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A cimben megfogalmazott kérdés komolyan

akkor vet6dott fel el6szor a tudomdnyos vi-
lagban, amikor Nagy-Britannidbdl 1990-ben

leirtak egy nagy, hdromgenericiés, pakisztini

szarmazast csalidot (KE-csaldd néven ke-
rilltek be a szakirodalomba), amelynek szd-
mos tagjdt egy sajdtos, az elsd leirék dltal

nyelvtaninak tartott fogyatékossig jellemezte:

képtelenek voltak megfelelden haszndlni az

igeidSkre, a nemre, illetve az egyes és tobbes

szamra vonatkozd nyelvi szabalyokat (Gopnik,
1990). A csalddfa alapjin egyértelmi volt,
hogy ez a tulajdonsdg 6rokletes — a kialakuld-
séért felelés mutdcié a mendeli szabdlyok

szerinti un. autoszomdlis domindns 6roklés-
menetet mutatott. A késébbi — alaposabb —
vizsgalatok azutdn kideritették, hogy sz6 sincs

kizdrélag nyelvtani hibdkrol. A csaldd érintett

tagjai — azaz, akik a feltételezett génmutdciot

hordoztak —az aldbb felsorolt egyéb tulajdon-
sdgokban is killonbéztek az érintetlen, egész-
séges csalddtagoktdl (Vargha-Khadem et al.,
1995). Sulyos orofacilis diszpraxia (példaul

csiicsoritési vagy csettintési képtelenség), a

beszédhangok stlyosan torzitott artikuldcidja

(egészen az érthetetlenségig), 18-19 ponttal

alacsonyabb IQ, PET és MRl alapjan kimuta-
tott szignifikdns sziirkedllomdnyi méret, ill.
aktivitdskiilonbségek szimos agyteriileten.

Nem sokkal késébb taldltak egy teljesen
hasonlé tiineteket mutatd, a KE-csaladtdl
fliggetlen egyént, akinél a kromoszémavizs-
galat kimutatott egy genetikailag pontosan
lokalizalt toréspontot, és ennek alapjdn meg-
dllapithaté voltaz érintett gén helye a hetedik
kromoszéman (Fisher etal., 1998). Ezta gént
hamarosan klénoztak, megdllapitottik teljes
szerkezetét, és ebbdl kidertilt, hogy az egy
nagy géncsaldd, az Gn. forkheadfwinged-helix
(FOX) csalad egy jellegzetes tagja, amelynek
homolégja egérnél mar ismert volt FOXP2-
néven (Lai et al. 2001). A gén dltal kédolt
FOXP2-fehérje egy igen nagyméreti mole-
kula, amelynek nincsen enzimaktivitsa, ha-
nem az Gn. ,transzkripciés faktorok” nagy
csoportjanak tagja. Ezeknek a fehérjéknek a
feladata: egyes gének, illetve géncsoportok
miikodésének (kifejezédésének) beinditésa,
ledllitasa, illetve a kifejez8dés intenzitdsdnak
szabdlyozdsa (Megjegyzendd, hogy a ,nagy
csoport” azt jelenti, hogy az ember teljes gén-
készletének mintegy 10%-a, azaz kb. 2000
gén kédol kiilonboz6 transzkripciés faktoro-
kat). A KE-csaldd beteg tagjaindl az igen nagy
(267 0oo nukleotidnyi) FOXP2-gén egyetlen
pontjan van egy guanin — adenin mutdcio,
aminek kévetkeztében a 715 aminosav hosz-
szasdgh fehérjében egyetlen aminosav, egy
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arginin, hisztidinre cserélédik ki. Ez az apré
kiilonbség teljesen megbénitja a fehérjét. A
KE-csalad érintett tagjaiban a gén két példs-
nya koziil az egyik tehdt miikodésképtelen
fehérjét termel, ez a ,haploinszufficiencia”
felelés az Gsszes fogyatékossdgért (mindkét
génpélddny mutdciéja nem fordul el6, ez
nyilvinval6an letdlis volna).

