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CSI. A molekular




A DNS mint azonosito

3 milliard bazispar az emberti
DNS-ben (99.9%-ban azonos)

* 0.1%-ny1 kiilonbség elegendd
az egyedek
megkiilonboztetésehez

» Genetikal polimorfizmus: a
DNS adott helyén talalhato
variaciok a populacion beliil
(min. kettd, kiillonben nem
polimorf).




A DNS mint azonosito

* A DNS-sel torténo azonitas
alapja a genetikal
polimorfizmus

* Egyedek azonositasara a
polimorf helyek alkalmasak,
azaz az adott helyen tobbfele
szekvencia-valtozat 1étezik a
populacioban

e Az azonositasra alkalmas
helyek akar népcsoportonkeént
1s valtozhatnak




Genetikai alapfogalmak

* Gén: a DNS kodolo szakasza (fehérje v RNS)

» Lokusz: a DNS egy adott szakasza, helye, a
szekvencia helye, egy gén helye

 Allél: génvariacio (adott 10kuszon elhelyezkedo gen
valtozata)

* Mutacio: a szekvencia megvaltozasa.



Genetikai alapfogalmak

* Genotipus: az egyed génkeszlete. Gyakran azonban
csak a vizsgalt tulajdonsag genetikai hatterét ertjuk
alatta

* Kariotipus: egy egyed kromoszomainak 0sszessege,
azok szama, alak ¢s nagysagrendi jellemzese

* Homolog kromoszomak: ugyanazon géneket (de nem
feltétlentil azonos all¢lokat) hordozo kromoszomak



Genetikai alapfogalmak

* Ploidia: a homoldg kromoszomak szama

* Diploid: kétszeres kromoszoma-kopia / készlet (apai és
anyai)

* Haploid: egyszeres kromoszoma-kopia/készlet

 Homozigota: az adott 10kuszon ugyanazon all¢lok
talalhatok (az apai €s anyai génvaltozat azonos)

* Heterozigota: az adott 10kuszon kiillonbozd all¢élok
talalhatok (az apai €s anyai genvaltozat kiillonb6z0d)



Genetikai polimorfizmus fajtai, okai

« SNP (single nucleotide polimorphism): egypontos nukleotid
polimorfizmus egyetlen nukleotid kiillonbozik az egyes
valtozatokban

 Ismétlodések — genetikal markerek

- STR, (short tandem repeats): 2-4 bazisparnyi ismétlodések,
pl. GTGTGTGTGTGTGTGTGTGT STR: GT, n=10

- VNTR (variable number of tandem repeats): valtozé szamu
tandem 1smétlddések hosszabb, akar 16 elembdl 1s allhat

VNTR 4 allélon




Genetikai polimorfizmus fajtai, okai
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Genetikai polimorfizmus fajtai, okai

* Inzercio, delécio: egy bazis, vagy akar egy egész DNS
szakasz kiesik a DNS lancbdl vagy beékelddik

®



Genetikai polimorfizmus fajtai, okai

* Rekombinacio: a homolog kromoszomak egyes szakaszainak
kicserélodése (crossing over, meidzisban)

* Lehetdseget ad a sziil61 kromoszomak (yrakombinalasara,
jelentdsen novell az utodok genetikai valtozatossagat

Recombination between
Homologous Chromosomes

A a Alleles: Aand a
B b Bandb

Candc

Red and Blue are
cl c homologous

Chromosomes,
one from each parent
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Genetikai polimorfizmus fajtai, okai

» Transzpozicio: gének sorrendjének megvaltozasa egy
kromoszoéman

* Transzlokacio: két, nem homolog kromoszoma kozotti részek
(kolcsonos) athelyezodese, vagy kicserelodese

* Inverzio: egy adott kromoszomaszakasz 180°—os atfordulasa
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Polimorfizmusok azonositasa, RFLP

* RFLP: restrikci0s fragmens hosszusag
polimorfizmus (restriction fragment length
polymorphism)

* Az egyes szekvenciavaltozatok 1étrehoznak vagy
eltorolnek egy restrikcios endonukleaz hasitod helyet,
igy kiilonboz0 hosszisagl fragmensek keletkeznek
hasitas utan

* Leginkabb betegségek nyomon kovetésére hasznaljak
(pl. sarlosejtes vérszegenység)

