Human Genom Project

Az emberi genom, az emberi DNS
bazisserendjenek meghatarozasara letrejott
nemzetkozi kutatasi program




A HGP rovid tortenete
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Alfred Sturtevant mar 1911-ben
elkészitette az els Drosophila
genterkepet.

a DNS molekula kett s héelix
strukturajanak felfedezése 1953-
ban. Francis Crick ,James Watson,
Maurice Wilkins

'70-es evek kozepen Frederick

Sanger kifejlesztette a DNS
szekvenalas technikajat

A '80-as evekben automatizalt
DNS szekvenalas megjelenése

1986-ban az Egyestult Allamok
Energiatgyi Minisztériuma adatokat
kezdett gy jteni a genom vedelme
erdekében a sugarzasok okozta
mutacios hatasokrol, es 1987-ben
felallitott egy korai genom
programot.
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« James Watsont k ertek fel, hogy vezesse a NIH U]
szervezet et az Office of Human Genome Research —t.
A kovetkez eévben a szervezet neve megv altozott a
Nationall Center for Human Genome Research -
e.[NCHGR]

« Understanding Our Genetic Inheritance : The Human
Genom Project, The First Five Years, FY 1991-1995.

« Az U] kutat asi technik ak megjelen ése es
felhaszn alasa (pl: RELP, PCR, BAC, YAC és a

pulsed -field gel elektrofor ezis) gyors korai fejl  dést
tett lenet ve

« 1996-ra a NIH nyolc int ezete es kozpontja dolgozott
egyutt és létrehozt ak a Center for Inherited Disease
Research [CIDR] az Or6kl d Betegs égeket Kutat 6
Kozpontot
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|étrej oit a National Human Genoeme
Research Insitute 1997-ben

2000 junius aban kihirdett €k, hogy a
Aum an genom t 6bbs eget valloban
megszekven altak

A publik aciot meglepet esek kisertek.
Ezek k6zol nehany: a relat ive kis
Szamu human géen, nagyj abaol 30 000;
a komplex szerkezet hum an feh érjek
0sszehasonl itasa a homol ogjaikkal;
hasonl 6 genek ugyanazzal a

funkci oval, pl. az ors ogiliszta es a
gyumolcsl egy eset én; és az ismétl d
DNS szekvenci ak.
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Az International Human
Genome Sequencing Consortium a
National Human Genome Research
Institute (NHGRI) and the Department of

Energy (DOE) bejelenti, hogy a HGP
sikeresen befejez dott tobb mint 2 évvel
korabban mint terveztek. A Nature-ben
apr. 24-én jelent meg a cikk a DNS kett s
helix felfedezesenek 50 szlletesnapjan.
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Q@A FIGP rutatdl 31 |2pésoen
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nettérozial rmeg a nurmarn genormnot:
meghatarozialk a sorrendet, vagyis a genormunikozr
talalnzitd Osszes vazis szekvenciajat
(eriképeket csindltal, melyel a gem% Jomr*]éjé;t rrtatialk
2L Krormoszormea Dizonyos negyono régioioear
lreszitetten 2z Ogynevezett xapesolodas] t2rrepet
(linka Je [Mzl0), aurnl eg/ rormple, e'o'o verzidjal a roral
Drosopnila kutatasolk soran készitett tériképnelk, s
rlmmek segltségavel generacioron reresziil rJ/omorJ
Kovetnet)llk ez Orokl o tulzydonsagokat (ol armik
genetikal beteysayelkert felel sek)
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L Most, hogy a SJJES genorn ismert, mivel foy
OJIrlliJ/rJJ az NHGRI?  (Natlonal Human Genorrne
Fesearch Insituie )
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Interneten tal alnato inforrn aciok

NCBIL:Nailonal Center for Blotecnnology Inforrnation

@ \ap Jalkban azzal a ¥inivassel
szempesilnel a xuiaior, nogy a rflGP &s
ff]c,LJ 1isenn oroc J ek altal KOzz&ieti
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Az NCBI nonlap| anak rész
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Gének és az emberi eg észséq:

2, OMIWVE Online Mencdelian Inneritance in Mean: nurmar ganek
ratalogusa 2s az Ororlott vagy ‘Or‘rjf@l'met neteységeldel

foglalkozil, Az OMIM-rat Ogy is lenet gondolni mint 2 FIGP project

altal l2trenozott fenotipus szotarre

nRefSeqr A referencia szerverncia gy Jtemeny aizt a célt
520]96’1]]61, nogy egy széleskor JrJregre’JE nern redundans
lészletét nyldijsa a szek \/EfJLJrl"ﬂrl" pelegrive 2 genomikus DNS-
I, tRINS-k, Tenarje termélkelk

¢, dpSNP: 2z egyszer nurleotid polimorfizmusok (SNPs) s mas
g gl Ozl 52



A génbank noveredése(1982-2004
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151C Local Alignirment Search Tool)
el Keres  Orograrnorn

g/ J-emem/ed

c; Klonkonyviar: genornikus konok,

konyviaral, szervencia adatok lel nelye.






Az NCBI nonlap] ana reszel |l

@ Térképek és markerek .

megjele 1t ése.

- , UnisTs: eg/ oasze fogalo adatbiizis az STS nelyelkr |
(ra CJJOrI Kilvar jelzett nelyel) melyeket PCR techinirinarn
nasznealnalk.

@ c; Elecironic PCR

@ o UniGene; a lelrt 5zek\/enc]é.k gernetival alapl rendszerezase,

@ 2; Full-Length cDNAs :kUlonboz  laboratoriurmnolk cONS
konyviarairol szold rés-_

Z
@ [ GEO:(Gene Expresa on Ormnibus) nyilvanos adatbazis a
oressziorol 2s nibridizaciordl,
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Az NCBI nonlap] anai részel |V,

@ 4.Citogenetika

@z rlurmarn BAC Resolrce:
forrds a FISH-térképerr |
Klonokrol.

@ U: S YICGHL spekirdlis karlotipus &s
Osszenasonliito nic rJrJJ/rlr'Qs f2CrniKay a
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