A FOXP2-génnek a beszéd, a nyelv kiala-
kuldsdban jatszott esetleges szerepének kér-
dése 4j megyildgitisba keriilt, miutin 2004-
ben a teljes emberi genom, majd 2005-ben
legkozelebbi €16 rokonunk, a csimpdnz ge-
nomjinak teljes szerkezete is ismertté valt
(The Chimpanzee Sequencing and Analysis
Consortium, 2005). Ezt a kozeli rokonsdgot
illusztrélja az els6 dbran ldthatd ,csalddfa”, és
aza tény, hogy a két faj DNS-szekvencidinak
kiilonbsége minddssze 1,2%, hasonl6 funk-
cidju fehérjéiknek 29%-a teljesen azonos, és
a tobbiekben is legfeljebb két-hdrom amino-
savnyi kiilonbség van. Az 1,2%-nyi kiilonbség
értékelését segitendd dlljon itt néhdny adat:

Az egyes emberegyedek

kozotti 4tlagos killonbség 0,1%
Az egyes csimpanzegyedek

kozti dtlagos kiilonbség 0,4%
Ember és csimpdnz

kozotti kiilonbség 1,2%
Ember és patkany

kozott killonbség 12%

Ember és tytk kozotti killonbség 40%

A ldtsz6lagos paradoxon, hogy mig a kog-
nitiv képességekben, az agy fejlettségében
hatalmas kiilénbség van ember és csimpanz
kozott, és ugyanakkor a genetikai kiilonbség
ilyen csekély, mai tuddsunk szerint hdrom
hipotézissel magyarazhaté.

* Néhdny kulcsgénben mutatkozd, az dtla-
gosndl nagyobb kiilonbség.

ember
5,4

csimpanz
2,5

bonobo
7,3

gorilla
14

orangutdn

1. dbra* A Hominidak ,csalddfdja’. A szimok
az eldgazdsok 6ta eltelt idét mutagdk évmil-

lidkban.

* A kiilonbség f6 oka nem a gének szerkeze-
tében, hanem miikodésiik szabdlyozdsa-
ban keresendé.
* A génszerkezet, illetve miikodés minimd-
lis kiilonbsége is mélyrehaté agyi, illetve
neuronhal6zati kiilonbségeket okozhat.
Ezek nem egymist kizdr$ alternativik,
valészintleg mindhdrom igaz. Sajnos a har-
madik feltevés igazoldsara, illetve elemzésére
még egydltaldn nincsenek eszkozeink, és a
mdsodikra is csak elég korlatozott mértékben,
ezért az emberré vilds molekuldris hdtterének
kutatéi az elsé magyardzat igazolasira szorit-
koznak, vagyis keresik azokat a kulcsgéneket,
amelyek vagy nagyobb mértékben kiilonboz-
nek a csimpanzétdl, mint az 4tlag, vagy a
kiilonbségrél bizonyithatd, hogy pozitiv sze-
repet jdtszott az emberré véldsban.

Hogyan lehet ezt bizonyitani? Kéztudott,
hogy az evolticié nyersanyaga a mutacio, azaz
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a DNS-ben véletlenszertien, barhol, de tor-
vényszerl gyakorisiggal eléfordulé hibak,
megvdltozdsok. A muticiék — hatdsuk szem-
pontjdbdl — hiarom kategéridba sorolhaték:

* Kiros (szelekcids hdtrdny)

* Semleges (nem okoz megnyilvanulé vilto-
zdst, vagy a valtozds nem jelent sem sze-
lekcids el6nyt, sem hétrdnyt)

* Hasznos (szelekciés el6ny)

A muticidk dontd tobbsége az elsé cso-
portba tartozik, azaz a mikodésre kdros ha-
tdsd, igy a természetes szelekcié el6bb-utébb
eltiinteti Sket. Kisebb hdnyaduk semleges,
azaz vagy nem jar észlelhetd véltozdssal, vagy
avaltozds nem jelent sem el6nyt sem hétranyt
a szoban forgé él6lénynek. Az evolicié haj-
terejét azonban a muticioknak az a csekély
oredéke jelenti, amelyek elénydsen befolyd-
solnak valamilyen tulajdonsdgot. Ezeket
nevezik adaptiv mutdcidknak. Ha két rokon
faj valamelyik ortol6g (azaz hasonlé szerke-
zet(i és hasonl6 funkcidji) génjének ésa gén
dltal meghatdrozott fehérjéknek szerkezetét
ismerjiik, akkor a kutatdk egy igen egyszer(i
mddszerrel, ardnylag nagy biztonsiggal meg
tudjék dllapitani, hogy a kiilonbséget ad6

mutdcidk adaptivak-e (azaz nem semlegesek).
Ez az 6sszehasonlité vizsgdlat dllitotta jra
reflektorfénybe a FOXP2-gént.

