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Pap, M.: Some Aspects o f  H u m a n  P opula tion  Genetical Research in  the L ight of 
Investiga tions Performed in  H ungary. T he a u th o r  gives a  b rie f su rv ey  o f p o p u la tio n  
genetica l re sea rch  on th e  p re sen t-d a y  p o p u la tio n s  liv ing  in  H u n g a ry . T he ex am i
n a tio n  o f som e p rob lem s of th eo ry  and  p rac tice  —  am ong th e m  th e  genetic  
in v es tig a tio n  of sp a tia l an d  tem p o ra l differences be tw een  th e  p o p u la tio n s  a n d  th e  
significance of p o p u la tio n a l ap p ro ach  —  serves as a basic  p rincip le  fo r th e  to p ica l 
d iscussion  of th e  in v estig a tio n s. I t  is b ey o n d  th e  scope of th is  p a p e r to  exp lore  th e  
w hole b ib liog raphy  of th e  th em e , on ly  a few of th e  re le v an t s tu d ies a re  re ferred  to  
here.

K ey  words: p o p u la tio n , p o p u la tio n  genetical ap p ro ach , in v es tig a tio n s in H u n 
gary .

Bevezetés

A H om o sap iens speciális h e ly e t foglal el az é lővilágban. K ülönleges evolúciós 
helyzete  e lsősorban  a b b an  áll, hogy  új szupero rgan ikus fejlődési m ó d o t, a k u l
tú r a  és civ ilizáció fejlődését in d í to t ta  el, ezzel új k ö rn y eze te t te re m te t t  m aga 
kö rü l. A k ö rn y eze t v á lto zása ira  az em ber gene tika i kész le tének  v á lto zásáv a l 
reag á l. A b io lógiai v á lto záso k  te h á t  összefüggnek a k u ltu rá lis  tá rsa d a lm i fe jlő 
déssel. N é ze tü n k  szerin t a b io lógus-genetikus szám ára  fon tos fe la d a to t kell 
hogy  je le n tse n  az em ber g en e tik a i á llo m án y ára  h a tó  tén y ező k  m eg h a tá ro zása . 
T o v áb b i ig é n y  e h a tá so k  m ó d já n a k  ism ere te , végső soron ped ig  e lh á rítá sa . 
E hhez  v iszo n t a lap v e tő  fon to sság ú  a gene tik a i variác ió  és a p o pu lác iók  gén- 
ö ssze té te lén ek  k u ta tá s a , ism ere te . A  popu láció  sz in tjén  tá rh a tó k  fel azok  a té 
nyezők , am ely ek  az a d o tt  popu lác ió  s t ru k tú rá já t  és d in a m ik á já t m eg h a tá ro z 
tá k ,  ille tve  m eg h a tá ro zzák . A té rb e li és időbeli popu lác iód ifferenciák  v ég ered 
m ényben  az evolúció tö rtén ésén ek , ezzel a gene tika i fo ly am a to k n ak  az e red 
m ényei, am ely ek  popu lác ió g en e tik a i ism ere tek  és m ódszerek  a la p já n  é r th e tő k  
m eg. E z ö n m ag áb an  véve ev idens, m e rt m in d en  á lta lu n k  té rb e n  és időben  m eg
ism erh e tő , a fenő- és g en o típ u sb an  k im u ta th a tó  ad o ttság o k  és v á lto záso k  a 
popu láció  specifikus gen e tik a i szerkezetében , ille tve  ennek  v á lto zásáb an  
gyökereznek .

Az e lm o n d o tta k k a l függ össze a hum ánb io lóg ia i, popu lác ió g en e tik a i k u ta tá 
sok je llem ző  v o n ása , m iszerin t a népességek  b io lóg iai-genetikai á lla p o tá n a k  
m egítéléséhez, ö sszehason lításához a lap u l szolgáló je llegvariációk  és ezekről 
n y e r t  in fo rm ációk  a p o p u lá c ió s tru k tú ra  és az abból következő  p o p u lác ió g en e ti
k a i h a tá so k  fü g g v én y ek én t k e rü ln ek  elem zésre (Cav a lli-Sforza  és B odm er  
1971, J acquard  1974). E  k u ta tá s o k  leg fon tosabb  elm életi v o n ása  az egyedi 
szem léle trő l a populációs szem léletre  való  á tté ré s .
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A ta n u lm á n y  cím ében  m egjelö lt té m a  váz la to s  m egbeszéléséhez szükségesnek 
ta r tu n k  fe lvetn i n éh án y  elm életi p ro b lém át. E lsőso rban  azo k a t a kérdéseket 
fog juk  é rin ten i, am elyek  elvi a lap u l szolgálnak a je len b en  élő népességek p o p u 
lác iógenetika i k u ta tá s á n a k  röv id , a te rjed e lem  szab ta  h a tá ro k o n  belü li á t te 
k in téséhez.

