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A H U M Á N G E N E T I K A I  K U T A T Á S O K  
Ú J A B B  E R E D M É N Y E I *

Irta: M ALÁN M IH ÁLY és THOMA A N DO R  

(K ossuth Lajos T udom ányegyetem  Em bertani Intézete, Debrecen)

Az em ber az élővilág tag ja ; az öröklődés és a változás biológiai törvényei 
az em berre éppúgy érvényesek, m in t az élővilág akár növényi, ak á r állati tag 
ja ira . Ezeknek a törvényeknek az em berre való h a tá sá t foglaljuk össze hum án
genetikái címen. Jól tu d ju k , hogy az em beri szervezet m inden jellegzetességével 
eg y ü tt az öröklődés és a környezeti hatások produktum a. Ezek egyike sem 
tökéletesen állandó, a bennük való változások ágy az em ber fizikai vagy akár 
szellemi jellegeiben variációkra vezethetnek. Definícióval: a hum ángenetika 
az em beri organizmus k ialakulásának  nemzedékek közötti vezérlését ku ta tó  
tudom ány .

Szervezetünk összes jellegeit a m inden sejtben m egtalálható  öröklődési 
tényezők irány ítják . Ezek a szülőkről az u tódokra a géneket hordozó gam éták 
ú tján  m ennek á t. Ezek egyike az a ty á tó l, másik az anyátó l szárm azik.

A legutóbbi időben az egyik legfontosabb felfedezés a DNS és RNS fel
fedezése a sejtekben ta lá lh a tó  örökítő anyagra vonatkozik. Ez közel v itt be- 
n ünket az öröklés m echanizm usának és az örökítő anyag szerkezetének meg
ismeréséhez.

Igen nagy jelentőségűek D a r l in g t o n  (1937) és W h it e  közleményei, 
am elyek a sejtosztás fo lyam atá t és benne a krom oszóm ák k e ttév á lásá t és 
redukciós oszlását, D arlington szerint a sejtm ag két, de a kromoszóma 
egyszeri oszlását tisz tázták .

Az em berre nézve ezen a téren  a legfontosabb az, hogy Tjio  és Levan  
(1956), m ajd  F ord és H am erton  (1956) tisz tázták : az em beri te s ti sejtekben a 
krom oszóm ák száma 23 pár, ebből egy p ár az X  és Y  a nem i krom oszóm a és 
a m aradék  22 p ár az autosom a. E zeket meg lehet kü lönböztetn i a hosszuk 
alapján. Az első pár a leghosszabb, a 22-ik a legrövidebb. Egy-egy pár két- 
k é t tag ja  egyenlő hosszú és ugyanabból a genetikai anyagból van : homologok. 
A nem i krom oszóm ák heterom orfok, az X  nagyjából ötszöröse az Y-nak. 
Photom icrographhal való felvételek m u ta tják , hogy m inden krom oszóm a 
hosszában k é t felet m u ta t, ezek a chrom atidák, am elyeket a centrom era ta r t  
össze. A centrom erák a fényképeken összehúzódásban látszanak , és a krom o
szóm át k é t k arra  osztják. A k é t k a r aránya az egész hosszhoz viszonyítva 
lehetővé teszi a krom oszóm ák egyes párja inak  azonosítását.

H ogy idáig a hum an cytologia e lju to tt, ezt a szövettani vizsgálatok töké
letesedése te tte  lehetővé. R á jö ttek  arra , hogy a sejtoszlást részben a csontvelő 
sejtjeiben, am elyet sternum  punctio  ú tján  nyertek, részben a fehér vérsejtek-

* E lőadás a balatonfüredi országos biológus-napokon, 1965. szept. 19-én.
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ben, se jtku ltú rákban  phytohaem agglutin inek felhasználásával lehet tan u l
m ányozni.

További igen fontos lépést je le n te tt  az, hogy Le j e n n e , Gautier  és 
Tu r pin  1959 jan u á rjáb an  az t észlelték, hogy 3 m ongoloid syndrom ás fiúnak 
egy-egy keskeny szám feletti krom oszóm áj a van. U gyanebben az évben Angliában 
J acobs és Strong le írtak  egy betege t, akinek Klinefelter tip u sú  gonadalis 
dysgenesise volt egy külön  X  krom oszóm ával, te h á t így X X Y  krom oszóm ája 
volt, am ely in tersexua litást eredm ényezett. E nn ek  alapján m ár keresték a 
nemi krom oszóm a triso m iá it és ekkor m egtalálták  a hasonló (teh á t Klinefelter) 
syndrom ás betegeken és m egtalálták  a X X X  krom oszóm ás, sőt egész figye
lemre m éltóan két négy X , teh á t X X X X  krom oszóm ás személyeket, de sem a 
három , sem a négy X-es betegeknek klinikai m egkülönböztető jegyük nem 
volt. Csak buccális keneteiken lá tszo tt az, hogy o tt  eggyel kevesebb chrom atin 
te s t van. Sajnos, ezek a kenetek nem  használhatók  m aguknak a kromoszó
m áknak a tanulm ányozására . Meg kell jegyeznünk, hogy ezek a többszörös X  
krom oszóm ával bíró esetek  többnyire szellemileg h á tra m arad ta k , de viszont 
gyakran term ékenyek és legalább az u tódjaik  fele öröklésileg és fenotypusosan 
norm ális. Legutóbb k é t X X X X Y  te h á t négy X  és egy Y-os férfit közöltek 
Miller , B reg , Schmickel és Tretter  (1961). Ezek igen gyengén fejlett 
férfiak, akik sterilek és szellemileg visszam aradtak.

