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»»Human genetics cannot afford to be a pure
science . . . it is a science of genetics applied to
people to benefit people, and to be understood
by people for their own good and that of their

progeny.’
Kallmann 1961
Az évszazadunk elején a formalis genetikai kutatiasokbél az ember sem
maradt ki. De ezek a vizsgalatok csak a mendeli torvényeknek a normalis
és koros jellegekre valé érvényességére korlatozédtak, nagy anyag, féleg
genealogiai torzsfak ¢sszegytijtése megtortént, de mivel emberrel kisérletezni
nem lehet, a biolégusok kevés érdekl8dést tanisitottak. Lassan mégis kifej-
lesztette a humdangenetika sajatos kérdései megoldasara sajat biometriai-
epidemiolégiai és ikervizsgalati mdédszereit. Ezzel egy idében azonban az
»eugenika’ is kibontakozott, st hamarabb alakult ki eugenikai, mint humén-
genetikai szervezet mas célkitiizéssel, lazabb kritikai kritériumokkal. Ez az
»eugenika” nemcsak hogy elterelte a kozfig yclmet a lényeges tudoméanyos
kérdésekrsl, de egyben elbatortalanitotta azokat is, akik emberrel, emberi
anyaggal, genetikai célkittzéssel foglalkoztak. Es talén részben ezzel magya-
razhaté a hazai humingenetikanak is jelenlegi helyzete. Pedig a komoly és
tudoméanyos huméngenetikai kutatasok eredményezték vilagszerte a humén-
genetikanak a genetika egyéb ,kisérletes” iranyaival egyenrangd helyzete
biztositasat.
A humdngenetikai kutatdsok iranyai, célkitizésiiket tekintve:
1. tudomanyos-genetikai vizsgalatok elméleti kérdések tisztazasara, de
nem 6ncélﬁan hanem 6sszefﬁggésben '
. Az em})er orokl6ds vonasai, saj atsagal kiilonféle vonatkozasi‘genetikai
elemzese\ el és
3. a genetikai mdédszerek és eredmények alkalmazisa és felhasznildsa
legelsGsorban orvostudomanyi teriileteken.

g

Az altalanos genetika kutatdsi teriileteit a vizsgalati targyak organiza-
l6dasi szintjének, a methodologidnak és problematikanak megfelelgen szke-
matikusan tagolva, a huméngenetikai kutatasok eredményei szamos teriileten
jarulnak hozza elméleti genetikai kérdések jobb megértéséhez.

A molekuldris genetikaban a genetikai kéd egyik legels6 bemutatasat
(haemoglobin) kovették a cistonon beliili valtozasok kimutatasa, hibrid-
molekuldk jelenléte, operon-regulator-suppresszor mechanizmusok mukodese
és idézitetten szabalyozé switch-mechanizmus felfedezése. A ,,bickémiai”
genetika alapvetése tulajdonképpen GArRRODnak az alkaptonuriara és phenyl-
ketonuriara vonatkozé megallapitasa volt. Az egygén-egy-enzim, ill. egy
protein- és agenctxkal blokk fogalmak klasszikus példai a molekula szerkezetl,
szintézisbeli és funkecids zavaraitél kivaltott haemoglobinopathiak és enzimo-
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-pathiak. S6t egyesek szerint a kézeljovében a humangenetika mindinkabb
a biokémiai problémakra fog redukalédni. A human céytogenetika az utébbi
néhéany év alatt hirtelen fellendiilt, de elméleti altalanos djszertségekhez nem
vezetett el. A szomas sejtek genetikaja viszont csak még most van kialakuls-
ban. 4 populdcié-genetika teriiletén kiilsnssen kiemelkedd a polymorphizmus-
sal osszefiiggd géngyakorisagok alapjan torténd népesoport kialakulasoknak és
azok evoliciés dinamikajanak elemzése.

1

A humangenetika alkalmazott teriiletein, az anthropologia, szociologia,
de mindenekel8tt az orvostudomanyok gyakorlati kérdéseinek megkozelitésé-

ben, azok megoldasiban a legutébbi masfél évtized alatt igen sok eredmény

volt lezarhat6. A jelen helyzetrdl teljes és helyes attekintést nyerni meglehetd-
sen onkényesen kivalasztott néhany humangenetikai kérdés felsorolasaval
nem lehet. A hazai humangenetikai torekvések mai allasa attekintésében,
az eltért eredmények értékelésében és a szamitasha johet8 jovébeli kutatasi
iranyok és feladatok megéllapitasaban azonban egy mozaikszerd rovid vazlat is
adhat némi ttbaigazitast. Az alkalmazott humangenetikai vizsgalatok kiilon-
féle részteriileteit egységesen kategorizalni, akar az elméleti kutatasok proble-
matikajaval, akar az alkalmazasi teriiletek sajatossagaival megegyezéen elég
korilményes lenne, els@sorban a gyakori és olykor tobbszoros atfedések miatt.
Ezért az alabbi csoportositas nem is egységes, erdsen mesterkélt és sokban
hianyos is.

