéénexpresszinexpresszióórróóll éés hibridizs hibridizáácicióórróól.l.



GGééntntéérkrkéépp



szekvenciaszekvencia



RatRat, , mousemouse,human,human



FISH technikaFISH technika



RatRat, , mousemouse, human , human öösszehasonlsszehasonlííttóó
ggééntntéérkrkéépekpek



Az NCBI honlapjAz NCBI honlapj áának rnak r éészei IV.szei IV.

44..CitogenetikaCitogenetika ::
a; Human BAC a; Human BAC ResourceResource:egy citogenetikai :egy citogenetikai 
forrforráás a s a FISHFISH--ttéérkrkéépekrpekrőőll éés s BACBAC--
klklóónokrnokróóll..

b;SKY/CGH: spektrb;SKY/CGH: spektráális lis kariotkariotíípuspus éés s 
öösszehasonlsszehasonlííttóó hibridizhibridizáácicióós techniks technikáák a k a 
kromoszkromoszóóma rendellenessma rendellenesséégek gek 
vizsgvizsgáálatlatáára.ra.



KKéészszüült: lt: GruizGruiz Katalin GKatalin Gééntechnikntechnikáák c. k c. 
elelőőadadáássááhozhoz


