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Endoszimbiotikus gén-transzfer 

(Timmis et al., 2004, Nat Rev Gen) 



Endoszimbiotikus gén-transzfer 

(Timmis et al., 2004, Nat Rev Gen) 



A mitokondriális genom mérete különböző 
csoportokban 

-a mitokondriális genomok 
mérete 6000 bp 
(Plasmodium falciparum) 
és 300,000 bp (egyes 
növények) között változik  
 

- többségük cirkuláris, de 
akad lineáris is 
 

- az állatok (Eumetazoa) 
mtDNS mérete eléggé 
stabil, kb. 16,500 bp 
 

- a referenciaként 
használt Rickettsia 
genom kb 1.1 millió bp 
hosszú 

(Alberts et al.: Molecular Biology of the Cell) 



A humán mitokondriális genom 

- dupla szálú, cirkuláris 
DNS molekula, ami 
mindkét szálán kódol: 
H – „heavy” és 
L – „light” szálak 
 
- emberek esetében 
16,569 bp hosszú 
 

- 37 gént kódol 
 
- 13 az oxidatív 
foszforilációban 
játszik szerepet, a 
többi tRNS és rRNS 
 

- minden mitokondriális 
mátrixban több kópia 
található  



A mtDNS transzlációs kódja bizonyos csoportokban 
különbözik az “univerzális kódtól” 

- növényekben és a legnagyobb mtDNS genomot hordozó protozoa 
Reclinomonas fajokban az mtDNS kódja is “univerzális” 
 

- a STOP -> Trp változás hasonlít az egyes baktériumokban leírtakhoz 
 

- valószínűleg az mtDNS-ben kódolt kisszámú gén jobban tolerálja egy-
egy ritka kodon megváltozását 

(Alberts et al.: Molecular Biology of the Cell) 



A humán mitokondriális genom 

Sejten belüli nagy kópiaszám (~1000) 

Maternális öröklésmenet: 

- Rekombináció hiánya 

Emelkedett mutációs ráta:  

- DNA védelem és repair 

Kódoló Szakaszok: 37 gén 

Kontroll Régió v. D-loop (~1120 bp): 

- Hipervariábilis szakaszok        

(HVS1, HVS2) 

Cambridge referencia szekvencia 

Heteroplazmia, mutációs hot-spots 



Mitokondriális DNS mutációk: heteroplazmia 

Deléció: mitokondriális 

eredetű betegségek (anyai) 

- MITOMAP 

Szubsztitúció: ált. neutrális 

Mutációs ráta: non-uniform 

10-6 – 10-7/ bp / generation 

Mutációs hot-spotok 

Citoplazmikus szegregáció: 

„bottleneck”                 

(palacknyak effektus) 

Heteroplazmia – homoplazmia: 

szövet- és módszer specifikus 



16093 
(C/T) 

16086 16101 

Figure 10.9, J.M. Butler (2005) Forensic DNA Typing, 2nd Edition © 2005 Elsevier Academic Press 

Heteroplazmia detektálása 





A Romanovok maradványainak azonosítása 
molekuláris genetikai módszerrel 



HV1 HV2 HV3 

16024 16365 73 340 438 574 
16519 

16569/1 342 bp 268 bp 137 bp 

F15989 

R16251 

F16190 

R16410 

VR1 VR2 

AFDIL “mini-primer” set 

PSI (263 bp) 

PSII (221 bp) 

F15 

R285 

F155 

R381 

PSIII (271 bp) 

PSIV (227 bp) 

MPS1A (170 bp) 

MPS1B (126 bp) 

MPS2A (133 bp) 

MPS2B (143 bp) 

MPS3A (126 bp) 

MPS3B (132 bp) 

MPS4A (142 bp) 

MPS4B (158 bp) 

AFDIL primer set 

Figure 10.3, J.M. Butler (2005) Forensic DNA Typing, 2nd Edition © 2005 Elsevier Academic Press 

Mitokondriális DNS: PCR és szekvenálási stratégia 



EMPOP: mtDNS szekvencia adatbázis 

www.empop.org 



Counting Method 



Cytochrome b gén: filogenetikai analízisek 

Gén: 1140 bp / PCR: 358 bp / Átlagos eltérés: 70 bp /4 faj 



Genomok evolúciója 16S rRNA szekvenciák alapján 

Woese and Fox, 1977 

Woese et al., 1990 



A fő mitokondriális DNS leszármazási vonalak 



A fő mitokondriális DNS haplocsoportok eloszlása  



A fő mitokondriális DNS haplocsoportok eloszlása a 
nyugat-eurázsiai kontinensen   







Magyarországi előzmények: első populációs 
felmérések a HVR-I és HVR-II régióra 

Czeizel, 2003. 

Lahermo et al., 2000. 



