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„H um an genetics cannot afford to be a pure  
science . . . it is a science o f genetics applied to 
people to benefit people, and to be understood 
by people fo r their own good and that o f their 
progeny."

Kallmann 1961

Az évszázadunk  elején  a fo rm ális  gen e tik a i k u ta tá so k b ó l az em ber sem  
m a ra d t  ki. D e ezek a v izsg á la to k  csak  a m endeli tö rv é n y e k n e k  a n o rm ális  
és kóros jellegekre való  érvényességére k o rlá to z ó d ta k , n a g y  anyag , főleg 
genealógiai tö rzsfák  összegyűjtése  m e g tö rté n t, de m ivel em b erre l k ísérle tezn i 
nem  leh e t, a bio lógusok kevés é rd ek lő d ést ta n ú s íto t ta k . L assan  m égis k ife j­
le sz te tte  a h u m án g en e tik a  sa já to s  kérdései m ego ldására  s a já t  b io m etria i-  
epidem iológiai és ik e rv izsg á la ti m ódszere it. E zzel egy id ő b en  azonban  az 
„ e u g e n ik a ”  is k ib o n ta k o z o tt, ső t h a m a ra b b  a la k u lt k i eugen ikai, m in t h u m án - 
g en e tik a i szervezet m ás célk itűzéssel, la záb b  k r itik a i k rité r iu m o k k a l. E z  az 
„eu g en ik a”  nem csak  ho g y  e lte re lte  a közfigyelm et a lényeges tu d o m án y o s  
kérdésekrő l, de egyben e lb á to r ta la n íto t ta  azo k a t is, ak ik  em berre l, em beri 
an y ag g a l, genetika i célk itűzéssel fo g la lkoz tak . É s ta lá n  részb en  ezzel m a g y a ­
rá z h a tó  a haza i h u m á n g e n e tik á n ak  is je len leg i h e lyzete . P ed ig  a kom oly  és 
tu d o m án y o s  h u m án g en e tik a i k u ta tá s o k  ered m én y ezték  v ilág sze rte  a h u m án - 
g en e tik án ak  a gene tika  egyéb  „k ísé rle te s”  irá n y a iv a l eg y en ran g ú  h e ly ze te  
b iz to s ítá sá t.

A  hum ángenetikai kutatások iránya i, cé lk itű zésü k e t te k in tv e :
1. tu d o m án y o s-g en e tik a i v izsg á la to k  e lm életi k érd ések  tisz tá z á sá ra , de 

nem  ön cé lú an , hanem  összefüggésben,
2. az em ber öröklődő v o n ása i, sa já tsá g a i különféle v o n a tk o z á sú 'g e n e tik a i 

elem zésével és
3. a gene tika i m ódszerek  és e red m én y ek  a lk a lm azása  és fe lh aszn á lása  

íegelsősorban  o rv o stu d o m án y i te rü le te k e n .

I .

Az á lta lános g en e tik a  k u ta tá s i  te rü le te it  a v izsg á la ti tá rg y a k  o rg an izá- 
lódási sz in tjén ek , a m etho d o lo g ián ak  és p ro b le m a tik á n a k  m egfelelően szke- 
m a tik u sa n  tag o lv a , a h u m á n g e n e tik a i k u ta tá s o k  eredm ényei szám os te rü le te n  
já ru ln a k  hozzá elm életi g en e tik a i k é rd ések  jo b b  m egértéséhez.