A populációgenetikai m egközelítésm ód

Ism ere tes , hogy  a m ikroevolúciós vá ltozás csak  p o p u lác iógene tika i m egköze
lítésm ó d d al tá rh a tó  fel. M inden élőlény — az em ber is — szaporodási közösség
ben , popu lációban  él. A popu lációgenetika  a népességek  gene tik a i s t ru k tú rá já t  
és e s tru k tú ra  tran sz fo rm á ló d ásá t, azaz evo lúció já t tan u lm án y o zza . G enetikai 
m egközelítésben, je len leg i ism ere te in k  szerin t a popu láció  te k in th e tő  elem i 
evolúciós sz in tnek . E n n e k  m egfelelően a m ikroevolúciós esem ényeket m a sem  
lá th a tju k  m ásképpen , m in t p o p u lác ió cen trik u san .

A popu láció  g en e tik a i s tru k tú rá já n a k  k u ta tá s a  (Cavauli-Sforza  és B odm er  
1971) szükségszerűen  fe lv e ti a popu láció  fo g a lm án ak  ké rd ésé t. M ivel egy k o 
rá b b i m u n k án k b an  (P a p  1979) m ár fo g la lk o z tu n k  a fogalom m al, e helyen  
csak röv iden  szó lunk  errő l.

G ene tika i közelítésben  h aszn á lják  a m endeli popu lác ió  fo g a lm at, am elye t 
D obzhansky  a követk ező k ép p en  d efin iá lt: egyedek  re p ro d u k tív  közössége, 
am ely  közös gene-pool-lal rendelkezik .

E z t és m ás d efin íc ió k a t a lap u l véve , h u m án g en e tik a i é rte lem ben  a populáció  
fo g a lm án ak  érte lm ezésére  a k ö v e tk ező k e t ja v a so ltu k  (P a p  1979): a d o tt  időben , 
a d o tt  te rü le te n  élő tény leges szaporodási közösséget a lk o tó  egyedek kisebb- 
n ag y o b b  cso p o rtja , am elynek  ta g ja i  közös gén-pool-lal rendelkeznek , és ak tu á lis  
p o tenciá lis  szü lőpárok .

B izonyos, hogy  egy  a d o tt  populáció  leg fon tosabb  je llem zője a m ás p o p u lá 
ciók tó l tö b b é-k ev ésb é  kü lönböző  gen e tik a i ö sszeté te l és s tru k tú ra . T e k in te t 
n é lk ü l a rra , hogy  h o g y an  ír já k  le a p opu lác ió t, je len tősége  a gen e tik a i összefüg
gések szövedékében  v a n . T öbbek  k ö zö tt az a llé l-frek v en c iák b an , a k v a n ti ta t ív  
és k v a lita tív  je llegek  v a riác ió ján ak  sa já to sság áb an , a m igráció , a p á rv á la sz tás i 
rendszer, az in b reed in g , a te rm észe tes szelekció és m ás jellegzetességében  v a n  
(B u e t t n e r —J a n u sch  1973, J acquard  1974). F o n to sn a k  t a r to t tu k  a p o p u lá 
ció-fogalom  rö v id  m egbeszélését a m ia tt  is, hogy  szám os h aza i, az em ber g en e ti
k a i v a riác ió jáv a l foglalkozó ta n u lm á n y b a n  különböző  é rte lem ben  és g y ak ran  
h e ly te lenü l h a szn á lják  a foga lm at. Pedig  a fogalom  defin íc ió jábó l is kö v e tk ez ik , 
hogy a h u m án  népességek  gen e tik a i k u ta tá s á n a k  m á r a m in ta v é te l sz in tjén  
szigorú és jó l k ö rü lh a tá ro lt  követe lm ényei v a n n a k , m elyek  m ellőzésével nem  
lehe t m eg alap o zo tt az in tra -  és in te rp o p u lác ió s  analízis.

