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Genetikai tulajdonsagok

Vannak olyan tulajdonsagok amelyek 6rokletesek.
(Lamarck, Darwin)

Az 6roklédés bizonyos mechanizmusok mentén megy végbe.
(Mendel)
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A DNS

DNS: dezoxiribunukleinsav A genetikai
informaciét tarolé molekula.
Harom alokté eleme:
» heterociklusos bazisok
» A: adenin
» T: timin
» G: guanin
» C: citozin
» pentédz

» foszfor




A gének

Pearson (2006): A genom egy olyan lokusza ami egy 6rokldési
egységnek felel meg, és valamilyen funkciéval vagy fenotipussal
asszocialhaté.

Allél: a gén egy variacidja.
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A genom: egy szervezet teljes orokits informacidja.

Mekkora a genom?

Homo sapiens

Paris japonica

Polychaos dubium

Qe
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A genom: egy szervezet teljes orokits informacidja.

Mekkora a genom?

Homo sapiens
3.200.000.000 bp

Paris japonica
150.000.000.000 bp

Polychaos dubium
670.000.000.000 bp*
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Genom méretek

Mycoplasma .

in bp

Gram negative bacteria

Fungi / Moulds

Algae

Worms

Crust:

Echinoderms

Insects

Mollusks

Birds

Bony fish

Cartilaginous fish

Reptiles

Mammals

Amphibians

Flowering Plants
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A gének és a genom

» kédolé DNS: proteineket hoz létre
» nem kodolé DNS

» nem hoz létre proteint
funkciénals/szabalyzé szerepet tdlt be
ismeretlen a funkciéja
az emberi genom 98%-a

v vyy

» SNP: egypontos nukleotid-polimorfizmus
egy nukleotid megvaltozasa (pl A — T)
legalabb a pupulacié 1%-aban megjelenik
a human genetikai variacié 90%-a
megkonyitik a genetikai térképezést

vV vyvyy
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A gének és a genom

v

pontmutacié: nukleotid megvaltozik

v

torlédés: a szekvencia egy része torl6dik

v

beszarédas: plusz nulkeotidok keriilnek a szekvenciaba

v

génatrenedezddés: a szekvenci megkavarodik, de funkcionalis
marad

v

transzlokacié: kromoszémak rosszul rakédnak ossze.
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Epigenetika

» nem valtozik a DNS szekvenciaja
» kornyezeti hatasok érvényesiilnek

» megvaltozik a gének kifejez6dése: jelentkezik a hatas a
fenotipusban

» korabban: teljesen gén vezérelt DNS kifejz6dés

» Gjabban: tdbb teret engednek a kdrnyezeti hatasoknak
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Orokledeés

» 46 kromoszéma 23-23
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A gén keresési modszerek

Betegségek alapjan
» ha egy betegség orokletes akkor genetikai okai vannak

» beteg és kontroll szekvencidkat dsszehasonlitva meg lehet
talalni a betegséget kivalté géneket

Asszociativ kutatasok
» egyes fenotipusokat nagy szamii populacidkhoz kétnek

» populacidkon ativels kutatasokkal ki lehet mutatni a
fenotipusok mogotti géneket
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Nyelv és genetika

Noam Chomsky:

» a gyerekek kdnnyen és nagyon hasonlé médon sajatitjak el a
nyelviiket.

» nincs meg a megfelelé mennyiségli és mindségii adat, hogy
levonjak a szabalyokat.

» genetikailag meghatarozott tulajdonsag (Chomsky 1977)

» kis szam( mutacié (gyakan egy mutacié ként értelmezett),
hirtelen ugras (Hauser el al. 2002, Chomsky 2010)
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Milyen genetikai alapjai vannak a human nyelvi képességnek?

Van-e olyan betegség/zavar ami a nyelvet éritni és 6rokletes.
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Milyen genetikai alapjai vannak a human nyelvi képességnek?

Van-e olyan betegség/zavar ami a nyelvet éritni és Srokletes.