* Relative nagy mennyisegli DNS mintat 1igényel nagy
tisztasagban



Polimorfizmusok azonositasa, RFLP

1. Kimutatas: Southern blot: proba sziikséges,
fragmentek rontgenfilmen / fluoreszcensen lathatoak
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Polimorfizmusok azonositasa, RFLP
2. Kimutatas: PCR, fluoreszcensen jelzett PCR primerrel

Fluorescent group
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Polimorfizmusok azonositasa, RFLP

RFLP markerek alkalmazasa pl. betegség-kapcsolt allélek
azonositasaban

A Y ™ ™
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Polimorfizmusok azonositasa,VNTR/STR

» Egyének azonositasara olyan kromoszdémarégiok alkalmasak

ooooo

\9

el6fordul)

* Az ismétlddések (VNTR/STR) szama polimorf. Az
1smétlddések eltérd szama sok elterd hosszusagu allelt
eredményez két hasitohely, vagy primerek altal kijelolt rész
kozott

* Mivel az 1smetlddések szama sokkal valtozatosabb lehet (n
tetszoleges), mint RFLP-n¢l (van hasitohely vagy nincs),
ezert sokkal alkalmasabb a személyazonitasra



Polimorfizmusok azonositasa
VNTR/STR

VNTR variaciok 6 emberbdl vett mintaban (1 markerre)



Polimorfizmusok azonositasa,VNTR/STR

* Tobb VNTR/STR egylittes vizsgalataval egy egyén kiléte
99%:-o0s valoszinuséggel megmondhatd

* TObb marker egyltittes vizsgalata: tObb restrikcios enzimmel,
tobb PCR primerrel

* STR eldnye, hogy rovid ismétlddés miatt PCR-rel jobban
amplifikalhato a szakasz - kevés vagy roncsolt DNS-bol 1s
nagyobb valoszintiséggel lehet eredmenyt elérni

* VNTR-nél gyakran hasitast alkalmaznak a hosszabb
1sm¢etlddo elemek miatt, elonye, hogy stabilabb, azaz kevésbé
valdszinli, hogy hirtelen megvaltozik



Polimorfizmusok azonositasa,VNTR/STR

° S Okkal gyors abb : OlC Sébb ’ Currently, the FBI tests 13 different STRs, with repeats of four or five

nucleotides, plus a sex marker. Because each STR Is located on different

me gbizhat(')bb, mlnt a RFLP chromosomes, or at different ends of the same chromosome, each Is
Inherited independently.
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Polimorfizmusok azonositasa,VNTR/STR

Individual 1 Individual 2
VNTR-A ' { 1 4 VNTR-A

Allele A5 e [ELEIl o e wm ol o Allcle A3

Allele A2 e L] — L — Allcle A4
f 1 t }
VNTR-B { { ' ' VNTR-B

Allele B2 @—b M Allele B3
Allele BT ﬁ h M—_ Allele B2

¢ DNA fingerprint ‘
B3 ==
e A5
s R B2 ==
A4 ===
A3 e
== B1
| A2
Individual 1 Individual 2

Kimutatasa akar restrikcios nukleazzal valo hasitassal / Southern
blottal, akar PCR-rel, CE, MS



DNS profil / DNS ujjlenyomat

* VNTR\STR adott hipervariabilis régidkban

amplifikaljak

» Tobbféle panel van, Magyarorszagon az USA-ban Is
alkalmazott CODIS-t hasznaljak, ami 13 lokuszon talialhato
STR-ket vizsgalja (UK SGR+,10 16kusz)

* Bar az elvi statisztikai valosziniiség akar 1018 is lehet, a
valosagban ez joval kisebb - a DNS ujjlenyomat 6nmagaban
nem megdonthetetlen bizonyiték, mindig csak egyéb
bizonyitékokkal, egyeb korilmeényekkel osszevetve
fogadhato el.
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DNS profil / DNS ujjlenyomat

1

Jeffreys looked at differences in DMA sequence called variable number
tandem repeats (WNTRs). Differences in the number of repeats (orange
hoxes below) create different alleles at a locus on a chromosome,

heterozigota
I VNTR REPEAT

B VNTR REPEAT

VNTR polimorfizmus egy adott
kromoszomaszakaszon kiilonbozo
all¢lokat eredményez

Proba DNS képes a VNTR-hez
kotni (single / multi-locus
fingerprint)



DNS profil / DNS ujjlenyomat

Restrikcios endonukleazzal kezelve
kiilonb6z0 hosszusagu — probaval
hibridizalt szakaszokat kapunk

13 VNTR- szakasz kezelese utan a
kapott fragmenseket méret alapjan
elvalasztjak = DNS profil

-
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Nemi eroszak

Melyik gyanusitott DNS-e
azonosithato a huvelyi
mintabol?