M indezekből világosan látszik, hogy a szám feletti krom oszóm a fizikai 
és szellemi anom áliákkal jár.

A krom oszóm a-abnorm itások és a velük eg y ü ttjá ró  patologikus eltérések 
igen sok esetét i t t  ism erte tn i tú l messzire vezetne. Csak néhányat sorolunk fel: 
az autosom ák közül trisom iá t ta lá ltak  a 17. vagy 18. párban , szellemi csökkent- 
értékűség, m icrognathia és alacsony állású, hibás alakú füllel egybekötve. 
Többen ism erte tték  ezt a syndrom át (E dw ards, H a r n d e n , Cam eron , Crosse 
és W olfe I960.). M ásik trisom icus anom ália a 13. és 15. krom oszóm ánál ta 
lálható  és ez ugyancsak szellemi elm aradottsággal já r  (Th er m a n , Patau , 
Smith  és D emars 1961.).

Ezeknek a krom oszóm a-aberrációknak az o k á t többféleképpen m agya
rázzák. Többen azt vélik , lehetséges az is, hogy egy egész krom oszóm a h iány
zik, vagy  eltér. K rom oszóm ák érintkezésekor egyes d arab ja ik a t, le tö rt részei
ket kölcsönösen kicserélhetik , s így egyenlőtlen hosszúságú krom oszóm ák áll
h a tn ak  elő. Egyik teljesen  ta rta lm azh a tja  a krom oszóm a egész anyagát, míg 
a m ásik tö r t  részekből á llhat elő; a hosszabb pótlással lé tre jö tt kromoszóma 
több nemzedéken á t is m egm aradhat és abnorm is u tó d o k at hozhat létre, de 
ezek rendszerint gyorsan kiküszöbölődnek. Ilyen áthelyeződést írh a t le a 13. és 
22. krom oszóm a k ö zö tt Mellman és W enar  (1961), am elyet egy anyán és h a t 
gyerekén ta lá ltak  meg. D efektusuk beszédhiba és szellemi elm aradottság volt.

Igen érdekes, hogy a sugárártalm ak  k u ta tá sa  közben a sokszoros rö n t
gensugárzás eredm ényeképpen myeloid leukaem iát ír tak  le (Graham  1960), 
m indezt a Nagasaki bom bázása u tá n i sugárártalom m al is egybevetették . Töb
ben [B ailie  és társai (1961)] úgy ta lá lták , hogy a m yeloid leukaem iás betegek
nél az ún. Philadelphia  krom oszóm a, teh á t a 21. krom oszóm a, am ely hosszának 
m ajdnem  egyharm adát elvesztette és viselőjében nagyobb m értékben növek
szik, m in t a norm ális krom oszóm a-partner, s csak a leukocytákban  és nem  a 
bőrben v an  meg. Ez a Phyladelphia  kromoszóma eg y ü ttjá r a myeloid, de nem az 
acut leukaem iával. Lehetséges, hogy a 21. krom oszóm a v ihet m agával egy 
olyan locust, am ely a leukopoesist irányítja .
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A betegség közö tt az ún. mongolizmus vagy  Dowm-syndroma a 21. 
krom oszóm apár trisom iájával já r  együtt.

A 1)olerc-syndroma egyike a leggyakoribb vele szü le te tt anom áliáknak, 
ezeknek szám bavétele nehéz; gyakori csecsemőkori korai haláluk m ia tt a 
syndrom át sokszor nem  lehet felismerni. fjÖÖK és R e eD szerint 3 svéd kerü le t 
egész terü le tén  m inden 435. húsz éven aluli gyerm eknek, Ö S T E R  szerint (1953) 
D ániában m inden 618 születésből 1 gyerm eknek van ez a syndrom ája. Lejettne 
és társa i em líte tt v izsgálatai szerint a legkeskenyebb 21. kromoszóma trisom iá- 
ján ak  eredm énye a Down-syndrom a.