A  molekuláris g en e tik áb an  a g en e tik a i kód  egyik  legelső  b e m u ta tá sá t 
(haem oglobin) k ö v e tté k  a c istonon  belü li v á lto záso k  k im u ta tá sa , h ib r id ­
m olek u lák  je len lé te , o p ero n -reg u la to r-su p p resszo r m echan izm usok  m űködése 
és id ő z íte tte n  szabályozó  sw iteh -m echan izm us felfedezése. A ,,biokémiai,, 
g en e tik a  a lapvetése tu la jd o n k é p p e n  GARRODnak az a lk a p to n u r iá ra  és p heny l- 
k e to n u riá ra  vonatkozó  m eg á llap ítá sa  v o lt. Az egygén-egy-enzim , ill. egy  
p ro te in - és agenetika i b lo k k  fogalm ak  k lassz ikus pé ldá i a m o leku la  szerkezeti, 
szin tézisbeli és funkciós za v a ra itó l k iv á l to t t  h aem o g lo b in o p a th iák  és enzim o-
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p a th iá k . Sőt egyesek sze rin t a közeljövőben  a h u m án g e n e tik a  m in d in k áb b  
a b iokém iai p ro b lém ák ra  fog red u k á ló d n i. A h u m án  cytogenetika  az u tó b b i 
n é h á n y  év  a la t t  h irte len  fe llen d ü lt, de e lm éle ti á lta lán o s ú jszerűségekhez nem  
v e z e te tt  el. A szóm ás se jtek  g e n e tik á ja  v iszo n t csak m ég m o st v an  k ia lak u ló ­
b a n . A  jaopw /áció-genetika te rü le té n  kü lönösen  k iem elkedő  a po lym orphizm us- 
sa l összefüggő géngyakoriságok  a la p já n  tö r té n ő  n ép cso p o rt k ia lak u lá so k n ak  és 
azok  evolúciós d in am ik á ján ak  elem zése.

I I .

A h u m án g en e tik a  a lk a lm a z o tt te rü le te in , az an th ro p o lo g ia , szociológia, 
de m in d en ek e lő tt az o rv o stu d o m án y o k  g y ak o rla ti kérd ése in ek  m egközelítésé­
b en , azok  m ego ldásában  a leg u tó b b i m ásfél év tized  a la t t  igen sok e redm ény  
v o lt le zá rh a tó . A je len  h e ly ze trő l te lje s  és helyes á t te k in té s t  n y e rn i m eg lehető ­
sen  önkényesen  k iv á la sz to tt  n é h á n y  h u m án g en e tik a i kérdés felsoro lásával 
n em  leh e t. A hazai h u m án g en e tik a i tö rek v ések  m ai á llása  á ttek in té séb en , 
az e lté r t  e redm ények  érték e léséb en  és a szám ításb a  jö h e tő  jövőbeli k u ta tá s i  
irá n y o k  és fe lad a to k  m eg á llap ítá sáb an  azonban  egy m ozaikszerű  rövid  v áz la t is 
a d h a t ném i ú tb a ig a z ítá s t. Az a lk a lm a z o tt h u m án g en e tik a i v izsgá la tok  k ü lö n ­
féle ré sz te rü le te it egységesen ka teg o rizá ln i, a k á r az e lm éle ti k u ta tá so k  p ro b le ­
m a tik á já v a l, a k á r az a lk a lm azási te rü le te k  sa já to sság a iv a l m egegyezően elég 
k ö rü lm ényes lenne, e lsősorban  a g yakori és o lykor tö b b szö rö s á tfedések  m ia tt. 
E z é r t az a láb b i c soporto sítás nem  is egységes, erősen m este rk é lt és sokban  
h iányos is.