A humangenetikai methodologia igen magas fokon kifejlédétt, mivel
az ember mint a vizsgalédasok targya sajatossaga miatt sokban kiilonbézik
a genetika egyéb teriileteinek objektumaitél. Ezért egészen specialisan médo-
sitott, s6t djszerli adatértékel§ eljarasokra van sziikség. Mar a formalis-
genetikai elemzéshez sziikséges mintavételezési technika is sajatosan alakul.
Az epidemiolégiai adatgytjtés sokszor meglepden egyoldald, er8sen szelektalt
csoportokban torténik. A genetikust viszont nem az érdekli, hogy egy kisebb
vagy nagyobb népesoportban hiny ember és hiny sziil6 példaul betegséggel
terhelt, hanem hogy a testvérek koziil mennyien azok, mi a betegség gyakori-
saga a csaladban. Az epidemiolégiai (iker, heritabilitas, géngyakorisag, muta-
cié, szelekcié) megkozelitésben az 6roklédés ténye, a genetikaiban viszont
az 6roklédés modja all elGtérben. A mendeli hasaddst eredményesen elemzd
eljaras a mintak statisztikdjanak egybevetése a populdcié genetikai para-
métereivel. Viszont a klasszikus médon térténd oroklédésmenet megallapitasa
a probandus csalddjaban a j6l koriilirt felismerési kritériumok ellenére nem
egyszer nem lehetséges. A morgani kapcsolodasok vizsgalatara a huméangenetika
rendkiviil hatékony eljarasokat dolgozott ki. Az ikervizsgalatok a genetikai és
kornyezeti tényezbk hatasainak elkiilonitésére egyediilalloan alkalmasak,
azonban egyaltalin nem teljesen megbizhaték. Egypetés ikrekben disz-
kordanciat okozhatnak chromosomalis zavarok; a fiatestvéreknek a leany-
testvéreknél kisebb hasonlésagi tendenciajat X-kapcesoltan 6rokléds ,.fejls-
dési id8zités” eredményezi. A huméangenetikdban a populdcio-genetikai mod-
szerek alkalmszasa mellszhetetlen. ,,Ha egy klinikus a HARDY— WEINBERG-
torvény alapelveit valéban fel tudja fogni, — nem tilzott az allitas, hogy —
mar igen nagy lépést tett a genetika megértése felé.”” A biolégiai ritermettség,
olykor még mindig vitatott fogalménak orvosi vonatkozasban a ,,dominans
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génmutéaciot” hordozé, terhelt egyedek ratermettsége jelent8ségteljes. A gén-
gyakorisagok demografiai quantitativ meghatarozasa fontos, mert kiilonben
a huméangenetikai adatok értékelése konnyen eltorzulhat (csak élvesziiletettek
regisztralasa, anyai életkor és sziilési sorrend figyelembe nem vétele). Az 4j
mutdciok gyakorlaaganak megallapitdsa, ami nem egyes lokuszokra, hanem
azonos variaciot, tiinetet kialakité lokuszok 6sszességére vonatkozik, még elég
hianyos és bizonytalan; a sziilési sorrend és anyal eletkor sokszor flcryelmen
kiviil marad. Eltekintve a divatos ,,atomsugdrzas ? kérdésétdl, a népcesoportok
mutéciés gyakorisdganak ismerete szocialis és népesedési kerdesek megoldasat
is eldsegiti. A genetikai terheltség problémakore, amely egyben a rokonhazas-
sagok kérdését is magaba foglalja, a humangenetikai methodolégianak egyik
lényeges és sokoldaldan vizsgalt kérdése.

A klinikai genetikai vizsgalatok elgtt egészen tdjszerid perspektivak tarul-
tak fel a cytolégiai médszerek finomitasaval, ahol mar félautomatikus chromo-
soma elemzést is alkalmaznak, s6t tervezik, hogy a készitményrél az adatokat
kozvetlenil atviszik magnetofon szalagra és azt ,,a mintazatot felismerd
programm’ 1utjan elektronikus szamlaléval elemzik. Nemkiilonben legtobb-
szor mar nélkilozhetetlen a biofizikai és biokémiai elemzések alkalmazisa
a felismerten molekuléaris betegségek vizsgalatdban. Fontos gyakorlati jelen-
téségli a genetikai kapesolédasi viszonyok ismerete a klinikai kondiciék
genetikailag heterozygotainak felismerésében. Ugyanigy gyakorlati meg-
segitést nyudjt az 6rokl8dd abnormitasok és a fert8zésre fogékonysag kozti
kiilonféle, de nem genetikai korrelacidk és asszociaciék megallapitasa.

IIT.