E zért külön vizsgálták az t, hogy a Donm-syndroma m ennyiben ta lá lh a tó  
egypetéjű  ikreken, az egypetéjű ik rek  megegyezése igazolta a Doicn-syndromäs 
szellemi csökkentértékűség öröklékenységét.

Thompson (1961) ism ertette , hogy 10 Dowm-syndromás nő 7 norm ális és 
5 Dotím-syndromás gyerm eket szült, ami az t m u ta tja , hogy a gyerm ekek fele 
kb. 1:1 a rányban  kap ja  meg az ex tra  krom oszóm át és örökli az anom áliát.

Se a r n s , D rotjlard és Sahler  (1960) m egvizsgálták az ex tra  krom o- 
szómás Dowm-syndromások reprodukcióképességét, amíg a nőknél a m en
struáció 16 és 46 év között vo lt észlelhető, a férfiaknál 5-nek subnorm ális 
sperm ium uk, 4-nek egyáltalán nem  volt, 12-en különböző okokból im potensek 
voltak . T ehát a férfiaknál a kicsiny 21. extrakrom oszóm a genetikusán 
állandóan lethalis.

Őster  és tőle függetlenül Carter és Mc. Carthy  m egvizsgálták, hogy 
az anyák  kora és a Donm-syndromás gyerm ek születése közt van-e összefüggés 
és azt ta lá lták , hogy idősebb anyáknak  főleg 45 éven felül nagyobb az esélyük 
mongoloid gyerm ek születésére.

Ú jabb vizsgálatok is fo lyam atban  vannak , de m indezeket i t t  ism ertetn i 
időnk nem  engedi, m indenesetre azonban m ár az eddigiekből is lá th a tju k , hogy 
a krom oszóm a-translokációk, m ilyen fontos szereppel b írnak  egyes abnorm itá- 
sok esetében.

Egészen biztos, hogy a krom oszóm a-translokációk a csírasejtek érési 
fo lyam atában  a m eiosisban is létre jöhetnek , s így generációkként ú jra  ke le t
kezhetnek. A rendellenes meiosis lé tre jö ttének  körülm ényei és m egindító fo lya
m atai még tisz tázásra  szorulnak.

Eddig olyan rendellenességeket v e ttü n k  például, am elyekben a krom o
szóma translokációk eredm ényeképpen az egyik krom oszóm a száma egy ex tra  
krom oszóm ával szaporodott.

Ezzel ellentétes az az eset, m ikor a krom oszóm apárok egyik tag ja  elvész. 
Ez az eset főként a nem ikrom oszóm áknál többször előfordul, mégpedig ren d 
szerint úgy, hogy a kis Y  krom oszóm a vész el. Ez az eset ism eretes a Turner- 
syndrom ánál.

Az ún. T urner-syndrom a fenotípusosan női nem , alacsony term et, ovarium - 
atrophia , rövid n y ak  és más alkati rendellenességek együttes m egjelenését jelen ti. 
Cytológiai vizsgálatok k im u ta ttá k , hogy a tü ne tcsoport hordozói többnyire 
2n/X0 karyo típusúak . További haladást je len tenek  e téren  Lin d st e n  (1963) 
ku ta tása i. A svéd k u ta tó  k im u ta tta , hogy a T um er-syndrom a 2n/X X  karyo- 
típussal is előfordulhat, azonban az egyik X -krom oszóm a ebben az esetben ún. 
gyűrű-, vagy izokrom oszóm a. Az X -krom oszóm ának norm álisan egy rövid és 
egy hosszú k arja  van , az ad o tt esetekben az izokrom oszóm a k é t hosszú karból 
áll. Eszerint a T urner-tünetcsoport előidézésében az X-krom oszóm a rövid 
karján ak  h iánya kell hogy döntő szerepet já tsszon .

5 Anthropologiai Közlemények
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A szám feletti és hiányzó krom oszóm ák te h á t összefüggésben v an n ak  
szellemi és egyéb defektusokkal — s így kézenfekvő, hogy ezek öröklékeny- 
ségének okát ezekben lehet keresni.

Ilyen alapon ú jabban  a londoni Galton Laboratórium  m egvizsgálta egyes 
kóros syndrom ás betegek kéz- és u jjlenyom atá t abból-a szem pontból, hogy 
vajon  az ektoderm ális eredetű bőrünk  és az ugyancsak ektoderm ális erede tű  
agybeli képességek zavarai közö tt nem  ta lá lható -e  összefüggés. Elsősorban- 
P e n r o se-í  kell m egem lítenünk, akinek a vizsgálatai az t igazolták, hogy első
sorban a Down-kórosak tenyérm in táiban  a fővonalak lefutása m ás, m in t az 
egészségesek bőrlécrendszerében. Eredm ényeivel hazánkban  a debreceni egye
tem  E m bertan i In tézetének  vizsgálatai nagyrészt megegyezőek. E szerin t fővo
nalvégződés szem pontjából a m ongoloidok élesen elkülönülnek a nem  m ongo
loidoktól.