A h u m án g en e tik a i m ethodo lóg ia  igen m agas fokon  k ife jlő d ö tt, m ivel 
az em ber m in t a v izsgálódások  tá rg y a  sa já to sság a  m ia t t  sokban  kü lönbözik  
a gen e tik a  egyéb te rü le te in e k  o b jek tu m a itó l. E zé rt egészen speciálisan  m ódo­
s í to t t ,  ső t ú jszerű  a d a té rté k e lő  e ljá rá so k ra  v an  szükség . M ár a form ális- 
genetikai elem zéshez szükséges m in tav é te lezési te c h n ik a  is sa já to san  a lakul. 
Az epidem iológiai a d a tg y ű jté s  sokszor m eglepően egyo ldalú , erősen sze lek tá lt 
c so p o rto k b an  tö r té n ik . A g en e tik u st v iszon t nem  az érd ek li, hogy egy kisebb 
v ag y  n ag y o b b  n ép cso p o rtb an  h á n y  em ber és h án y  szülő példáu l betegséggel 
te rh e lt , h an em  hogy a te s tv é re k  közül m enny ien  azok, m i a betegség  g y ak o ri­
sága a csa ládban . Az ep idem iológiai (iker, h e rita b ilitá s , géngyakoriság , m u tá ­
ció, szelekció) m egközelítésben  az öröklődés ténye , a g en e tik a ib an  v iszont 
az öröklődés m ódja áll e lő té rben . A  mendeli hasadást e redm ényesen  elem ző 
e ljá rás a m in tá k  s ta tis z tik á já n a k  egybevetése a p opu láció  gene tik a i p a ra ­
m étere ivel. V iszont a k lassz ikus m ódon tö r té n ő  ö rök lődésm enet m egállap ítása  
a p ro b an d u s  csa lád jáb an  a jó l k ö rü lír t  felism erési k r ité r iu m o k  ellenére nem  
egyszer nem  lehetséges. A m organi kapcsolódások v iz sg á la tá ra  a h u m án g en e tik a  
ren d k ív ü l h a ték o n y  e ljá rá so k a t do lgozo tt k i. Az ikervizsgálatok  a g en e tik a i és 
kö rn y eze ti tényezők  h a tá sa in a k  elkü lön ítésére  egyedü lá llóan  a lk a lm asak , 
azonban  eg y á lta lán  nem  te lje sen  m egb ízhatók . E g y p e té s  ik rek b en  disz- 
k o rd a n c iá t ó k o zh a tn ak  chrom osom ális zavarok ; a f iú te s tv é re k n e k  a leán y ­
te s tv é re k n é l kisebb hasonlósági te n d e n c iá já t X -k ap cso ltan  öröklődő „ fe jlő ­
dési id ő z íté s”  eredm ényezi. A h u m án g en e tik áb an  a populáció-genetikai m ód­
szerek  a lka lm azása  m ellőzhe te tlen . „ H a  egy klin ikus a H a r d y — W e in b e r g - 
tö rv é n y  a lape lve it v a ló b an  fel tu d ja  fogni, — nem  tú lz o t t  az á llítás, hogy  — 
m á r igen n a g y  lépést t e t t  a g en e tik a  m egértése felé.”  A biológiai rá te rm e ttsé g , 
o lyko r m ég m indig  v i ta to t t  fo g a lm án ak  orvosi v o n a tk o z á sb a n  a „d o m in án s
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g é n m u tá c ió t”  hordozó , te rh e lt egyedek  rá te rm e ttsé g e  je len tő ség te ljes . A g én ­
gyakoriságok  dem ográfia i q u a n ti ta t iv  m eg h a tá ro zása  fon tos, m e r t k ü lö n b en  
a h u m án g en e tik a i a d a to k  értékelése k ö n n y en  e lto rzu lh a t (csak é lv e sz ü le te ttek  
reg isz trá lá sa , anyai é le tk o r és szülési so rrend  figyelem be nem  vétele). Az ríj 
m utációk  g y ak o riság án ak  m eg á llap ítá sa , am i n em  egyes lo k u szo k ra , h an em  
azonos v a riác ió t, tü n e te t  k ia lak ító  lokuszok  összességére v o n a tk o z ik , m ég elég 
h iányos és b iz o n y ta la n ; a szülési so rren d  és a n y a i é le tko r sokszor figyelm en  
k ív ü l m a ra d . E lte k in tv e  a d ivatos „ a to m su g á rz ás”  kérdésétő l, a n ép cso p o rto k  
m utációs g y ak o riság án ak  ism erete  szociális és népesedési k é rd ések  m ego ldásá t 
is elősegíti. A gen e tik a i te rhe ltség  p ro b lém ak ö re , am ely  egyben  a ro k o n h ázas­
ságok k é rd ésé t is m ag áb a  foglalja, a  h u m án g en e tik a i m eth o d o ló g ián ak  egy ik  
lényeges és soko ld a lú an  v izsgált kérd ése .