Az anthropologia és ethnographia a genetikai médszerek alkalmazéasaval

‘a klasszikus ,,normalis fizikai és élettani’”” kvalitativ és kvantitativ vonasok

vizsgalata mellett ma elsdsorban a polymorphismusok populéciékban elterje-
désst térképezi fel. A konnyen megfoghaté és a valtozo kérnyezetekben is
stabil, nem adaptiv vércsoportok, haemoglobinok sth. géngyakorisagaibél tor-
ténik az emberi népességek multjara valé visszakovetkeztetés. Kivale és
példamutaté sokban a kiilonféle zsidé népcsoportoknak ilyen vonatkozasd
izraeli vizsgalata. Az izolatumok vizsgalata még érdekes és sziikséges, mert
ezek a civilizaltsag rohamos terjedésével egymas utan eltéinnek. Ennél fonto-
sabb azonban a nagyobb népcsoportok, az ,,altalanos” populaciok génalloma-
nyanak miel6bbi felmérése, hogy az kiindulasi alapot szolgaltathasson a jové
tovabbi 6sszehasonlité vizsgalataihoz. A nagyobb bevandorlasokat kivetd
népesség-keveredések mellett érdekesek a szérvanyos keveredések eredmé-
nyezte ,,génbeszivargas’, amihez az elmilt vilaghabory katonai megszallasai
kedvezé kezdeti anyagot szolgaltattak és feltétleniil érdekes lenne a tovabbi
introgressziés mozzanatok nyomonkodvetése. Orvosgenetikai vonatkozasbhan is
érdekes a populaciokban fennmaradé betegséggel terhelt heterozygotak
adaptiv folénye és szelektiv elénye bizonyos mas betegségekkel (malaria)
osszefiiggéshen. A populédcié dinamikai megfontolasokhél érthetdvé valik az
a paradoxon, hogy bar az elmilt 5—7 ezer év alatt a fert$z8 betegségek voltak
az emberiség legszigortibb szelektaldi, ezekkel szemben teljes rezisztencia
mégsem alakult ki.

Az immunogenetika teriilletén az egymast oly gyorsan kéveté tjabb
elméleti eredmények miatt csak kevesen képesek a vércsoport rendszerck




mind egyre bonyolultabba valé kérdéseit elsajatitani. Az orvesi gyakorlat igen
sokat profital a genetikabdl; gyarapodé lehetdségek 6rokl6ds betegségek és
korisméjiik felismerésére és igy a gyogykezelésnek ésszeriibb alapon kivitele-
zésére. Féleg fontosak az egységes klinikai képek genetikai heterogenitasanak
meggy6z6 kimutatésa, ami lehet§vé teszi a kiils6leg hasonlé, de funkeionalisan
kiilonb6z6 syndroméak differencidldsat. A klinikai genetika legkiillonbozébb
teriiletein jelentGs az el6rehaladas. Hacsak réviden is, de eldszor kell fel-
emliteni a human cytogenectikanak par év alatti forradalmi kibontakozasat.
A molekularis betegségek genetikaja a haemoglobinopathiak és enzymopathiak
kimutatasaval racionélis lehet8séget nyiijt a sokak altal még mais gyégyithatat-
lannak tartott (mert ,,6rokl6d6’") betegségek kezelésére, a betegséget, anoma-
liat ,,rejtve’” hordozé heterozygotik felismerésére. Eléggé hasonlé phaeno-
tipusos terheltségek oroklédés modja kifejezetten eltéré lehet (pl. Hunter-
betegség 6t tipusa), talan enzimszintbeli kiilonbségek miatt. A pharmacogenetika
a ,,hallgatag” gének felismerésével egyes aberrans egyedek drog-idiosyncrasia-
janak megsziintetésére a lehet8séget megmutatta.

A biokémiai genetika és a klinikai cytogenetika idejében az o6roklédd
betegségek epidemiolégiai vizsgilatai kevéshé latvanyosak, és e téren nem is
lehet konny{i szenzacios eredményeket kihozni. Igen fontos azonban a patho-
logias kévetkezményli gének hatasat befolyasolé tényez8k vizsgalata, mert
az orvosi-klinikai genetikanak az alapvazat ez adja meg. A neurologiai, ill.
psychopatholégiai genetika teriiletén kiilondsen nehéz a klinikus-genetikus
feladata, mert kevés a diszkréten mendelez§, j6l felismerhetd allélhatastol vagy
chromomalis rendellenességt8l meghatarozott anomalia. A tradicionalis pro-
positus elemzése, kivéve a polyphaenia eseteit, legt6bbszér nem sokra vezet.
Viszont ahol mar ismert az elsddleges molekularis zavar, a diagnézis és a hor-
dozdk felismerése kénnyebb, bar a symptomék ezzel még nincsenck meg-
magyarazva.

Végezetiil a kozelmult szomord emléki eugenikdja, helyesebben ,,politico- -

eugenikaja’’, helyét ujra elfoglalja a komoly eugenika, aminek és a biolégiai
népesség dinamikinak gyakorlati kérdéseiben ma mér a populaciégenetika
megfontolasai tudomanyos alapot nyudjtanak. De ezzel egyiitt a humaén-
genetikusok felelgssége is fokozédik és ameddig megvan a valéban humén-
genetikai hivatastudat, addig eugenikaval visszaélés nem is lesz.
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