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Tudasmorzsak 2.

Sorozat dr. Papp Zoltan professzor emlékezéseibdl

2. A nemi kromatin

Ahhoz, hogy 1968-ban meg lehessen dllapitani
kora terhességben a magzat nemét, két dologra
volt sziikség. Egyrészt be kellett gyakorolni a
magzatvizminta-vétel veszélytelen médszerét,
madsrészt a magzatvizben taldlhat6 sejtekbdl
meg kellett hatdrozni, milyen nem@ magzattol
szdrmaznak.

Akkortdjt a magzatvizminta-vétel modszere,
az amniocentézis ismert volt a terhesség har-
madik harmaddban a vércsoport-Gsszeférhe-
tetlenség diagnosztikdjdban, de arra nézve nem
voltak tapasztalatok, hogy a terhesség elsé fe-
lében is veszélyteleniil elvégezhetd-e (amnion =
a magzatburok belsé rétege, centesis = sztrds,
innen az amniocentézis elnevezés).

Az ismert volt akkoriban, hogy szintén a ter-
hesség harmadik harmadéban vett magzatviz-
mintdkban ledinymagzatok esetén a nyugvo al-
lapotban 1évé magzatvizsejtekben tn.
szexkromatin ldthat. Ugyanakkor arra nézve
szintén nem volt tapasztalat, hogy ez vajon
kora terhességben is igaz-e, milyen valészindG-
séggel taldlhaték meg lednymagzatokndl a
szexkromatint tartalmazé sejtek, fiimagzatok
esetén pedig val6ban hidnyoznak-e.

Mi is ez a nemi kromatin? A nagy tudasa
debreceni patolégusrol a didkok kozott terjedt
az a legenda, hogy egyszer sebészprofesszor
bardtja megprébalta megviccelni, és egy férfi
betegébdl kioperdlt vakbél helyett egy patkany
farkat kiildte &t a kérszovettani vizsgalatra. En-
des Pongrac professzor valasza, miutdn mik-
roszképban megvizsgdlta a preparatumbdl ké-
sziilt metszeteket, a kovetkezd volt: ,, Kedves
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Kolléga Ur! Ha legkdzelebb megint patkany-
farkat kiild vakbél helyett szvettani vizsga-
latra, legyen koriiltekint6bb, mert az atkiildott
farok egy ndstény dllattél szarmazik, az 6n be-
tege pedig a kér6lap bizonysdga szerint férfi.”

Barr és Bertram kanadai anatémusok 1949-es
felfedezésétsl kezdve tudjuk, hogy a nemi jel-
leg nemcsak az ivarmirigyek termelte ivarsej-
tekben, hanem a testi sejtekben is megnyilva-
nul. Azt taldltdk, hogy a kromoszomdlis
nemiség a nyugvé (nem oszl6) dllapotban 1évs
testi sejtekbdl is megéllapithaté. A néi sejtek
85%-dban a maghadrtya alatt kb. 1 mikron nagy-
sdgu, lencse alakt kromatinrég van, melyet
szexkromatinnak, a kés6bbiekben pedig els6é
lefréjdnak tiszteletére Barr-testnek neveztek el.

Az 1960-as évek elején Mary Frances Lyon
angol kutaté nevéhez fiz6dik annak a felisme-
rése, hogy a szexkromatin az eml8sokben nem
mds, mint az egyik X-kromoszéma (a néi sej-
tekben két X-kromoszéma taldlhat6), amely a
sejtosztédasok kozotti idészakban kondenzalt
allapotban marad, azaz inaktivalédik, és mint
heterokromatin a maghdrtya alatt van jelen.
Lyon feltételezése szerint az egyik X-kromo-
szOma inaktival6ddsa az embriondlis élet ma-
sodik hetében, a 2000 sejtes stddiumban a testi
sejtekben kovetkezik be, tehdt azt kovetSen az
egyik X-kromoszémadra ,nincs sziikség”. Az
egyik X-kromoszéma inaktivdléddsa kovet-
keztében az X-kromoszémdhoz kotott gének
produktumainak mennyisége néhdny gént ki-
véve azonos az egészséges férfiakban taldlhaté
mennyiséggel. (A férfiak nemikromoszéma-
Oszszetétele XY, tehat sejtjeik eleve csak egy X-
kromoszémat tartalmaznak.) A jelenséget a bi-
olégia génddzis-kompenzdciénak nevezi. A
Lyon dltal leirt hipotézissel magyarazhat6 az is,
hogy mivel az inaktivdlédds véletlenszertien
torténik, nem lehet tudni, hogy az apai vagy az
anyai eredeti X lesz-e az inaktiv. Mivel a to-
vabbi sejtosztéddsok sordn ugyanaz az X-kro-
moszéma marad inaktiv, ha X-kromoszéma-
hoz kotott 6rokl6dés esetén a hibds gén az aktiv
X-kromoszdman taldlhato, akkor a normalis al-
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1é] hatdsa elmarad, és a
betegség tiinetei n6kben
is megjelenhetnek.