Az axiális trirad iusok  helyzete legtöbbször m agas és több van  belőlük. 
A hypo thenar m in tákban  igen gazdag, a thenaron  kevesebb a m in ta. Az in ter- 
digitalis m in ták  % -szám a is eltérő. Az ún. a td  szög a mongoloidoknál 56 foknál 
sokkal m agasabb. Ezeknek a bőrén a m in ták  gyakran zavarosak, alig észre
vehetők , nem  h a tá ro zo ttan  ny ilvánulnak  meg, s alig felism erhetők. K öztük 
sok, pettyekbő l álló, ún. gyöngyfüzér alak fordul elő, noha m aguk az u jjm in ták  
% -szám ában a norm ális populációtól nem  m u ta tn ak  eltérést.

U gyancsak eltérést je len t a tenyérm in ták  sorában ta lá lt négyujjredő, 
m elynek előfordulása ugyancsak a debreceni egyetem i vizsgálatok a lap ján  
hazánkban  2 —8,3%  ta lá lha tó , a mongoloid id ió táknál legalább kétszerennyi.

Ezek a v izsgálatok ráveze ttek  a bőrlécredők és u jjlenyom atok  ú jabb 
k u ta tása ira . P enrose  és tan ítv án y a i átértékelték  B o nnevie  híres régi vizsgála
ta i t  és az ujjlécek q u an tita tiv  értéke h elyett az összes ujj lécredőit szám olva 
bevezették  az ún. to ta l ridge counto ta  teljes bőrlécszám ot, az ún. to ta l ridge 
counto t. Az ujjlécek összes szám át korrelációba á llíto tták  családokon, te s t
véreken, rokonokon belül, egypetéjű és ké tp e té jű  ikreken, különféle populációk 
közö tt az egyes m in ták  és a tenyér k v an tita tív  értékét. A tenyéren  főleg az 
a td  trirad iusok  közti lécek számolása ad o tt eredm ényt, s így m ostm ár eldön
tö tté k  azt- am it Csík  és MalÁn — a két trirad ius távolsága m érésének diffe
renciái szám ításával — a két ikerféleség között valószínűsítettek.

Az em líte tt v izsgálatok te h á t a bőrlécrendszer-öröklődés kérdésében eze
ken az u takon  ú jabb  eredm ényekre vezethetnek , am elyeket H olt, R ife  és 
K lo epfer , Mohr és P ons közlései m ár sejtetnek.

(M . M .)
*

Érdekes új eredm ények születtek  az em beri vér genetikájának  sokat 
k u ta to t t  terü le tén . Az abnorm ális haemoglobin-féleségek száma m a m ár kb. 
20, ezeknek fehérje része, a globin egy-egy am inosavban különbözik csak a 
norm ális vérfesték kém iai szerkezetétől. A rendellenes haem oglobinok szolgál
ta t tá k  az első jó  példákat, a kiegyensúlyozott polimorfizmus előfordulására az 
em bernél. Ez a jelenség eddig csak az állat-genetikából (pl. lepkék) vo lt ism ere
tes. Az abnorm ális haem oglobinok az oxigéntranszportra  alkalm atlanok  és az 
erith rocy ták  különböző degenerációjával já rn ak . Az á lta luk  előidézett aném iák 
elterjedése kölcsönösen excuzív, és elsősorban a trópusi és szubtrópusi te rü le 
tek re  szorítkozik. H aldane  m ár 1949-ben m egsejtette, hogy e polim orf tu la j
donság fennm aradását a heterozigóták valam iféle szelekciós előnye idézi elő^
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és e fak to r a m alária elleni differenciális ellenállóképesség lehet. Az u tó b b i 
évtized k u ta tása i fényesen beigazolták  ezt a szellemes hypotézist. Az abnor
mális haem oglobinokat a m alária-plazm odium  nem  tu d ja  táp lálkozásra fel
használni. Így  a heterozigóták, ak ik  nem  m u ta tn ak  klinikai tü n e tek e t reziszten- 
sek a m aláriával szemben, am ely az in filtrá lt vidékeken a norm ális homozigó
tá k  leggyakoribb haláloka. Az abnorm ális hom ozigóták v iszont még kisgyer
m ek korban  elpusztulnak a rendellenes haemoglobin okozta súlyos vérszegény
ségben ( Thalassaemia , Sicklaemia) .

