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Az egybazisu sokalakasag
(single nucleotide polymorphysm, snp) irasa

Az egybazisu sokalakusag valtozatait valamely gén bazisai-
nak szamozasaval jeloljik. A szamozast az mRNS-t koédold
génszakasz (képezd, exon) els6 bazisaval kezdjik; ez az
1-es, eléje c-t irunk, amely a kédol6 szakaszra (coding)
utal. A c.45 példaul az mRNS-t atir6 szakaszanak 45. helyét
(bazisat) jeloli. A valtozatot a baziscsere leirasaval fejezziik
ki, példaul: A>C; az A bazis (adenin) C bazisra (citozin) cse-
rélédik. A cserét a torzsbazishoz viszonyitjuk. A torzsbazis
az, amelyet dltalanosan elfogadnak, rendszerint valamely
népességben a leggyakrabban fordul el6 az adott helyen.
Példa: c.76A>C azt jelenti, hogy a széban forgd gén kodold
szakaszanak 76. helyén 1év6 A bazis C-re cserélddik.

A gének kodold szakasz el6tti és utdni részén el6forduld
valtozatokat hasonldan jeldljiitk; a szdmozas tér el. A c.1-
tol felfelé (5’-vég felé — szabdlyozé rész) a szamozdas —1-
gyel kezdédik; ez a c.1 bazis el6tti bazis szama. Példaul:
c.—56A>Cac.1-t6l a 5°-vég felé es6 56. helyre utal; itt megy
végbe az A-C csere. A kodolo szakasz utdni részt + jellel

azonositjuk, a szamozas folyamatos, példdul ha a kodo-
16 szakasz utolsé bazisa c.408, az utana 1évé elsé bazis a
c.408+1 sorszamu. Példa: ¢.706+3A>C a c.1-tél szamitott
709. bazis — amelyik mar nem a kddold részen, hanem attol
3 bazissal a 3’-vég felé van — cserélddik: a 709. bazishely
A-ja cserélédik C-re.

A bazisvaltozat jelolését a gént jelold betliszohoz kotéjellel
kapcsoljuk, a vdltozat utéfénevet pedig kilonirjuk: TNF-
¢.308A>C vdltozat; TNF-c.—8A>C; TNF-c.300+30A>C
valtozat (TNF = tumor necrosis factor). A teljes nevezetek-
kel (szavak, szdszerkezetek) keskeny szokozzel tarsitjuk:
daganatelhalasi faktor c.308 A>C; tumor necrosis factor
¢.308A>C valtozat.

A gén 3’-végi részét — az utolso képezé (kddold szakasz) utd-
ni szakasz — bazisait 1-es szammal kezdjiik, elé tett csillaggal
megkiilénboztetve: *1. Példaul: ¢.*43A>C jelentése: az utolsd
képezdt kovetd, 3’-vég 43. bazisndl van az A-C csere.

Gén egyszeriisitett vazlatos képe

5vég képezé6  koztes  képezd  koztes képezd 3’-vég

""""" | I I
cl1-73 1 .74-98 1 c.99-134 1

c.—30--1 C.73+1-272 c.98+1-240 c*1-*160

A nyil a képz6 utani els6 bazist jeloli; képezd (exon), koztes (intron)

A keletkezett valtozatokat a dbSNP (a db a database betlszdja) adattar raktarozza: rs + szam azonositok szerint (dbSNP

Reference SNP - rs vagy RefSNP). Példaul rs11134567.
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