Specifikus nyelvi zavar (SLI):
> Orokletes

» féleg a nyelvi készség érintett
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A KE csalad csaladfaja
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A FOXP2 és a nyelvi képesség — az els6 nyelvvel asszocialt
gén azonositasa

KE csalad:
» Orokletes diszpraxia: beszédhangok képzése

» nehezen végeztek lexikai feladatokat ("irj le minél tobb x
betiivel kezd6d6 szot")

Lai et al (2001): gén térképezés: FOXP2 azonositasa

» A FOXP2 gén azonos mutaciét hordozzott minden
csaladtagban

» A KE csalad fenotipusat a FOXP2 gén meghibasodasa okozza
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FOXP2

» 715 aminosav
» nagyon konzervalt

» csimpanz: 2 aminosav kiilonbség
» csimpanz-egér: 1 aminosav
» zebra pinty: 7 aminosav kiilonbség

» transzkripcids faktor: a protein a DNS-hez tapad, szabalyozza
(ndveli vagy csokkenti) bizonyos gének miikodését.

Transzgenikus egér kisérle-
tek (Enard et al 2009)

» valtozott a vokalizacio

» csokkent az
exploraciés aktivitas

» hosszabb dentritek

» nagyobb szinaptikus
plaszticitas

Qe
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Oroklsds betegsegek
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Genetikai eredet(i nyelvi zavarok
1) Viszonylag jol ismert genotipushoz kétdtt zavarok:

» Fejl6déses Verbalis diszpraxia
» Specifikus Nyelvi Zavar (SLI)
» Dadogas

» Fejlédéses diszlexia

» Hangképzési és beszédzavar (Speech and Sound Dissorder
SSD)

2)Komplex szindrémak, Gsszetett fenotipusokkal és genotipusokkal:

» Autizmus
» Epilepszia

Williams-szindréma

v

Praader-Willi szindréma

v

Noonan szindréma . ..

v

22/41



Specifikus nyelvi zavar

Tiinetek — fenotipus
» késleltettet nyelvelsajatitas

» Minden szinten jelentkezik (szintaxis, szemantika illetve
beszéd)

» legaltalanosabb: igék elsajatitasa
» hely-, eset-, birtokos személyragok elhagyasa, helytelen
hasznalata

Kapcsol6dé gének:
FOXP2, CNTNAP2, KIAA0319, ATP2C2, CMIP

illetve lokuszok: SLI (16q), SLI2 (19q), SLI3 (13921), SLI4
(7935-36)
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Fejl6déses beszéd diszpraxia

Tiinetek — fenotipus
» beszédhangok képzésének inkonzisztens hibai
» nehézségek a koartikulaciés atmenetekben, és szegmentalasban

» prozédiai nehézségek

Kapcsol6do gének:
FOXP2, FOXP1, ELKS/ERC1, CACNA1C

illetve lokuszok: 16.p11.2
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Dadogas

Tiinetek — fenotipus
» beszéd fennakadasa

» beszédhangok akaraton kiviili ismétlése és megnyijtasa

Kapcsolodo gének:
FOXP2, CNTNAP2, GNTPAB, GNTPG

illetve lokuszok: STUT1 (18p11.3-q11.2), STUT2 (12q24.1),
STUT3 (3q13.2-q13.33), STUT4 (16q12.1-923.1)
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Fejl6déses diszlexia

Tiinetek — fenotipus
» részképesség zavar: olvasas, iras
» szavak el6hivasa / felismerése

» csokkent fonolégiai képességek

Kapcsolodo gének:
DYX1C1, DCDC2, KIAA0319, MRPL19, ROBO1, CMIP, MC5R,
DYM, NEDDA4L, DGKI
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Hangképzési és beszédzavar (SSD)

Tiinetek — fenotipus
» hangképzés, beszédhangok hasznalata

» problémak a beszédhangok kognitiv reprezentaciéinak
kiépitésében

Kapcsol6dé gének:
DYX5, DYX8, DYX2, DYX1, ELP4, PAX6, FOXP2
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Az érintett gének
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FOXP2 gén és a FOXP2 protein funkciéi

» transzkripcids faktor
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tanulasa,
beszédhangok képzése

» nyelv képzés és értés




FOXP1 gén és a FOXP1 protein funkciéi

» Heterodimert alkot a FOXP2-vel

» Transzkripciés regulator

» Neuronalis kapcsolatok fejl6désének
szabalyzasa

» FOXP2-FOXP1: atfeds és
specifikus nyelvi fenotipusok

» FOXP2: expressziv és receptiv
nyelv; abnormalsi artikulacié

» FOXP1: kognitiv fenotipus (a nyelv
is érintett); expressziv nyelv
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CNTNAP2