N em  h a g y h a tó  figyelm en  k ív ü l az a té n y  sem , hogy  a népességek bio lógiailag  
nem  kü lön ü ln ek  el tök é le tesen  egym ástó l, h an em  gén-poo ljuk  k ö z ö tt po tenciális 
és ak tu á lis  génáram lás v an . M indezek ellenére b iz to s  a lap o t je le n t a h u m án  
p o p u lác ió k u ta tá s  szám ára  an n a k  figyelem bevétele , hogy  a populáció  egyed- 
szám a, különösen  effek tiv  m érete  (N e) és izo lá ltság án ak  m érték e  a lap v e tő en  
m eghatá rozza  a gen e tik a i s tru k tú rá t ,  a népesség időben  k ö v e th e tő  á tfo rm á ló d á 
sá t, an n a k  d in a m ik á já t és m ó d já t (W rig h t  1931, Morton  és H ussels  1970, 
B odm er  és Ca v a lli-Sforza  1976). A ko rszerű  k u ta tá s o k  egyik  fő je llem zője az, 
hogy  a gene tika i v a riab ilitá s  fo rrá sá t a popu lác ió b an  végbem enő d inam ikus
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fo ly am a to k b an  k eresik . Ez szorosan összefügg a p o pu lác iógene tika i m egközelí
té sm ó d d a l, m ely  W r ig h t  (1967—77) m u n k ái a la p já n  h áro m  te rü le tre  b o n th a tó :

1. T erm észetes popu lációk  gen e tik a i v a riác ió in ak  felm érése, lehetőleg  hosz- 
szabb  időn á t , h o g y  a v á lto záso k ra  is fény  derü ljö n .

2. E lm éle ti po p u lác ió g en e tik a : a te rm észe tb en  m egfigyelt jelenségek leszű rt 
lényegi elem eit m a te m a tik a i m odellekben  ír já k  le, és v izsgá lják  e m odellek 
v ise lkedését m e g h a tá ro z o tt fe lté te lek  közö tt.

3. K ísérle tes po p u lác ió g en e tik a : e llenő rzö tt fe lté te lek  m e lle tt v izsgálják  a 
k ísé rle ti élőlény p o p u lác ió ján ak  gene tika i v á lto z á sá t, tö b b n y ire  va lam ely  
elm éle ti m odell tesz te lése  céljából.

A fentiekből k itűn ik , hogy a hum án populációk genetikai s tru k tú rá ján ak  és 
variációjának problém aköre, azaz a WRiGHT-féle első megközelítésmód ta rto z ik  
á ttek in tésünk  tárgykörébe. Figyelembe kell vennünk  továbbá, bogy a populá
ciók léte, fejlődése összefügg egyrészt a biológiai-genetikai adottságokkal, 
m ásrészt a társadalm i-gazdasági feltételekkel. E nnek  megfelelően a genetikai 
s tru k tú ra  jellegzetességeinek és a változás d inam ikájának  feltárásához a tá r 
sadalom tudom ányi k u ta táso k  eredm ényei sem nélkülözhetők. Példaként 
em lítjük  ném ely lokális populáció izoláltságát előidéző gazdasági, vallási, szoci
ális, pszichológiai, földrajzi és más, nem  biológiai tényezők szerepét, m elyeknek 
igen jelentős genetikai következm ényei vannak  a népességre nézve.

E  ta n u lm á n y  té m á ja  in d o k o lja  a n n a k  em lítésé t, ho g y  a h u m án b io lóg ia /an tro - 
pológia te rü le tén  v ég b em en t je len tő s  fejlődés szorosan  összefügg m indazokkal 
a szem léleti v á lto záso k k a l, m e ly ek e t a tu d o m á n y te rü le te n  k ibo n tak o zó  tre n d e k  
is je leznek . K é t tre n d  em lítésé t kü lönösen  fo n to sn a k  ta r t ju k .