Előzmények: magyar etnikumú populációs minta 
felmérése a kódoló régió polimorf pontjain 

Nádasi E. et al., 2007 



Gyimesi Csángók (182) 

Csíkszeredai Székelyek (178) 
Baranyai Romák (205) 

Budapesti Referencia (211) 

Budapesti Askenázik (173) 

Magyarországi és magyar etnikumok 
populációs felmérése 



Alkalmazott PCR amplifikálás és szekvenálási stratégiák 
a populációs felmérés során 

A/ AFDIL, Genbank: DQ359478 – DQ359688, DQ359273 – DQ359477; 

B/ Innsbruck, Genbank: EF185421 – EF185780; 

•mtDNS kontroll régió szekvenciák és haplotípusok minőség ellenőrzése 

•Megbízható mtDNS szekvencia adatbázis felépítése 

•EMPOP (http://www.empop.org); Genbank(http://www.ncbi.nlm.nih.gov/genbank) 



Statisztikai paraméter 
(1121 bp) 

BuCa 
(n=211) 

BaRo 
(n=205) 

Székely 
(n=178) 

Csángó 
(n=182) 

Polimorf pontok 183 109 176 123 

Tranzíciók 158 96 152 104 

Transzverziók 12 3 11 7 

Megfigyelt haplotípusok 
180              

(167 uniqe) 
57 (33) 135 (105) 84 (59) 

Véletlen egyezési 
valószínűség (RMP) 

1,00% 8,97% 1,04% 5,55% 

Haplotípus-párok átlagos 
eltérése 

9,5 9,8 10,8 10,7 

Genetikai diverzitás 0,995 0,915 0,995 0,949 

Mitokondriális DNS Kontroll Régió diverzitási 
paraméterek a magyar populációban 

* A policitozin szálak C inzercióit a 16193, 309 és 573 nukleotid pozíciókban kihagyva a számításokból  



Szekvencia-párok között megfigyelt eltérések 
száma az erdélyi populációkban 
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Leggyakoribb mtDNS haplotípusok a magyar 
populációs mintákban 

Budapest Caucasians (211):  

263G-315.1C-16519C (6.6 %; H1) 

Csíkszeredai Székelyek (178): 

1. 263G-315.1C-16519C (3.9 %; H1) 

2. 263G-315.1C-16172C-16173T-16519C (3.9 %; H*) 

Gyimesi Csángók (182): 

1. 73G-146C-152C-263G-315.1C-498del-16224C-16311C-16519C (19.2%; K1c) 

2. 73G-185A-189G-263G-295T-315.1C-462T-489C-16069T-16126C (8.2%; J1) 

Budapesti Askenázi (173): 

73G-114T-263G-315.1C-497T-16224C-16234T-16311C-16519C (11%; K1a) 

Baranya Roma (205): 

73G-263G-315.1C-489C-524.1A-524.2C-16129A-16223T-16291T-16298C-
16519C (M5a; 23.9 %) 



BuCa
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"Caucasian" Haplogroup Frequencies
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mtDNS haplocsoport eloszlás a Budapest környéki 
referencia populációs mintában 



Csángó 

G X W K R0 U J T A,B,C, D N1 I Y

Székely

G X W K R0 U J T A,B,C, D N1 I Y

mtDNS haplocsoport eloszlás a székely és a 
gyimesi csángó populációs mintákban 
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Genetikai struktúráltság: mtDNS haplotípusok 
AMOVA analízise a magyar populációkban 

P                            FST 

Gyimesi 

Csángó 

Csíkszereda 

Székely 

Budapesti 

Referencia 
Baranya Roma 

Gyimesi Csángó - 0,024* 0,025* 0,101* 

Csíkszereda Székely 0,000 - 0,001 0,070* 

Budapesti Referencia 0,000 0,240 - 0,081* 

Baranya Roma 0,000 0,000 0,000 - 

Teljes variancia: 5,2 % vezethető vissza populációk közötti eltérésekre. 

* A populáció-párok között megfigyelt FST értékek szignifikáns eltérést mutatnak a P = 0,05 szignifikancia szinten.  



Genetikai struktúráltság az erdélyi populációs 
minták és balkáni adatok között (AMOVA) 

P            ΦST Csángó Székely Greek Macedonia 

Csángó - 0,026 0,027 0,027 

Székely <10-3 - 0,001 0,001 

Greek <10-3 0,131 - 0,000 

Macedonia <10-3 0,178 0,373 - 



Következtetések 

• A Budapest környéki referencia mintacsoport mtDNS 
kontroll régió szekvencia variabilitása nem tér el az európai 
népességben megfigyelt átlagos adatoktól.  

• A székely populáció genetikai összképe beleillik ugyanebbe a 
nyugat-eurázsiai mtDNS variabilitásba. 

• Az ázsiai eredetű mitokondriális haplocsoportok (A, B, C, G, 
Y) viszonylag nagy aránya a székely népességben erőteljes 
ázsiai invázió indikátora, vagy pedig a keleti eredet 
bizonyítéka lehet. 

• A gyimesi csángó népesség mitokondriális DNS kompozíciója 
lényegesen eltér a többi magyar populációtól, amit alapító 
hatás és genetikai sodródás események magyarázhatnak. 

• Tekintetbe véve a megfigyelt genetikai szub-
struktúrálódást a populációk között, a populációs adatok csak 
korlátozott módon vonhatók össze egy nagy populációs 
adatbázisba. 



Köszönöm a figyelmet! 

Egyed Balázs 
ELTE Genetikai Tanszék 