Neuronalis adhéziés protein

Magasabb kognitiv funkcidkért
felel8s neuralis halézatok kiépitése

A bal homloklebeny aktivizacios
mintazata

Hierarchikus szerkezetek
elsajatitasanak el6segitése
Széismétlés, SLI, dadogas, nyelv
fejlodés késleltetése

Szintaktikai feldolgozas
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KIAA0319

v

Cerebral neocortex, hippocampus,
midbrain és cerebellaris expresszié a
fejlédé agyban

v

Neuronalis migracio
Sejt adhezio

v

v

Cerebralis kortex fejlodese
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CMIP

» Sejtek kozti jelzések atvitele

» Szinapszisok kialakulasa

» Neuron migracio
» Fonoldgiai révidtava meméria

» Szoéismétlés, SLI, Diszlexia

v

Fejlodés késleltetése
Beszéd diszpraxia

Artikulaciés mintak tanulasa

Beszédhangok képzése

v vV v Y

Nyelv képzés és értés
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ATP2C2

» Ca szallité ATPase

» Ca sziikséges a neuronalis
folyamatokhoz

» Fonolégiai révidtava memoria
» Szoismétlés
» SLI

Qe
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GNPTAB, GNPTG

A lizoszomalis enzim rendszer részei

v

v

Sejt metabolizmusban jatszanak szerepet

v

A tarsult nyelvi fenotipus — dadogas beszedhang ismétlese,
nyljtasa, vagy hianya

v

Hasonl6 lizoszomalis betegségek (Tay-Sachs es Salla) szintén
dadogassal es beszédhibaval tarsulnak
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DYX1C1, DCDC2

T T IS NN

— » FeltételezhetSen éritette a diszlexia
kialakulasaban

Normal reading children > neuronalls mlgraCIO
while rhyming

» A bal temporo parietalis régié
fehérallomanyanak kialakulasaban

Dyslexic reading children Ja tszana k szere p et
while rhyming
before remediation

36 /41



Atfedé genotipusok és fenitipusok

» Genetikailag determinalt nyelvi elemek:

» Neuronalis szervezdés
Szabalyz6 mehanizmusok
Sokreéti cellularis és molekularis folyamat
Sokrétii strukturalis és funkcionalis elem
» Egy gén tobb fenotipus:
FOXP2, CNTNAP2, FOXP1: regulator gének
KIAA0319: neuron migraciét regulal
NRXN1: meghatarozza a szinaptikus funkciét
Gének hatasa atfed nyelvi, kognitiv és fejlédési
rendellenességeket és normal variacidkat

v Yyy

v

v vVvYyy

» Tobb gén egy fenotipus: SLI, Diszlexia

» Multifaktoros genetikai és kornyezeti tényez6k 6sszhatasa
hatarozza meg a nyelvi képességeket.
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Williams-szindréma

atalanosan seériilt kognitiv funkciok

latszélag ép nyelvi képesség:
kiilonall6 nyelv?

j6 lexikai tudas, verbalis rovid tava
mem©ria, szintaxis, szemantika
»

viszont: gyenge magyarazo
képesség, pragmatikai képességek
narrativa/mesélés: nagy szamui
hezitacio, ismétlés, megszakitas

» fiatal korban: kozelebb a normahoz,

késsbb egyre tavolabb (részletesebb
szemantikai ismeretek hianya)

DA
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Williams-szindréma

(Karmiloff-Smith 2012)

Wiliams syndrome » 28 defektiv génbdl 22 atipikus agyi
”"" —on fejlédést eredményez
F ]p - |3 » megvaltozik a szinaptikus aktivitas,
5‘4 P-\__.:‘"m % a neuronok siiriisége, az agy mérete
r il és morfolégiaja valamint
oY ‘ . il L funkcionalis hal6zatai
B » A Williams-szindréma nyelvi

fenotipusa hasonlit a normalishoz,
viszont egy teljesen mas agyi
strukturara épiil
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Osszegzés

» A nyelv mogott egy nagyon Osszetett, komplexen egymasra
hat6 genetikai rendszer van.

» A genetikai rendszerben meghatarozé szerepet jatszanak a
géneket szabalyzé illetve agyi hal6zatokat kiipité gének.

» A nyelv és genetika kapcsolaban kulcs szerepet jatszik a gének
és a kornyezet altal meghatarozott fejlédeés.
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Kdszonom a figyelmet!
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