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Genom (a teljes örökítő anyag) 

és a genom-szintű megközelítés

Genetikai állományunk

2x 23 kromoszóma, 
2x 3.2 milliárd nukleotid betű
összesen 600 millió mutáció (SNP)
4-5 millió/egyén (nemkódoló részben)
2m DNS/sejt
~3.6 x 1013 sejt/férfi, ~2.8 x 1013 sejt/nő

~1.7 x 1013 sejt/gyermek
Fehérje kódoló a genom 1.0-1.5%



Statisztikai adatok a humán genomról

Kódoló gének 19-20.000

Nem kódoló gének 27-28.000

Pszeudogének 14-15.000 

Szekvencia variációk

Rövid variációk

Strukturális variációk

715 081 156

7 097 115

http://www.ensembl.org/Homo_sapiens/Info/Annotation#assembly

http://www.ensembl.org/Homo_sapiens/Info/Annotation#assembly
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Máig 150-200.000 SNP-t (genetikai variációt) tártak fel, melyek valamilyen 
betegség kialakulását befolyásolták!

Mai nézet: minden 1200. bázisnál van egy SNP, ami 2x3.2 milliárd bp-rel számolva kb. 5.0-5-5 

millió.  Mi a „referencia genom” ??? (Hap-Map)
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(› 2500 egyén)       
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Splicing 9.8%

Misszenz vagy 

nonszenz

58.9%

Szabályozó
0.8%

Deléciós
21.8%

Inszerció és 
duplikáció

6.8%

Komplex 

átrendeződés
1.8%

Repeat

variánsok 0.1% 8

A betegséget okozó mutációk gyakoriságuk szerint



A mutáció helye ( génben) és annak 
következményei szerint lehet

1/ Promoter mutációk → változik a transzkripció mértéke
2/ Exon mutációk → aminosav csere vagy csonkolt fehérje (stop)  
3/ Intron mutációk → Nem pontos splicing, vagy változik a 

szabályozás
4/ Poliadenilációs-hely mutációk → csökkent mRNS stabilitás
5/ 5’ UTR →hibás riboszóma kötődés
6/ 3’ UTR → hibás transzláció és lokalizáció

1                                      2

3                                      4

Távolabb lévő regulációs (enhancerek, silencerek) szekvenciák mutációi is 
befolyásolják, többnyire csökkentik a transzkripciót 

5 6
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Mutáció fajtái – helyük szerint

Szomatikus mutáció Csíravonal mutáció



Driver mutációk

Onkogénekben
Tumorszuppresszor génekben
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Az immungenetika-genomika jellemzői:

poligénikus
polimorf gének

betegségasszociációk
gyors evolúció
génklaszterek

„repertoire-ket” képeznek
hálózatos működés

Trowsdale, J,  Seminars in Immunology



Genetika-Epigenetika

MHC (HLA..)—antigénbemutatás

Immunitással  kapcsolatos gének hálózata

Szuperintelligens (AI) vakcinák



Genetika-epigenetika



Genetika („hardver”)-epigenetika („szoftver”)

• Az öröklődés (hajlam) lényegében irreverzibilis

• Az epigenetikai hatások nagyrésze reverzibilis

AZ ÉLETMÓD JELENTŐSÉGE !!!

3/13/2026



reguláció

immunitás

effektor T, B, mDC

fertőző ágensek, „danger”

Epigenetikai 
hatás

Buzás Edit ábrája alapján
3/13/2026



immunitás

reguláció

Treg, Breg, iDC

napfény,                  
D vitamin

Epigenetikai 
hatás

Buzás Edit ábrája alapján
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Normál immunfunkció
Immunoszuppresszió, 

fertőzéshajlam

Alultápláltság
Optimális 
táplálkozás

Immunaktiváció, gyulladás 
hajlam 

Túltápláltság

Epigenetikai 
hatás

táplálkozás

Buzás Edit ábrája alapján
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2. A homeosztázis visszaállítása és 
fenntartása (reverzibilis változások)

immunreguláció

1. Veszély esetén gyors válasz 
kialakítása

epigenetika

kromatin

átrendeződés

kovalens, 

reverzibilis

Buzás Edit ábrája alapján
3/13/2026



DNS  és hiszton

(de)metiláció, (de)acetiláció

mi RNS

kromatin 3D struktúra

mikrobiota (mikrobiom)

telomer hossz

3/13/2026



Nat Rev Immunol. 9:811-6. 2009

Cell Research (2010) 20:4–12. 