Az emberi és csimpdnzgenom Osszeha-
sonlitésa alapjan egy ilyen elemzés 585 génrdl
dllapitotta meg a fenti médszerrel, hogy nagy
val6szintiséggel adaptiv mutdcidk alakultak
ki benniik a két leszarmazdsi vonal szétvilasa
6ta (The Chimpanzee Sequencing and Analysis
Consortium, 2005). Amennyiben nem egyedi
géneket, hanem géncsalddokat hasonlitottak
Ossze, ez a vizsgalat azzal a — meglepd — nega-
tiv eredménnyel zdrult, hogy a specifikusan
az agyban kifejez6d6 és funkciondlé gének
nem tartoznak ezek kozé (Shi etal., 2006). A
porzitiv oldalon viszont kidertilt, hogy a transz-
kripciés faktorok csalddja — ide tartozik a
FOXP2-gén is — viszont nagyméreéki adap-
tfiv mutdci6s rdtdt mutat. Ugyanez jellemzd
az egyedfejlédést, kiilonosen az idegrendszer
fejlédését szabdlyozé gének — az elébbit dtfe-
dé, hiszen a FOXP2 ide is tartozik — csaldd-
jéra (Dorus et al., 2004).

Minta 2. dbra mutatja, azemberi FOXP2-
fehérje két aminosavnyi kiilonbséget mutat
a csimpdnzéval szemben, viszont a csimpdn-

2/0***
— ember
0/2
07 o/5
— t + csimpanz
o/2 0/2
; 12 gorilla
i- I = orangutén
: ol ; rhesusmajom
1131
e —— ———— = s

2. dbra * A FOXP2-gén és a fehérje szerkezeti dsszehasonlitdsa. A vizszintes vonalak és a tort-

szdmok a DNS-szekvencidban megjelend valtozésokat (muticio) reprezentdljik, a tortszim

nevezdje a mutdciok szdma, a szimldl6 azt mutatja, hogy ezek kéziil hany jér aminosaveserével
a fehérjében. Az aminosaveseréket jelzik a sziirke téglalapok is.
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z¢ mindGssze egy aminosavban kiilonbozik
az egérétdl, vagyis az egeret a csimpanztl el-
vlaszt6 hetvenmilli6 év sordn tortént egyetlen

aminosavnyi véltozds, viszont az embert a

csimpdnztdl elvélasztd 6tmillié év alatt kettd.
A fent emlitett médszerrel az is megallapitha-
t0, hogy a csimpdnz-ember megvaltozds

adaptiv jelleg(i, nem neutrdlis. Az is tény, hogy
ezen a két helyen, valamennyi eddig vizsgalt

gerinces dllat FOXP2 fehérjéje a csimpanzé-
val egyezik meg, tehdt evoltcids értelemben

extrémill konzervativ, ugyanakkor valameny-
nyi eddig megyvizsgdlt emberi egyednél azo-
nos a szerkezet e helyen, ami arra utal, hogy
azembernél ez esszencidlis, nem valtozékony,
egyedi variabilitdst mutaté tulajdonsdg.

J6 okunk van tehdt feltételezni, hogy ez
a két — adaptiv — mutici6, amelyek valdszi-
niileg mintegy szdz-kétszazezer éve keletkez-
tek a mai ember kialakuldsa sordn, lényeges
szerepet jatszhatott olyan kzponti idegrend-
szeri palyak kialakuldsiban, amelyek lehetd-
vé tették azokat a finoman hangolt arcizom-
mozgasokat, amelyek a tagolt emberi beszéd
kialakuldsinak el6feltételei voltak.

Néhdny bizonyiték erre a szerepre:

In vitro laboratériumi kisérletekben vizs-
galtdk, hogy az emberi gének mikodésére,
kifejez6désére hogy hat az emberi, illetve a
csimpdnz FOXP2-fehérje. Kidertilt, hogy az
emberi fehérje (a csimpdnzéval Gsszehason-
litva) 61 gén miikodését fokozta, és 55 génét
csokkentette. Az ily médon érintett gének
egy részérdl tudhatd, hogy szerepet jatszanak
akisagyi motoros funkciékban és az arcizmok
kialakuldsaban, illetve beidegzédésében. Egy
in vivo vizsgalat rendszerbioldgiai elemzése
osszefiiggéseket dllapitott meg az érintett
gének kozott (Konopka et al., 2009).