A  k lin ik a i genetika i v izsgá la tok  e lő tt egészen ú jszerű  p e rsp e k tív á k  tá r u l ­
ta k  fel a cyto lógiai m ódszerek  f in o m ítá sá v a l, aho l m ár fé la u to m a tik u s  ch rom o­
som a elem zést is a lk a lm azn ak , ső t te rv e z ik , hogy  a kész ítm ényrő l az a d a to k a t 
kö zv e tlen ü l á tv isz ik  m agneto fon  sza lag ra  és a z t ,,a  m in tá z a to t  felism erő 
p ro g ram m ”  ú tjá n  e lek tro n ik u s  szám lá ló v a l elem zik. N em kü lönben  le g tö b b ­
ször m ár n é lk ü lö zh e te tlen  a b io fiz ik a i és b iokém iai elem zések a lka lm azása  
a fe lism erten  m oleku láris betegségek  v iz sg á la táb an . F on tos g y ak o rla ti je le n ­
tőségű  a gene tik a i kapcso lódási v iszo n y o k  ism ere te  a k lin ik a i kond íc iók  
g en e tik a ilag  h e te ro zy g o tá in ak  fe lism erésében . U gyan így  g y a k o rla ti m eg­
seg ítés t n y ú jt  az ö rök lődő  ab n o rm itá so k  és a fertőzésre  fogékonyság  k ö z ti 
kü lönféle , de nem  g en e tik a i ko rre lác iók  és asszociációk m eg állap ítása .

I I I .

A z  anthropologia és ethnographia  a gen e tik a i m ódszerek a lk a lm azásáv a l 
a k lasszikus „no rm ális  fiz ika i és é le t ta n i”  k v a li ta t ív  és k v a n t i ta t ív  v o nások  
v izsg á la ta  m e lle tt m a elsősorban a po ly m o rp h ism u so k  p o p u lác ió k b an  e lte r je ­
désé t té rk ép ez i fel. A könnyen  m egfogha tó  és a változó  k ö rn y eze tek b en  is 
s tab il, nem  a d a p tív  vércsoportok , haem og lob inok  s tb . géngyakoriságaibó l tö r ­
té n ik  az em beri népességek  m ú ltjá ra  való  v isszak ö v e tk ez te té s . K iváló  és 
p é ld a m u ta tó  sokban  a különféle zsidó  n ép cso p o rto k n ak  ily en  v o n a tk o zású  
izraeli v izsg á la ta . Az izo la tum ok  v iz sg á la ta  m ég érdekes és szükséges, m ert 
ezek a c iv ilizáltság  roham os te rjed ésév e l egym ás u tá n  e ltű n n ek . E n n é l fo n to ­
sabb  azonban  a nag y o b b  népcsoportok , az „ á lta lá n o s”  popu lációk  génállom á­
n y á n a k  m ielőbbi felm érése, hogy az k iin d u lá s i a la p o t szo lg á lta th asso n  a jö v ő  
to v á b b i összehasonlító  v izsg á la ta ih o z . A n ag y o b b  b ev án d o rlá so k a t k ö v e tő  
népesség-keveredések m e lle tt é rdekesek  a szórványos keveredések  eredm é­
ny ez te  „g én b esz iv árg ás” , am ihez az e lm ú lt v ilág h áb o rú  k a to n a i m egszállásai 
kedvező  k ezd e ti a n y ag o t sz o lg á lta tta k  és fe lté tlen ü l érdekes lenne  a to v á b b i 
in trogressz iós m o zzan a to k  nyom onkövetése . Orvosgenetikai v o n a tk o z á sb a n  is 
érdekes a p o p u lác ió k b an  fen n m arad ó  betegséggel te rh e lt  h e te ro zy g o ták  
a d a p tív  fö lénye és sze lek tív  előnye bizonyos m ás betegségekkel (m alária) 
összefüggésben. A popu láció  d in am ik a i m egfonto lásokból é r th e tő v é  válik  az 
a p a rad o x o n , hogy b á r az e lm últ 5 — 7 ezer év a la t t  a fertőző betegségek  v o ltak  
az em beriség  legszigorúbb  szelek táló i, ezekkel szem ben te lje s  rez isz tencia  
m égsem  a la k u lt ki.