Permisszív hiszton módosulások T sejteken

3/13/2026



Hiszton acetlációs változások  (is) felelősek a T sejt fenotípusok kialakításáért

3/13/2026



A lymphoid ontogenezis miRNS szabályozása

3/13/2026



MHC



MHC

1. Polimorf (populációs szinten)

2. Poligénes

3. Kodominánsan öröklött



1,375

25,000
= 5.5%



Kelley, de Bono & Trowsdale, submitted 2004



2026.03.13.



2026.03.13.

telomer

centromer

MHC-I.

HLA- A,B,C
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telomer

centromer

MHC-II.

HLA- DR,DQ,DP



MHC I MHC II

citoplazmatikus 

farok

citoplazmatikus 

farok



allél specifikus "zseb"

peptid ligand peptid ligand
.... ............ .. ..

..

8-9 aminosav
13-20 aminosav

a sejt által termelt endogén, belső
fehérjékből származó peptidek

MHC I

az endoszómákból származó
exogén, külső peptidek

MHC I
HLA-A,B,C

MHC II
HLA-DR, DP, DQ



bármely magvas sejt

HLA-A HLA-CHLA-B

HLA-A
HLA-B

HLA-C HLA-DP HLA-DQ
HLA-DR

Professzionális antigénbemutató 
sejtek (DC, B sejt, makrofág)

HLA: humán leukocita antigén



~ 1010

Populációs polimorfizmus

There are currently 40,623 HLA and related

alleles described by the HLA nomenclature and 

included in the IPD-IMGT/HLA Database.



MHC III: C3 konvertázok



Ismétlődő 
bakteriális 
fertőzések

Ismétlődő 
Neisseria 

fertőzések

HANO

Immun-
komplex 

betegségek

Komplement hiányokból adódó 
szindrómák

(Túl sok C2a)

(Nincs 
opszonizáció)

(nincs immunkomplex 
szállítás - nincs “clearance”)

(gyenge 
fagocitózis)

(nincs MAC)



Immunitással 
kapcsolatos gének hálózata



Az öröklődő tulajdonságok
98%-át nem egy, hanem nagyon

sok gén, összetett génhálózatok
határozzák meg, 

ez igaz az immunválaszra is

2026.03.13.



Genom-szintű hajlamosító régiók asthmában
15 chromosomes/20 cluster

Szalai et al

5q 31-33 —14 gén, IL4, IL13, CD14, ADRB2

2026.03.13.



Szalai  and Hadadi, in press
2026.03.13.





Az asthma susceptibilitás a teljes genom szintjén
GWAS

DA Meyers The Journal of Allergy and Clinical Immunology

126: 439-446, September 2010

carbonic anhydrase zinc metalloenzyme

Radix50-IL13

HLA DR/DQ

LDLR-like prot

Sorting nexin
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Anorexia nervosa

köszvény

ADHD

Attention Deficit Hyperactivity Disorder



Kemokin receptorok és kemokinek
Kemokinek és kemokinreceptorok



Artificial intelligence in medicine

AN Ramesh



Szuperintelligens vakcina

Peptid optimalizálás egyénre (HLA...) 
mély tanulással segítségével 

x1...xn w1...wn

o1...on

MHC Class I adatbázis 
(populációs szint)

Peptid adatbankok

Hidrofilicitás

Peptid méret, kémia

szakirodalom

stb.

.

.

optimális hordozó

optimális adjuváns

lehetséges 
mellékhatások

adagolás

stb....

2026.03.13.
Mesterséges intelligencia



Quo vadis immungenetika/immungenomika; 

trendek az immunválasz kutatásában
• ismert jelentőségű gének polimorfizmusa
• több gén haplotípusának kombinációja
• génhálózatok-útvonalanalízisek
• jelentős etnikai eltérések az érintett 

génekben és variációikban
• teljes genom szűrések (GWAS)
• ....

• génszerkesztés (CRISPR-Cas)

• MESTERSÉGES INTELLIGENCIA