Sharbah csalad

Jelolés

* U — nem rokon minta

* M - anya

B - fivér

S - lanytestvér

* X —azonositando
szem¢ly

e Rovid vonal - anya

e Hosszu vonal - apa

e "Fakanal" - X

e Csaladhoz tartozik-e
X?

Rokonsag
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Esettanulmanyok

Esetleiras 1
 1983-ban megerdszakoltak ¢s megoltek egy not

* A helyszinen talalt sperma alapjan akkor csak a vércsoportra tudtak
kovetkeztetni

* 1986-ban hasonl6 blincselekmény tortént, a sperma alapjan
ugyanaz a vercsoport adodott

* A rendOrség altal gyanusitott férfi bevallotta a masodik
gyilkossagot, de az els6t nem



Nemi er0szak — esettanulmany 1

JCIOléS ab c d e f c‘
 a - aldozatl vérminta s
. @
* b - aldozat] hiively1 minta
* C - gyanusitott - »
- -
 d - aldozat2 vérminta >
e ¢, f - dldozat2 hiively1 minta - -

 Lehet-¢ a gyanusitott a tettes?

* Milyen egyéb informaciot
tudhatunk meg?
A spermamintak alapjan megallapitottak,

hogy a két gyilkossagot ugyanaz az ember
kovette el, de egyik sem a gyanusitott!!!!



Esettanulmany 1

* A korny¢k osszes férfilakosatol vérmintat vettek, kiszlrték az
elkovetore jellemz0O vércsoporta egyéneket

* 5000 minta DNS profilja alapjan nem talaltak egyezést

* Megtudtak, hogy egy ferfi a neve alatt mas mintajat adta le
(veletlen)

* A férfi DNS profilja egyezett a helyszinen talalt mintaval

Crime Scene ' l
Suspect 1 [ ) ' ' |[ l
) c

Suspect 3 ' l
Suspect 4 | ‘

= AR SWsT




Esettanulmany 2

State of Florida vs. Jones and Reesh, Murder at Rodman Dam, 1988

In July, 1987, Randall Scott Jones and Chris
Reesh, both in their teens, went target shooting
with a .30-30 hunting rifle in the Rodman Dam
recreation area in Florida. While they were
shooting, Jones' pickup truck became stuck in a
sand pit. A fisherman suggested they ask a
couple in a pickup parked nearby for help.

Jones and Reesh approached the truck, where
Kelly Lynn Perry and her fiance, Matthew Brock,
were sleeping. The two men debated whether or
not to wake them to ask for assistance.

The following morning, fishermen found the
bodies of Perry and Brock in the woods adjacent
to the recreation area. Police investigation
revealed that each had been shot in the head ;
with a .30 caliber bullet and that Perry had been . -
sexually assaulted. Their pickup was reported ! L—‘_‘
stolen. Chris Reesh

In August, Jones was arrested in Mississippi,
found driving Brock's pickup. Reesh was
arrested the next day in Palatka, Florida, after
Jones told police that they were together that
night in July. Both were indicted on counts of
first-degree murder and sexual battery.




Single locus probe

Esetleiras 2

In 1987 a group at the University of Utah identified the VNTR locus
named 01580 on chromosome 1. Their probe, which binds to the unigue
sequence just ouiside of the repeated structure, is termed a single-locus
probe.

A restriction enzyme that cuts at specific sites on elther side of the D1580
locus creates fragments that correspond to the different numbers of
repeats in WVNTR alleles.

L2
| —
PROBE C'!'N

B VNTR REPEAT

PROBE

B VNTR REPEAT




In comparison with Jeffreys’ multilocus fingerprints, single-locus
fingerprints can be interpreted unambiguously, and the frequencies of

different alleles can be determined precisely,
A B A B

— —

—
. —

=
§s
|

MULTILOCUS SINGLE-LOCUS
FINGERPRINT FINGERPRINT




Esettanulmanyok

A laboratory that specializes in DNA fingerprint

Esetleirés 2 testing extracted DNA from a semen sample,

E(vs), retrieved from Perry's body, and blood
samples from Reesh, $1, and Jones, S2.