Az im m unogenetika  te rü le tén  az egym ást o ly  gyorsan k ö v e tő  ú ja b b  
elm éle ti e redm ények  m ia t t  csak kev esen  képesek  a v é rcso p o rt rendszerek
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m in d  egyre b o n y o lu ltab b á  v á ló  k érdéseit e lsa já títa n i. Az orvosi gyakorlat igen 
so k a t p ro f itá l a genetik áb ó l; gyarapodó  lehetőségek  öröklődő  betegségek  és 
k ó rism éjü k  felism erésére és íg y  a gyógykezelésnek ésszerűbb  alapon  k iv ite le ­
zésére. Fő leg  fo n to sak  az egységes k lin ik a i képek  g en e tik a i h e te ro g en itá sán ak  
m eggyőző k im u ta tá sa , am i lehetővé  tesz i a külsőleg hason ló , de funkc ioná lisan  
különböző  sy n d ro m ák  d iffe ren c iá lásá t. A  k lin ika i genetika  legkü lönbözőbb  
te rü le te in  je len tő s  az e lő rehaladás. H a c sa k  röv iden  is, de először kell fel­
em líten i a h u m á n  c y to g en e tik án ak  p á r  év  a la tt i  fo rrad a lm i k ib o n tak o zásá t. 
A  m olekuláris betegségek  g en e tik á ja  a h aem o g lo b in o p a th iák  és en zy m o p a th iák  
k im u ta tá sá v a l racionális lehe tősége t n y ú j t  a sokak  á lta l m ég m a is g y ó g y íth a ta t­
la n n a k  t a r t o t t  (m ert „ ö rö k lő d ő ” ) b e tegségek  kezelésére, a be tegséget, an o m á­
liá t  „ re jtv e ”  hordozó h e te ro zy g o ták  felism erésére. E léggé hasonló  phaeno- 
típu so s te rh e ltség ek  örök lődés m ódja  k ife jeze tten  e lté rő  lehet (pl. H u n te r- 
betegség  ö t típ u sa ) , ta lá n  enzim szin tbeli kü lönbségek  m ia tt .  A pharmacogenetika  
a „ h a llg a ta g ”  gének felism erésével egyes ab errán s egyedek  drog-id iosyncrasiá- 
já n a k  m egszün te tésére  a lehetőséget m e g m u ta tta .

A b iokém ia i g en e tik a  és a k lin ik a i cy to g en e tik a  ide jében  az öröklődő 
betegségek  epidem iológiai v izsgá la ta i kevésbé  lá tv á n y o sa k , és e té re n  n em  is 
leh e t k ö n n y ű  szenzációs e red m én y ek et k ihozn i. Igen  fo n tos azonban  a p a th o - 
lógiás k ö v e tk ezm én y ű  gének  h a tá sá t befolyásoló  tén y ező k  v izsg á la ta , m ert 
az o rvosi-k lin ikai g en e tik á n a k  az a la p v á z a t ez a d ja  m eg. A neuro lóg ia i, ill. 
p sychop a th o ló g ia i g en e tik a  te rü le tén  kü lönösen  nehéz  a k lin ikus-genetikus 
fe lad a ta , m e r t kevés a d iszk ré ten  m endelező, jó l fe lism erhe tő  a llé lh a tá s tó l vagy  
chrom om ális rendellenesség tő l m e g h a tá ro z o tt anom ália . A trad ic io n á lis  p ro ­
positus elem zése, k ivéve a p o lyphaen ia  e se te it, leg tö b b szö r nem  so k ra  vezet. 
V iszont aho l m ár ism ert az elsődleges m olekuláris z a v a r, a diagnózis és a h o r­
dozók felism erése k ö n n y eb b , b á r a sy m p to m ák  ezzel m ég n incsenek  m eg­
m agyarázva .

V égezetül a kö ze lm ú lt szom orú em lékű  eugenikája, helyesebben  „politico- 
eu g en ik á ja” , h e lyét ú jra  elfoglalja  a k o m o ly  eugen ika , am inek és a biológiai 
népesség d in am ik án ak  g y ak o rla ti kérdése iben  m a m á r a popu lációgenetika  
m egfon to lása i tu d o m án y o s  a lapo t n y ú jta n a k . De ezzel e g y ü tt a hum án- 
g ene tikusok  felelőssége is fokozódik és am eddig  m eg v an  a v a ló b an  h um án- 
gene tik a i h iv a tá s tu d a t , ad d ig  eugen ikáva l visszaélés n em  is lesz.
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