1. A  tipo lógiai g o n d o lk o d ást n ag y rész t k isz o ríto tta  a popu lációban  tö r té n ő
gondolkodás. Ez ta lá n  a legnagyobb  fogalm i revolúció , am ely ik  az u tó b b i év ek 
ben  végbem en t a h u m án b io ló g iáb an . <

2. A recens h u m á n  népességeket é rin tő  popu lác ió g en e tik a  fejlődése. E gyre 
in k á b b  kiszélesedik és g y ak o rla ti je len tőségű  a népességek  gen e tik a i s tru k tú rá 
já n a k  k u ta tá sa  és az ezú to n  k a p o t t  e red m én y ek  széles k ö rű  felhasználása 
(Ca v a lli-Sforza  és B o d m er  1971, L ev ita n  és Mo n tagu  1977).

A p o p u lác iógene tika i szem léle tnek  és m etodo ló g ián ak  a pa leoan tropo lóg ia  
te rü le té n  tö r té n ő  té rh ó d ítá sa  u g y an csak  n yom on  k ö v e th e tő , m elyet egy  új 
szak te rü le t, a pa leo -popu lác iógene tika  lé tre jö tte  je lez  (Sc h w id e t z k y  1979, 
1982). T a n u lm á n y u n k b a n  azo n b an  n em  té rü n k  k i a pa leoan tro p o ló g iá i té m á k 
ra , hason lóképpen  nem  te k in tjü k  á t  a zo k a t a k u ta tá s i  te rü le te k e t, m elyek  
szűkebb  é rte lem ben  a hum ánb io ló g ia /an tro p o ló g ia  tá rg y k ö ré b e  ta r to z n a k .

Az előzőekben é r in te t t  e lm életi kérdések  fig yelem bevételével fog juk  k ö rü l
h a tá ro ln i a po p u lác ió g en e tik a i k u ta tá s  te rü le té re  (vagy  h a tá r te rü le té re )  eső 
eddig i v izsg á la to k a t. A főbb  k u ta tá s i  té m á k  és nem  a te lje s  b ib lio g ráfia  b e m u ta 
tá s á t  te k in tjü k  fe la d a tu n k n a k .

M agyarországi v izsgálatok

A h u m án  popu lációk  gen e tik a i k u ta tá s á t  a h u m án b io lóg ia i v izsg á la to k tó l 
élesen e lv á lasz tan i m in d  elm életi, m ind  pedig g y a k o rla ti szem pontbó l in d o k o la t
lan . E llenkezőleg, a k é t  sz a k te rü le t a n n y ira  összefonódo tt, bogy  a k ü lö n v á lasz 
tá s  csak  v iszonylagos leh e t. K ö v etk ez ik  m indez a h u m án  és a szubhum án
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evolúció, a gene tika i v ariác ió k  té rb e n  és időben  tö rté n ő  k u ta tá sá b ó l, to v á b b á  
abb ó l a tén y b ő l, hogy az evolúció a la p v e tő  bázisa  a populáció .

A  haza i iro d a lo m b an  szép p é ld á k a t ta lá lu n k  egy-egy népesség, v a g y  egyes 
tá jeg y ség ek  lokális populáció i gen e tik a i s tá tu sá n a k  m eg h a tá ro zásá ra . M odern 
popu lác ió g en e tik á i szem léletűek  Csörsz (1927) Tépe községben v é g z e tt k u ta tá 
sai. N e m e s k é r i 1944-ben e lk ezd e tt és m u n k a tá rsa iv a l év tizedeken  k eresz tü l 
v é g z e tt iv ád i k u ta tá s a i jó l ism ertek  a h aza i és nem zetközi fó rum okon .

A  genetikai struktúra  ö ssze te tt p ro b lé m á já t a ligha b o n c o lh a tju k  a n n a k  ism e
re te  né lkü l, ho g y  az a d o tt  népesség m ió ta  v a n  o tt ,  ahol v a n , é rte-e  p l. je len tős 
m igrációs h a tá s  stb .

