
2. A nemi kromatin

Ahhoz, hogy 1968-ban meg lehessen állapítani
kora terhességben a magzat nemét, két dologra
volt szükség. Egyrészt be kellett gyakorolni a
magzatvízminta-vétel veszélytelen módszerét,
másrészt a magzatvízben található sejtekből
meg kellett határozni, milyen nemű magzattól
származnak.

Akkortájt a magzatvízminta-vétel módszere,
az amniocentézis ismert volt a terhesség har-
madik harmadában a vércsoport-összeférhe-
tetlenség diagnosztikájában, de arra nézve nem
voltak tapasztalatok, hogy a terhesség első fe-
lében is veszélytelenül elvégezhető-e (amnion =
a magzatburok belső rétege, centesis = szúrás,
innen az amniocentézis elnevezés).

Az ismert volt akkoriban, hogy szintén a ter-
hesség harmadik harmadában vett magzatvíz-
mintákban leánymagzatok esetén a nyugvó ál-
lapotban lévő magzatvízsejtekben ún.
szexkromatin látható. Ugyanakkor arra nézve
szintén nem volt tapasztalat, hogy ez vajon
kora terhességben is igaz-e, milyen valószínű-
séggel találhatók meg leánymagzatoknál a
szexkromatint tartalmazó sejtek, fiúmagzatok
esetén pedig valóban hiányoznak-e.

Mi is ez a nemi kromatin? A nagy tudású
debreceni patológusról a diákok között terjedt
az a legenda, hogy egyszer sebészprofesszor
barátja megpróbálta megviccelni, és egy férfi
betegéből kioperált vakbél helyett egy patkány
farkát küldte át a kórszövettani vizsgálatra. En-
des Pongrác professzor válasza, miután mik-
roszkópban megvizsgálta a preparátumból ké-
szült metszeteket, a következő volt: „Kedves

Kolléga Úr! Ha legközelebb megint patkány-
farkat küld vakbél helyett szövettani vizsgá-
latra, legyen körültekintőbb, mert az átküldött
farok egy nőstény állattól származik, az ön be-
tege pedig a kérőlap bizonysága szerint férfi.”

Barr és Bertram kanadai anatómusok 1949-es
felfedezésétől kezdve tudjuk, hogy a nemi jel-
leg nemcsak az ivarmirigyek termelte ivarsej-
tekben, hanem a testi sejtekben is megnyilvá-
nul. Azt találták, hogy a kromoszomális
nemiség a nyugvó (nem oszló) állapotban lévő
testi sejtekből is megállapítható. A női sejtek
85%-ában a maghártya alatt kb. 1 mikron nagy-
ságú, lencse alakú kromatinrög van, melyet
szexkromatinnak, a későbbiekben pedig első
leírójának tiszteletére Barr-testnek neveztek el.

Az 1960-as évek elején Mary Frances Lyon
angol kutató nevéhez fűződik annak a felisme-
rése, hogy a szexkromatin az emlősökben nem
más, mint az egyik X-kromoszóma (a női sej-
tekben két X-kromoszóma található), amely a
sejtosztódások közötti időszakban kondenzált
állapotban marad, azaz inaktiválódik, és mint
heterokromatin a maghártya alatt van jelen.
Lyon feltételezése szerint az egyik X-kromo-
szóma inaktiválódása az embrionális élet má-
sodik hetében, a 2000 sejtes stádiumban a testi
sejtekben következik be, tehát azt követően az
egyik X-kromoszómára „nincs szükség”. Az
egyik X-kromoszóma inaktiválódása követ-
keztében az X-kromoszómához kötött gének
produktumainak mennyisége néhány gént ki-
véve azonos az egészséges férfiakban található
mennyiséggel. (A férfiak nemikromoszóma-
öszszetétele XY, tehát sejtjeik eleve csak egy X-
kromoszómát tartalmaznak.) A jelenséget a bi-
ológia géndózis-kompenzációnak nevezi. A
Lyon által leírt hipotézissel magyarázható az is,
hogy mivel az inaktiválódás véletlenszerűen
történik, nem lehet tudni, hogy az apai vagy az
anyai eredetű X lesz-e az inaktív. Mivel a to-
vábbi sejtosztódások során ugyanaz az X-kro-
moszóma marad inaktív, ha X-kromoszómá-
hoz kötött öröklődés esetén a hibás gén az aktív
X-kromoszómán található, akkor a normális al-
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lél hatása elmarad, és a
betegség tünetei nőkben
is megjelenhetnek.