Ú jabban  a baem oglobinvariánsok k u ta tása  értékes inform ációkat szol
g á lta to tt a kettős DNS — láncokban tá ro lt genetikai code és a gének h a tá s 
m echanizm usának ism eretéhez. Ma m ár tu d ju k , hogy három  nukleotida alko tja  
a code egy-egy „szav át” , am ely az RNS közvetítésével egy-egy am inosav 
szintéziséhez ad  u tasítás t. A code nem  átfedő és degenerált, vagyis egyazon 
am inosav létre jö tte  különböző codoktól, azaz hárm as nukleotida-kom biná- 
ciótól függhet. A felnőtt kori haemoglobin globin-része négy polipeptid-láncból 
áll, k é t alfa és két béta  láncból. E láncok am inosav-sorrendjét sikerült k iderí
teni. Az alfalánc 141, a bétalánc 146 am inosavból áll. Összesen 574 am inosavnak 
kell jelen lennie. Az alfaláncot létrehozó génnek minim um  423 nukleotida-pár- 
ból, a bétalánc -f-code-ját ta rta lm azó  génnek legalább 438 nukleo tida-párból 
kell állnia. Ezek a szám ok m inim um -értékek, mivel ad o tt esetekben a code 
egy-egy „szava”  a 3 egész szám ú többszöröseinek megfelelő szám ú nukleotidá- 
ból tevődik  össze. Az abnorm is haem oglobinokat pon tm utációk  idézik elő. 
M int m ondottuk  ezek a norm ális globintól mindössze egy am inosavban külön
böznek, te h á t e m utációk legfeljebb 1 hárm as nukleo tida-csoportot érintenek, 
egy p u rin  — vagy pirim idin — bázis kicserélődésével.

Normális em ber vérében kis m ennyiségben mindig előfordul két m ásik 
haemoglobin variáns is. Az egyik a bétalánc helyén egy deltaláncot tarta lm az . 
A deltalánc S truktur-génje a bétaláncéval szorosan kapcsolt. A m agzatban  elő
forduló ún. fötális haemoglobin egy gam m a-láncban különbözik az előbbiektől, 
és e láncot egy m ásik struk tú r-gén  determ inálja. A fötális haem oglobin az első 
ex trau terin  hónapok folyam án eltűn ik  a vérből. Néhány év ó ta azonban ism e
rü n k  egy dom inánsan öröklődő anom áliát, am elynél az egész élet folyam án 
25—40%  fötális haemoglobin ta lá lh a tó , különösebb klinikai szim ptóm ák nél
kül. Családvizsgálatokkal sikerült k im u ta tn i, hogy e dom ináns-gén a béta  és 
delta-láncok struktúr-génjeivel szorosan kapcsolt. Olyan családfák analízisével, 
am elyekben a Thalassaemia-gén és a űaem og/oőm -struktúrgének m utációi 
együttesen fordulnak elő, sikerült k im u ta tn i, hogy vannak alfa  — T  hálássá- 
emiák, am elyek szorosan kapcsolódnak az alfa-lánc génjével, és b ta — Thalas- 
saem iák, am elyek ugyancsak szorosan kapcsolódnak a béta-lánc génjével. 
Mottjlsky (1962) szerint a haem oglobin variációkat előidéző gének egy operon- 
egységet alkotnak. A b é ta  és delta-láncok szintézisét nyilvánvalóan  egy operá
tor-gén kontrollálja, am ely az előbbi k é t lánc struk turgénjeivel szorosan k ap 
csolt. Az operátorgén a m agzati élet folyam án még inak tív , és ezért sem béta, 
sem delta-láncok nem  képződnek. Az operátorgén az in trau te r in  élet végén 
kezdi el m űködését, és ekkor jelennek meg a norm ális fe lnőttkori haemoglobi- 
nok. Az operátor-gm  másodlagos h a tása , hogy a gam m a-láncok képződése g á t
lás t szenved, következésképpen a fötális haem oglobin term elődése m ajdnem  
teljesen megszűnik. Az operátor-génnek, egy m utáció ja  kell hogy előidézze a 
b é ta  és delta-láncok képződésének defek tusát, és a gam m a-lánc tovább ter- 
m elését.E  m utáció csak az azonos, de nem  a homológ krom oszóm a struk tú r-gén-
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je it  befolyásolja. Ez a jelenség — teh á t akcióisz helyzetben és inak tiv itás transz
helyzetben — a m ikroorganizm usoknál m egism ert operátor-gének hatás-m echa
nizm usára is jellemző. Más a helyzet a Thalassaémiák esetében. A béta Thalassa- 
émiáknál a 6éía-láncok szintézise lefékeződik, míg a de/ta-láncok tovább  kép
ződnek. A hatás teh á t különbözik az operáíor-génétől. A képződött béta-lánco
kon struk tu rális elváltozás nem  m u ta th a tó  ki, csak a szintézis sebessége és a 
keletkezett anyag mennyisége csökkent le extrém -m értékben. M inden valószí
nűség szerint i t t  egy olyan gén lép e tt akcióba am ely a m ikroorganizm u
sok regulátor-génjével analóg, és egy represszor anyag  term elésével más 
anyagok képződését elnyom ja, te h á t általánosságban: m ennyiségét sza
bályozza.