E zek n ek  a k érdéseknek  a részletes m egválaszo lását ta lá lju k  N e m e s k é r i és 
W a l t e r  (1966) dem ográfia i és p o pu lác iógene tika i tá rg y ú , a B odrogközben  
v é g z e tt k u ta tá s a in a k  an y a g á b a n . N e m e s k é r i e t al. (1973) a tu rr ic se i, P ap 
(1970, 1979) a b enk i és tiszam ogyorósi, Cso k n y a y  (1979) a szam osangyalosi 
népességekben  végeztek  hasonló  v iz sg á la to k a t, id eé rtv e  a kö rnyező  p o p u lác iók 
k a l fennálló  biológiai, gen e tik a i k ap cso la to k  elem zését is.

Ism ere tes , bogy  a migráció  m é rté k é t és h a tá s á t  p o pu lác iósz in tű  elem zésekkel 
le h e t k im u ta tn i. E bhez leggyorsabb  és u g y an ak k o r m egb ízha tó  m ódszer a 
párválasztási körzet fe ltérképezése (N e m e s k é r i, Iv á d , N e m e s k é r i és W a l t e r , 
B odrogköz, P a p , T iszam ogyorós).

A lokális populációk  biológiai k ap cso la ta in  tú l  a lap v e tő  fo n tosságú  a népessé
gen belüli struktúra  ism erete , az a b b a n  le z a jlo tt v á ltozások  m érése. A  populáció  
gen e tik a i s tru k tú rá já t  több fé le  m ódon  e lem ezhetjük . A dem ográfia i p a ra m é te 
re k tő l k iin d u lv a  a g enetika i m ark erek , po lim orfizm usok v izsg á la ta  ú t já n  k a p o tt  
gén frekvenciák ig , am elyekre  a to v á b b i analíz isek  ép íth e tő k .

H a  a po tenciá lis  szü lőpárok  közü l k iem eljü k  azoka t, ak ik  elérve a re p ro d u k 
ciós k o rt h ázasság ra  lép tek , egyszerre fe ltá ru l e lő ttü n k  a popu láció  dem ogene- 
t ik a i  s tru k tú rá já n a k  egyik  a sp ek tu sa . K itű n ik , hogy bizonyos csa ládok  (rész
popu lác iók , dem ek) re la tív  a rá n y a  je len tő s , m ás ese tb en  kevésbé  je len tő s  a 
popu láció  gene-pooljából va ló  részesedésben .

Az effektiv populációméret (N e) ism ere téb en  az analízisek  ú ja b b  sz in tjére  
ju th a tu n k . A  tiszam ogyorósi popu láció  gene tika i s tru k tú rá já n a k  elem zése 
a la p já n  í r tá k  le a populációstruktúra  becslés modellt (P ap  1979), m ellye l rá v ilá g ít
h a tu n k  egy-egy részpopuláció  (endo-dem e) popu láción  belü li szerepére, a gén
kész le tre  g y ak o ro lt h a tá sá ra . A m odell é rvényességét e rősítik  a b en k i, dom a- 
h áza i és a m ezőkövesdi v izsg á la to k  (Martos e t al. 1982).

Ism ere tes , hogy  a belházasodás és vérrokonság (N e m e s k é r i 1944, 1976, Cz e i- 
zel  e t al. 1974, P ap 1979) a lap v e tő en  befo lyáso lja  a po p u lác ió b an  a genotípus 
g y ak o riság o k a t. A vérrokoni házasságokat m agába foglaló p ed ig rék  fon tos in fo r
m ációkkal szo lgálnak  a gen e tik a i elem zésekhez. Az ilyen  je llegű  v izsg á la to k ra  
előnyösek az ú n . kis népességek. A  kis endogám népességek (e se ten k én t izolátu- 
m o k)  v iz sg á la ta  a n em zetközi g y a k o rla tn a k  m egfelelően a popu lációgenetika i 
k u ta tá s  fo n to s  része. íg y  a t tó l  e lk ü lö n íten i és speciális m ag y ar hum ánb io lóg ia i 
k u ta tá s k é n t  in te rp re tá ln i é rte lm etlenség . A  kis népességek speciális genetikai 
m odellkén t szo lg á lh a tn ak  a popu lációk  k ö zö tti genetika i hason lóság , ill. (ennek 
k o m plem en terje ) a d is tan c ia  m érésében . A külfö ldön  v ég ze tt k u ta tá s o k  pozitív  
p é ld á it k ö v e tv e , helyes lenne , h a  M agyarországon egységes popu lác iógene tika i 
szem lélet a la p já n  tö r té n n e  a népességek  hum ánbio lóg ia i, gen e tik a i k u ta tá sa .