The lab used a cocktail of single-locus probes to
produce the DNA fingerprint seen at right.

To compare the semen sample DNA fingerprint, E{vs), with the
others, drag the fingerprint to the left. E(vs) will slide and
overlap with Reesh's and Jones' DNA fingerprints.

gl a2 Elvs]
- Semen
Chriz Eeesh Eandall Tones Sample
—
]
— [
— —
I
I
I
L ]
I
I
Single-locus probe DNA fingerprint. —
Source: Cellmark Diagnostics.




Esettanulmanyok

Esetleiras 2

A representative from the DNA fingerprinting
laboratory testified that the chance of
another person having the same DNA
fingerprint as Jones was one in
9,390,000,000.

After deliberating only 30 minutes, the jury

convicted Jones of murder and rape. The
judge sentenced him to a double death
sentence, making this the first case involving
DNA fingerprint evidence in U.S. legal history
in which the death sentence was handed
down.
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Mitokondrialis DNS

* Mivel anyai agon oroklodik csak (matrilinearis), €s
kevesbe valtozatos, szemelyazonositasra
elsddlegesen, Onmagaban nem alkalmas

» Rokon mintakkal egytitt hasznalhato azonositasra

* Roncsolodott mintak esetén: pl. katasztrofa
aldozatainak azonsitasa, ha csak haj, csont, fogdarab
all rendelkezésre

* Csak lanyokon keresztiili leszarmazasi viszonyok,
viszont a fiakban 1s jelen van (viszont a fiukkal
megszakad a tovabbitas)



Y-kromoszoma

» Apai agon oroklodik csak (patrilinearis)

* Legnagyobb része a mei1oziskor nem tud parba
allni, nincs rekombinacio

» Ez a szakasz csak mutacioval valtozhat, sok
generacion at valtozatlan

* Csak fiukon keresztiili leszarmazasi viszonyok



Ostorténet

* Az Y-kromoszOomat ¢s az mtDNS-t nem varialja
egyfolytaban a rekombinacio

» Csak masolasi hibabol adddo mutacio lehet
* A mutacios sebesseg adott

* Mutaci6s mintazatok — haplotipusok

e Mitokondrialis Eva, Y-kromoszomas Adam

* MIDNS-sel konnyen lehet tévatra menni (kéne
tudni az egész populacido mtDNS-¢t, {0leg a
ffiak vandoroltak, ndket raboltak, eladtak,
politikal hazzassdgok stb)



	1. dia
	2. dia: A DNS mint azonosító
	3. dia: A DNS mint azonosító
	4. dia: Genetikai alapfogalmak
	5. dia: Genetikai alapfogalmak
	6. dia: Genetikai alapfogalmak
	7. dia: Genetikai polimorfizmus fajtái, okai
	8. dia
	9. dia: Genetikai polimorfizmus fajtái, okai 
	10. dia: Genetikai polimorfizmus fajtái, okai
	11. dia: Genetikai polimorfizmus fajtái, okai
	12. dia: Polimorfizmusok azonosítása, RFLP
	13. dia: Polimorfizmusok azonosítása, RFLP
	14. dia: Polimorfizmusok azonosítása, RFLP
	15. dia: Polimorfizmusok azonosítása, RFLP
	16. dia: Polimorfizmusok azonosítása,VNTR/STR
	17. dia: Polimorfizmusok azonosítása VNTR/STR
	18. dia: Polimorfizmusok azonosítása,VNTR/STR
	19. dia: Polimorfizmusok azonosítása,VNTR/STR
	20. dia: Polimorfizmusok azonosítása,VNTR/STR
	21. dia: DNS profil / DNS ujjlenyomat
	22. dia: DNS profil / DNS ujjlenyomat
	23. dia: DNS profil / DNS ujjlenyomat
	24. dia: DNS profil / DNS ujjlenyomat
	25. dia: Nemi erőszak
	26. dia: Rokonság
	27. dia: Esettanulmányok
	28. dia: Nemi erőszak – esettanulmány 1
	29. dia: Esettanulmány 1
	30. dia: Esettanulmány 2
	31. dia: Single locus probe
	32. dia
	33. dia: Esettanulmányok
	34. dia: Esettanulmányok
	35. dia
	36. dia: Mitokondriális DNS
	37. dia: Y-kromoszóma
	38. dia: Őstörténet