Az i t t  e lm ondottakból lá th a tju k , hogy egy egészen speciális hum ángene
tikái problém a részletes analízise ú tján  a legáltalánosabb genetikai tö rvények 
ism eretéhez szerezhettünk újabb inform ációkat.

Az utóbbi években egy másik, érdekes hematológiai—genetikai polim or
fizmus v á lt ism eretessé. Am erikai négereknél észrevették , hpgy egy antim alá- 
riás szer, a prim aquine szedésekor ak u t hemolitikus anémia  lép fel. K im u ta tták , 
hogy ez az illető populáció m integy 10% -nál jelenlevő, és X-krom oszóm ához 
kö tö tten  öröklődő, enzim defektus következm énye. A defektus a vörös vérsejtek 
cukoranyagcseréjét szabályozó glükóz — 6 — fo szfá t dehidrogenaze enzim et 
érinti. Családvizsgálatok k im u ta tták , hogy a gén homozigóta, nőknél és hemizi- 
góta férfiaknál m anifesztálódik teljes m értékben, heterozigóta nők csak egészen 
enyhe hem olitikus tü n e tek e t m u ta tnak . A nemhez kötö ttséget a vörös — zöld 
színtévesztés génjeivel való  kapcsolódás k im uta tásával is igazolni lehete tt. 
A gén földrajzi eloszlása nagyon hasonló az abnormális haemoglobinéhoz: 
A frikában és a Földközi-tenger környékén gyakori. Ú jabb  vizsgálatok szerint 
i t t  is a malária-rezisztencia szerepel fenn ta rtó  tényezőként. A g-6-pd defektus 
teh á t feltételes örökletes rendellenesség. Az enzim hiány nem vezet ta rtó san  
kóros állapothoz, norm ális körülm ények között kom penzálva van. E gy speci
ális környezeti tényező jelenléte — te h á t ha a szervezet egy specifikus anyagot 
vesz fel — szükséges ahhoz, hogy a kóros génhatás m egnyilvánuljon. Érdekes, 
hogy a betegség m aga ism ert volt m ár jóval az an tim aláriás szerek bevezetése 
elő tt, ,,bagdadi tavaszi anémia” vagy fabizmus néven. B agdad környékén 
vagy a M editerráneum  m ás helyein (pi. különös gyakorisággal Szardínia szige
tén) tavasszal töm egesen lépett fel ugyanez a hem olitikus betegség. Eze
ken a vidékeken nép táp lá lék  a tavasszal beérő Viciafaba, a lóbab, am ely
nek fogyasztása ugyancsak  ak tiválja , k im u ta th a tó an  ugyanezt az enzim 
defektust.

Az A B O -vércsoportok polim orfizm usápak eredetére és az em beri popu
lációkban érvényesülő szelektív fak to rok  hatás-m echanizm usára v etnek  fényt 
Vogel, P ettenk o fer  és H elmbold (1960) érdekes k u ta tá sa i. A szerzők gondolat
m enete a vércsoportok földrajzi eloszlásából indul ki. H a ezt az eloszlást egye
dül a genetikai sodródás (Sewall—W right effektus) idézte volna elő, az ABO- 
gének gyakoriságának m inden lehetséges kom binációját m egtalálnánk az embe
riség különböző populációiban. Ez a jelenség azonban nem  áll fenn, m int azt 
m ár B r ues  (1954) szám ításai k im u ta tták . A vércsoportok földrajzi megoszlása 
bizonyos tö rvényszerűségeket követ, am ely rendszeresen ható szelektív ténye
zőkre enged következ te tn i. K özism ert a legáltalánosabb szabály, hogy E u 
rázsiában a B-gén gyakorisága nyugatró l keletre ha ladva  növekszik. Az izogé- 
nes térképeken  észrevehető, hogy a 0 gén olyan helyeken különösen gyakori
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am elyek földrajzilag elszigeteltek és a főforgalm i ú tvonalak tó l táv o l esnek, 
illetve a világforgalom ba viszonylag későn kapcso lódtak  be. Így  m agas 0 gya
koriság jellem ző Am erika, A usztrália, Polézia, az A rktisz és Eszak-Szibéria 
őslakóira. E urópában  m agában is ism eretesek m agas 0 gyakoriságú izolátu- 
mok: Írország, Iz land , a Baszk-vidék, K orzika, Szardínia, egyes svájci völgyek.
E népességek nem  lehetnek egy hajdani, m agas 0 gyakoriságú őspopuláció 
m aradványai, m ivel a több i vércsoport —, pl. az R h — rendszer terén  igen 
változatos géngyakoriságot m u ta tnak . A 0 csoporto t ellenszelektáló fak to r 
dem ográfiai m éretű  változásokat kellett hogy előidézzen, mivel a géngyakorisá
gok eltérései tetem esek. Más részről nem  szükségszerű, hogy ez a szelektív 
tényező m a is m űködjön, mivel a mai géngyakoriságok az elm últ évezredek 
szelekciója következtében alakultak  k i, —kiszám íthatóan  lassú változással.
Ezeknek a felté teleknek megfelelő szelektív tényezők lennének a nagy já rv á 
nyos m egbetegedések, am elyek ugyancsak a fő közlekedési u tak  m entén te r 
jed tek  etc. E lem zésüket m egkönnyítette a R o denw aldt  és m unkatársai á lta l 
az 50-es években kidolgozott V ilágjárványatlasz.