A KE-csaldd muténs, illetve egészséges
tagjaival alapos neurolégiai vizsgalatokat vé-

geztek, és funkciondlis MRI-, illetve PET-vizs-
galatokat kiilonbozd nyelvi teszeek teljesitése
kozben. Ezek jellegzetes kiilonbségeket mu-
tattak ki els6sorban azokon az agyteriileteken,
amelyekrd] tudhaté, hogy a nyelvi funkciok-
ban szerepet jatszanak, mint példdul az Gn.
Broca-régi6 (Vargha-Khadem et al., 2005).
Miel6tt a fenti feltevést megerdsitd leg-
Ujabb izgalmas kisérletr6l beszdmolnék, még
két érdekes, kozelebbi, illetve tavolabbi roko-
nainkra vonatkozé tényrél tennék emlitést.
Kézeli rokonunk a neandervélgyi ember.
Réla kimutattdk, hogy FOXP2-génje azonos
amiénkkel, azaz a Homo sapiensével (Krause
et al.,, 2007). Ez némileg zavarba ejtének
latszott, mivel a tobbségi nézet szerint a két
jellegzetes adaptiv emberi muticié feltehetd-
en kétszdz-szazezer éve alakulhatott ki, viszont
a Homo sapiens és a neandervolgyiek szétvd-
lasdnak idejét ennél jéval kordbbi idépontra,
Otszaz-hatszdzezer évvel ezel6ttre teszik. Az
ellentmonddst feloldhatja az az egészen friss
vizsgdlat, amely kimutatta, hogy —ellentétben
akordbbi nézetekkel —a neandervolgyi ember
és a Homo sapiens minden bizonnyal keresz-
tezédtek egymdssal, tehdt lehet, hogy a hu-
mén tipusi FOXP2-gént nem 6seiktdl, ha-
nem t6liink kaptik a neandervolgyiek.
Tavolabbi rokonunk, akit emlitenék, egy
énekesmaddr, a zebrapinty. Mér sz voltarrdl,
hogy a FOXP2-gén rendkiviil konzervativ.
Noha a madarak torzstdja 300 millié éve valt
el az eml8sokétdl, a zebrapinty FOXP2-
fehérjéje minddssze ot helyen kiilonbozik az
egérétdl, és az emberéhez valé hasonlatossiga
is 98%. A zebrapintyek az éneket sziileikedl
tanuljik utdnzdssal, a tojdsbdl valé kikelés
utdni harmincot-6tvenedik napon. Nos, ki-
mutathatd, hogy a kis pintyekben a FOXP2-
gén aktivitdsa jellegzetesen megné ebben az
id6szakban, pontosan azokon az agytertilete-
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ken, amelyekrdl mdr kimutattdk, hogy kulcs-
szerepet jdtszanak az éneklésben, ill. annak
megtanuldsdban (Fisher — Scharff, 2009).
Végiil ismertetném azt a szenzdcids kisér-
letet, amelyet a kozelmultban végeztek el
Svante Piibo és munkatdrsai a lipesei Evola-
ci6s Antropolégiai intézetben. Padbo szerint
a FOXP2 emberré valasban jétszott szerepé-
16l az a kisérlet mondana a legtébbet, ha a
gén emberi véltozatdt csimpdnzba, illetve a
csimpanz valtozatot emberbe iiltetnék dt, és
e mitét hatdsait elemeznék. Ez a kisérlet
persze sem technikailag, sem etikailag nem
végezhetd el. Azt azonban meg lehet csindlni,
és Padboék meg is csindledk, hogy egérben
kicserélik a FOXP2-gént az emberi véltozat-
ra. Azt persze nem vartik, hogy ezek a ,huma-
nizdlt” egerek megszdlalnak, de készitettek
egy rendkiviil alapos programot, amelyben
300 vizsgdlati szempontra, ill. kisérleti hely-
zetre kiterjedéen egész életiikdn, mdrmint az
egerek egész életén dt —vizsgdltak a kiilsejiiket,
élettanukat, viselkedésiiket, szovettanukat stb.
(akozl cikknek 56 szerzdje van, Enard etal.,
2009). A ,humanizald” mitét f8bb hatdsai
az egereknél a kovetkezdk voltak:
* Alacsonyabb frekvencidju vokalizdcié
* Redukalt dopaminszint
* Csokkent exploraci6s aktivitds
* Hosszabb dendritek és nagyobb szinaptikus
plaszticitds a striatumban
A feltett kérdés szempontjabol a legfonto-
sabb eredmény az elsé: a kisegerek ultrahan-

gos segélykidltsai alacsonyabb frekvencidjd-
ak, azaz mélyebbek voltak. Erdekes a negye-
dik pont is, tehdt azokon az agyteriileteken,
amelyeket a kordbbi humdn vizsgdlatok a
FOXP2 4ltal érintettekként azonositottak, a
humanizalt egerek is jellegzetes kiilonbsége-
ket mutattak a kontrollhoz képest.