A hazai h u m án  po p u lác ió g en e tik a i k u ta tá s  to v á b b i te rü le te i: A  genetikai 
m ark erek  k u ta tá sa  te ré n  a vércsoport, enzim - és szérum polim orfizm us vizsgála

120



to k á t  ke ll k iem eln i. ABO és R h : B ackhausz és N e m e s k é r i (1955, 1960), 
E ib e n  (1964), R e x -K iss  és H orváth  (1971). B alogh  (1975), P a p  (1979), 
T a u szik  és Sim o n o v its  (1980).

A szérumcsoportok közül a h ap to g lo b in  gén frekvenciára  v o n a tk o zó  a d a to k a t 
közölt B udvári (1962), H orváth  és Sim on  (1963), W alter  (1965), W a lter  és 
N e m e s k é r i (1967), R e x -K iss  és Szabó (1971), H ev ér  (1976), P ap  (1979), 
P ap e t al. (1978).

A G c-géngyakoriságokró l W a lter  (1965), W a l t e r  és N e m e s k é r i (1967), 
Jo ó  e t al. (1968), P a p  (1979) v izsg á la ta i ism ertek . H a té k o n y  v izsgálóm ódszerek  
k e rü lte k  a popu lác iógene tika i k u ta tá s  e szk ö z tá ráb a  az e lek to rfo re tikus, á l ta lá 
b an  a b iokém iai m ódszerek  e lterjedése révén . A  vörösvérsejt és szérum  en zim 
po lim orfizm us  ru tin v iz sg á la to k  köre je len tősen  b ő v ü lt  az igazságügy i o rv o stan i 
g y ak o rla tb an .

P opu lác ió g en e tik a i szem pontbó l az SP , PGM , A K , ADA, G PT , E sD  izo- 
enzim ek v iz sg á la tá t em elh e tjü k  k i (Szabó 1980, P a p  1979, P a p  és B ér es  1981).

A hem oglobin-S  és g lukóz-6-foszfát deh idrogenáz def. m egoszlásáról W a lter  
e t al. (1965) a pseudocho linesteráz  e lő fordulásáró l W a lter  e t al. (1965) közö ltek  
popu lációgenetika i a d a to k a t.

A gene tik a i m a rk e re k  v iz sg á la tán ak  so ráb an  fo n to s  m egem líten i a p ro tá n  és 
d eu tán  zav aro k , a szín tévesztés g y ak o riság án ak  fe lté rképezésé t (E ib e n  és 
B a k o n y i 1971, E ib e n  és K ardos 1978, P ap 1979, P a p  e t al. 1983).

A recens népességek  m ultifaktoriá lis  m eg h a tá ro zo ttság ú  je llegvariáció iró l 
igen gazdag  ism ere tan y ag  áll rendelkezésünkre . E  k u ta tá s i  te rü le t  á ttek in té se  
nem  ta r to z ik  e ta n u lm á n y  tá rg y k ö réb e . I t t  c su p án  azokra a ta n u lm á n y o k ra  
h iv a tk o z u n k , am ely ek  összefoglaló je llegüknél fo g v a  is k ö rü lh a tá ro ljá k  a k u ta 
tá s i té m á k a t. Az id ev ág ó  k u ta tá so k  egy-egy p o p u lác ió ra  v ag y  a je llegvariációk  
regionális összehasonlító  v izsg á la tá ra  v o n a tk o z n a k  (N e m e s k é r i és T homa 
1961, F arkas  és L ip t á k  1970, F arkas 1982, K e l e m e n  1968, E ib e n  1972,1982, 
Szilá g y i 1976, G ladkova  és T óth  1973, 1975, Gy e n is  1974, 1983, P ap  1979, 
B acsó e t al. 1981, B odzsár  1982).

*

(K özlésre b eé rk e ze tt: 1984. m árc ius 24-én.)
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