Összefüggés m u ta tk o zo tt, éspedig fo rd íto tt összefüggés a O-géngyakori- 
ság és pestis előfordulása között. Róm ai források m ár i. e. harm adik  évszázad
ból em lítést tesznek Észak-Afrikából kiinduló nagy  járványokró l. A középkor
ban  E u ró p á t pusztító  pestisjárványok különösen az óriási m értékű  1348-as 
„fekete h a lá l” közism ertek. A já rv án y o k  megszűnése a kontinens nyugati 
részein előbb következe tt be, m int keleten. A pestisnek  5 endémikus centrum a 
ism eretes: a H im alája  észek-nyugati lejtő i, Kelet-M ongólia, M ezopotám ia, 
Belső-Afrika és E gyiptom . Ezzel összevetve a 0 gén különösen olyan te rü le te 
ken gyakori, am elyeket a pestis soha vagy  csak a legújabb időkben érin te tt.
E x trém  m ódon érvényesül ez a jelenség az igen nagy  O-gyakoriságú am erikai 
indiánoknál, továbbá  A usztrália, Polinézia és Sarkvidék népeinél. A 0-minimu- 
mok viszont egybeesnek az előbb em líte tt pestis-centrum okkal. Pl. Alsó- 
Egyiptom  h ajdan  pestissel im filtrá lt és m a alacsony O-gyakoriságú terü le térő l 
egy alacsony O-gyakoriságú földrajzi nyú lvány  fu t le a V iktória tóig. P ont ez 
utóbbi terü le ten  fedezett fel R obert K och egy ősi, endémiás pestis-centrum ot.
Ez a negatív  földrajzi korreláció arra u ta l, hogy a O-vércsoportú egyének v a la 
milyen szelekciós h á trán n y a l rendelkeznek a pestissel szemben. A szerzők 
k im u ta tták , hogy a Pasreürella pestis H -an tigén t ta rta lm az . Ugyanis nyu lak at 
elölt pestis-bacileusokkal im m unizáltak, akkor azok szérum ában olyan testek  
keletkeztek, am elyek a H -an tigén t ta rta lm azó  0 vércsoportú  vörösvérsejteket 
agglutinálták . D urván  leegyszerűsítve: a pesíis-bacilis O-vércsoportú. T ehát ha 
0 vércsoportú, azaz sok H -antigénnel rendelkező egyének pestissel fertőződnek, 
gyógyulási k ilá tásaik  sokkal rosszabbak m int a m ás vércsoportú egyéneké, 
ugyanis nem  képesek an ti-H -t term elni, illetőleg a pestis-bacilusok által in d u 
ká lt an tite s tek  a sa já t szöveteikben és vérükben  jelenlevő H -antigénhez 
kötődnek.