Ha az egér FOXP2-gén egyik példanyiba
bevitték azt a mutdcidt, amely a KE-csaldd
betegségét okozta (azaz ugyanolyan hetero-
zigbtdt hoztak létre, mint ezek a betegek),
akkor a valtozdsok irdnya pontosan ellenkezd
volt, mint a humanizalé muticidk hatisa. Ha
mindkét génpéldinyba bevitték a betegség-
okozé mutdciét (azaz homozigotdt készitet-
tek), ez letdlis volt, az ilyen egerek haromhe-
tes koruk el6tt elpusztultak (6sszhangban
azzal a ténnyel, hogy a KE-csaldd betegei is
mind heterozig6tdk, teht feltehetéen a mu-
tans homozig6ta embernél sem életképes). A
mdsodik és harmadik pontban emlitett val-
tozdsok, vagyis, hogy a humanizalt egerek
viselkedési tesztekben szorongdsosabbnak
mutatkoztak, mint a kontrollok, és dopamin-
(azaz ,boldogsighormon”) szintjiik alacso-
nyabb volt a kontrollokéndl, jelenleg még
inkabb csak nehezen értelmezhetd kuriézum-
nak tekinthetdk, amelyek regényiréknak
adhatndnak otleteket.

Kulesszavak: adaptiv mutdcid, csimpdnz, em-
bervé vdlds, FOXP2-gén, KE-csaldd, transzkrip-
cids fatktor
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A nyelvelsajatitis paradoxonja — miszerint a
csecsemdk kiilonosebb erdfeszités vagy tani-
tds nékiil, néhdny év alatt tokéletesen elsajatit-
jak anyanyelviiket, mig a nyelvtanulas a fel-
néttek szdmdra nehéz, tudatos eréfeszitést
igényld és sokszor kevés sikerrel jar6 folyamat

— a megismeréstudomanyok egyik meghata-
roz6 kutatdsi kérdése volt az elmailt fél évszd-
zadban. Ennek megfeleléen ma mar viszony-
lag sokat tudunk e fejlédési folyamat bizo-
nyos dllomésairdl (Guasti, 2002), igy péld4ul
arrdl, hogyan és mikor tanuljik meg a csecse-
mdk anyanyelviik hangjait vagy székincsét,
mikor kezdenek el szavakat vagy révid mon-
datokat produkalni. Més teriiletekrdl, igy
példdul a nyelvtani szerkezetek elsajdtitisdnak
menetérdl jéval kevesebbet tudunk. Részben
modszertani, részben elméleti okok miatt, a
bevett nézet sokdig azt tartotta, hogy a nyelv-
tan megjelenésérdl a szokines elsajatitsa és a
tobbszavas produkcié kezdete eltt nem be-
szélhetiink. A nyelvelsajatitds tertiletének leg-
tijabb eredményeit bemutatva, e tanulmédny
amellett érvel, hogy a nyelvtan elsajdtitdsa a
korabban feltételezettnél jéval kordbban, mar
sziiletéskor elkezdédik, és fejlédése az elsd
életév soran inkabb a beszédészlelési, mint a
beszédprodukcids képességeken alapszik.

A nyelvelsajititds klasszikus elméletei:
a produkcio fejlodése

A Klasszikus modellek a nyelvelsajatités folya-
matdt hagyomanyosan nagyobb részt a pro-
dukci6 és csak kisebb részben a percepcié

fejlédéséhez kotik (errdl j6 dttekintést ad Ma-
ria Teresia Guasti [2002]). E leirdsok szerint

a jol felismerhetéen nyelvi hangokat, foné-
madkat tartalmazé gligy6gés a negyedik—ha-
todik hénap kérnyékén jelenik meg. Ekkor
még minden csecsemd egyformdn giigyog
jovendd anyanyelvének hangkészletétdl fiig-
getleniil. Néhdny hénappal késébb, kilenc

hénapos kor koriil kezdenek el a csecsemdk
gligydgésiikben inkdbb olyan hangokat és

hangkapcsolatokat haszndlni, amelyek anya-
nyelviikre jellemz6ek, abban gyakran fordul-
nak elé. Az els sziiletésnapjuk kornyékén

ejtik ki az elsd szét, bar ekkorra ennél vala-
mivel t6bb sz6t is megértenek. Az ezt kovetd
évben szdkincsiik folyamatosan béviil, s két-
éves korukra eljutnak abba a szakaszba, ami-
kor mar képesek két sz6t Gsszeftizni. Nagy-
jabdl haroméves kor koriil kezdenek el hdrom
vagy akdr anndl t6bb sz6bél dllé mondatokat
haszndlni. E mondatokra a telegrafikus stilus

jellemzd, azaz a grammatikus elemek (ragok,
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