*

Eletem késébbi szaka-
szaban az az O0rOm ért,
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Prenatal Sex Determmatlon

hogy a kitting kutaténs-
vel személyesen is taldl-
kozhattam. 1977 szil-
veszterén, edinburgh-i
tanulmanyutam sordn az
MRC genetikai intézet
igazgatdja, John H.
Evans professzor engem,
a vasfiiggény mogiil ér-
kezett fiatal tanulmé-
nyutast is meghivott a la-
kdsdra. A jelen 1év6, apré
termetti, 52 éves Mary
Lyont mindenki kell6

by Amniocentesis

Z. PAPP, MD, S. GARDO, MD, G. HERPAY, MD and A. ARVAY, MD

By studying amniotic fluid obtained during
different stages of pregnancy, the authors were
able to draw conclusions concerning the sex
of the fetus from the sex chromatin content
of amniotic cells, Amniotic fluid was obtained
h-ansvaginally from 100 women during early
preg tr: bdominally from 10 during
the third tnmester, and by transcervical amnio-
centesis from 10 parturients. The number of
cells that could be analyzed increased with
advancing pregnancy, showing sex chromatin
positlvlty np to 4% m rnale. and belween 12

N

ous stages of gestation to investigate amni-
otic cells cytogenetically.

Our present study reports the results of
sex chromatin analyses of amniotic cells
obtained transvaginally from 100 early preg-
nancies, and transabdominally or by trans-
cervical amniocentesis from 20 late preg-
nanices.

MATERIALS AND METHODS

tisztelettel tidvozolte, én

is meghatottan toporogtam mogétte, mikor fel-
szolgaltdk a whiskyt. A sors igy hozta, hogy én
is ugyanazt (Jameson ir whisky) kértem és kap-
tam, amit § ivott. A vendéglaté ugyanis hdta
mogott legaldbb 40 féle whiskysiiveggel sor-
ban t6ltotte vendégeinek az dltaluk kért italt (a
barati kor tagjainak illett ismerniiik egymas iz-
1ését és szokdasat, jéggel vagy anélkiil, vizzel
vagy széddval stb.). Amikor én keriiltem sorra,
annyit tudtam kinyogni, hogy nekem végiil is
mindegy (alapoztam ezt arra, hogy nédlunk egy
whisky volt forgalomban, a Kisvérdai Szeszi-
pari Vallalat Klub 99-¢, joggal hihettem hit,
hogy csak egyféle whisky létezik), mire hdz-
igazdam kivagta magdt, miszerint bizonydra
azt akarom mondani, hogy ugyanazt kérem
(the same, please), mint az el6z6 vendég. Ide-
gesen helyeseltem, igy jelentéktelenségem
ugyanazt a whiskyt kapta, mint a hires Mary
Lyon. Gyorsan be is mutatkoztam, és megem-
litettem azt a 10 évvel kordbbi megfigyelésemet,
hogy kora terhességekben ki tudtam mutatni a
szexkromatint a magzatvizsejtekben, és hogy
ezt bevezettiik a gyakorlatunkba a magzati
nemmeghatdrozdsra. Nem nagyon hatotta meg
a lelkesedésem.

Visszatérve 1968-ra, sikeriilt megszereznem
Arvay professzor tr engedélyét, hogy terhes-
ségmegszakitdsra jelentkezd kora terhesekts] —
természetesen az engedélytikkel —amniocenté-

zissel magzatvizmintat vehessek a sejtek szexk-
romatin-analizise céljabol. Tobb mint 100 eset-
ben kertilt erre sor, és ledinymagzatok esetén
12-26%-ban, fitimagzatok esetén csak 0-4%-
ban taldltunk a sejtekben szexkromatint, illetve
arra emlékeztet6 képletet. A vizsgdlatsorozat
tél évet vett igénybe. Eredményiinket merészen
elkiildtiik az USA-ba, a vezetd sziilészeti fo-
lyéiratnak, amelynek f6szerkesztGje legna-
gyobb megdobbenésiinkre az angol anyanyelvi
korrekcidk utdn elfogadta kéziratunkat koz-
lésre. Ez Gjabb évet vett igénybe, mert annak
idején tudomdnyos kéziratokat kizdrélag hato-
sdgi (négyrészes kék szinii) engedéllyel volt
szabad kiilfoldre kiildeni. (Ezt minden levél-
fordulondl el kellett jatszani.) Minden akaddly
elhdritdsa utdn végiil 1970-ben megjelent Ame-
rikdban els6 angol nyelvd, els6 szerzés tanul-
manyom , Prenatal Sex Determination by Am-
niocentesis” cimmel!

Elégedetten jelentettem Szabé Gébor pro-
fesszornak, hogy véllalhat terhességet a kéros
vérzékenység génjét hordozo ng, elvégezziik a
magzati nemmeghatarozdst. Oromiinket csak
részben csokkentette, hogy a csaldd végiil is
nem kivant tjabb terhességet véllalni, hiszen ha
kordbban nem &llnak el igénytikkel, akkor erre
a vizsgdlatsorozatra sem keriilt volna sor.
Egyébként a késGbbi években sok hdzaspar élt
ezzel a lehetGséggel.