*
Életem későbbi szaka-

szában az az öröm ért,
hogy a kitűnő kutatónő-
vel személyesen is talál-
kozhattam. 1977 szil-
veszterén, edinburgh-i
tanulmányutam során az
MRC genetikai intézet
igazgatója, John H.
Evans professzor engem,
a vasfüggöny mögül ér-
kezett fiatal tanulmá-
nyutast is meghívott a la-
kására. A jelen lévő, apró
termetű, 52 éves Mary
Lyont mindenki kellő
tisztelettel üdvözölte, én
is meghatottan toporogtam mögötte, mikor fel-
szolgálták a whiskyt. A sors úgy hozta, hogy én
is ugyanazt (Jameson ír whisky) kértem és kap-
tam, amit ő ivott. A vendéglátó ugyanis háta
mögött legalább 40 féle whiskysüveggel sor-
ban töltötte vendégeinek az általuk kért italt (a
baráti kör tagjainak illett ismerniük egymás íz-
lését és szokását, jéggel vagy anélkül, vízzel
vagy szódával stb.). Amikor én kerültem sorra,
annyit tudtam kinyögni, hogy nekem végül is
mindegy (alapoztam ezt arra, hogy nálunk egy
whisky volt forgalomban, a Kisvárdai Szeszi-
pari Vállalat Klub 99-e, joggal hihettem hát,
hogy csak egyféle whisky létezik), mire ház-
igazdám kivágta magát, miszerint bizonyára
azt akarom mondani, hogy ugyanazt kérem
(the same, please), mint az előző vendég. Ide-
gesen helyeseltem, így jelentéktelenségem
ugyanazt a whiskyt kapta, mint a híres Mary
Lyon. Gyorsan be is mutatkoztam, és megem-
lítettem azt a 10 évvel korábbi megfigyelésemet,
hogy kora terhességekben ki tudtam mutatni a
szexkromatint a magzatvízsejtekben, és hogy
ezt bevezettük a gyakorlatunkba a magzati
nemmeghatározásra. Nem nagyon hatotta meg
a lelkesedésem.

Visszatérve 1968-ra, sikerült megszereznem
Árvay professzor úr engedélyét, hogy terhes-
ségmegszakításra jelentkező kora terhesektől –
természetesen az engedélyükkel –amniocenté-

zissel magzatvízmintát vehessek a sejtek szexk-
romatin-analízise céljából. Több mint 100 eset-
ben került erre sor, és leánymagzatok esetén
12–26%-ban, fiúmagzatok esetén csak 0–4%-
ban találtunk a sejtekben szexkromatint, illetve
arra emlékeztető képletet. A vizsgálatsorozat
fél évet vett igénybe. Eredményünket merészen
elküldtük az USA-ba, a vezető szülészeti fo-
lyóiratnak, amelynek főszerkesztője legna-
gyobb megdöbbenésünkre az angol anyanyelvi
korrekciók után elfogadta kéziratunkat köz-
lésre. Ez újabb évet vett igénybe, mert annak
idején tudományos kéziratokat kizárólag ható-
sági (négyrészes kék színű) engedéllyel volt
szabad külföldre küldeni. (Ezt minden levél-
fordulónál el kellett játszani.) Minden akadály
elhárítása után végül 1970-ben megjelent Ame-
rikában első angol nyelvű, első szerzős tanul-
mányom „Prenatal Sex Determination by Am-
niocentesis” címmel!

Elégedetten jelentettem Szabó Gábor pro-
fesszornak, hogy vállalhat terhességet a kóros
vérzékenység génjét hordozó nő, elvégezzük a
magzati nemmeghatározást. Örömünket csak
részben csökkentette, hogy a család végül is
nem kívánt újabb terhességet vállalni, hiszen ha
korábban nem állnak elő igényükkel, akkor erre
a vizsgálatsorozatra sem került volna sor.
Egyébként a későbbi években sok házaspár élt
ezzel a lehetőséggel.
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