Az A -vércsoportot viszont a himlő  kon traszelek tálja . A ntigénnel rendel
kező nyu lakat tehénhimlő-vírussal (amely a Uario/a-vírussal közel rokon) *
im m unizálva erős an ti A-szérum ot nyertek , am ely A vércsoportú vörösvér- 
sejtekkel reakció t ad o tt. I t t  is azt m ondhatjuk , hogy a himlő-vírus A -antigént 
tarta lm az . Fertőzés esetén teh á t B és 0 vércsoportú  egyéneknél a v írust az 
an ti A -testek m egtám adják . Ezeknél a betegség enyhébb lefolyású m int az 
A és AB vércsoportú  egyéneknél, ak iknek szérum a nem  tarta lm az  an ti A-t. 
Ind iában  a szerzők m eghatározták  a him lőhelyes egyének vércsoportjait, és
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sta tisz tikailag  szignifikánsan k im u ta ttá k , hogy az A és AB vércsoportok között 
sokkal több  a súlyosan himlőhelyes m in t a B és 0 vércsoportnak közö tt. A him 
lőoltás u tán i kom plikációkkal kezelt egyének között N ém etországban s ta tisz ti
kailag szignifikáns különbséget ta lá ltak  az egészséges lakosság vércsoport meg
oszlásához viszonyítva. Az eltérés az oltási szövődm ényeknek az A-vércsoport- 
ta l való viszonylag erős asszociációjából adódott.

A himlő  ugyancsak az an tik v itás tó l kezdve ism eretes. E gyik  centrum a 
Afrika volt. Ázsiában ugyancsak évezredek óta ism eretes a himlő, különösen 
K ínában és Ind iában . E urópában  különösen a kontinens keleti felén vo ltak  
ta rtó sak  a himlő-járványok Ennek megfelelően az A-vércsoport gyakorisága 
E urópában  n y u g a tró l—keletre csökken. Ind iában  és Egyenlítői-A frikában, 
te h á t régi him lő-centrum okban feltűnően alacsony. A gyaokoriságt t a 
lálunk.

K im u ta th a tó  v o lt még, hogy szifiliszes fertőzés és megfelelő theráp ia 
u tán  O-vércsoportú egyének nagyobb gyakorisággal és gyorsabban v á ltak  
W asserm ann-negatívokká, m in t m ás vércsoportokhoz tartozók . E  jelenség 
im m unbiológiai m agyaráza tá t még nem  sikerült m egtalálni. Azonban 0-génnek 
valam iféle szelekciós előnnyel rendelkeznie kell a spirochétás fertőzéssel szem
ben. Ism eretes, hogy a szifilisz frambőzia és M ai de P into  Közép és Dél-Am eri
kában , az indiánok k ö zö tt endémiás. Ugyanezen populációkban m ajdnem  
100%-os O-gyakoriságot észleltek. Columbus hajósai olyan súlyos fertőzést 
hoztak  haza ajándékul a m it sem sejtő  európaiaknak, hogy a villám gyorsan 
terjedő  já rv á n y  em lékét számos krónika ö rökítette  meg, és a 100 éves háború
ból akkor felocsúdó franciák abetegséget tü s tén t elnevezték „maladie anglaise”- 
nek, az angolok viszont ,,french disease”-nek.

Ilyen módon szükségszerű az a konklúzió, hogy a vércsoportok földrajzi 
elterjedése — am ely évtizedekig genetikai és anthropológiai re jté ly  vo lt — 
egyszerűen járványos m egbetegedések elterjedésének függvénye. A vércsoport- 
megoszlás m ai földrajzi képe nem lehet régebbi átlagosan 5000 évnél, te h á t a 
neolitikum  kezdeténél. Ugyanis az a d o tt szelektív tényezők letelepült, sűrű és 
kontinuus lakosságot tételeznek fel. V ogel , P ettenkofer  és H elmbold  nagy 
jelentőségű k u ta tása i m integy ab lakot n y ito ttak  a tö rténeti-kor em beri népes
ségeiben operáló szelekciós fo lyam atokra. Van egy érdekes m ellékeredm ényük 
is: beb izony íto tták , hogy azok a k ísérletek, am elyek az ABO-megoszlásból 
anthropológiai következtetéseket igyekeztek levonni az em berfajták  eredetére 
vonatkozólag, hiábavalók. Az u tó b b iak  ugyanis sokkal régebbről ism ertek, 
m int a neolithikum , te h á t a mai ABO-eloszlási kép k ialakulásának  kezdete. 
Ez a rendkívül bonyolult problém a nem  közelíthető meg a poligénes rendszerek 
analízise nélkül.

(T . A .)
*

Ezzel előadásunk végére é rtünk . Időnk  kim ért m ivolta m ia tt előadásunk 
sem m iképpen sem teljes, hiszen csak az vo lt a fe ladatunk , hogy röviden vázoh 
juk , hogy a biológiai tudom ányok ú jab b  haladása m iképpen h a to tt  a hum án
genetika régi k ipróbált módszereire az emberi cytogenetikára, az iker- és család
vizsgálatokra, és hogy ezek és a populációsgenetika ú jabb irányú  szemlélete 
milyen nagy fontosságú következtetésekre vezethetnek, melyek nem csak sok 
tudom ányos problém ánkat oldják meg, de gyakorlatilag m indnyájunk  jav ára  
válhatnak .
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