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Papr, M.;: Some Aspects of Human Population Genetical Research in the Light of
Investigations Performed in Hungary. The author gives a brief survey of population
genetical research on the present-day populations living in Hungary. The exami-
nation of some problems of theory and practice among them the genetic
investigation of spatial and temporal differences between the populations and the
significance of populational approach — serves as a basic principle for the topical
discussion of the investigations. It is beyond the scope of this paper to explore the
whole bibliography of the theme, only a few of the relevant studies are referred to

here.
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Bevezetés

A Homo sapiens specialis helyet foglal el az él§vilaghan. Kiilonleges evoliciés
helyzete elsésorban abban all, hogy 1j szuperorganikus fejlédési médot, a kul-
tira és civilizacio fejlédését inditotta el, ezzel 1ij kérnyezetet teremtett maga
koriill. A kérnyezet viltozasaira az ember genetikai készletének valtozasaval
reagél. A biologiai valtozasok tehat osszefiiggnek a kulturélis tarsadalmi fejls-
déssel. Nézetiink szerint a biolégus-genetikus szdmara fontos feladatot kell
hogy jelentsen az ember genetikai allomanyara haté tényezék meghatéarozasa.
Tovabbi igény e hatasok mdédjanak ismerete, végsd soron pedig elharitasa.
Ehhez viszont alapvetd fontossagi a genetikai variacié és a populacick gén-
osszetételének kutatasa, ismerete. A populacié szintjén tarhatok fel azok a té-
nyezdk, amelyek az adott populécié struktiirajat és dinamikajat meghataroz-
tak, illetve meghatéarozzak. A térbeli és idGbeli populaciédifferenciak végered-
ményben az evolicié torténésének, ezzel a genetikai folyamatoknak az ered-
ményei, amelyek populaciégenetikai ismeretek és médszerek alapjan értheték
meg. Ez 6nmagéban véve evidens, mert minden altalunk térben és id6ben meg-
ismerhetd, a feno- és genotipusban kimutathaté adottsagok és valtozasok a
populacié specifikus genetikai szerkezetében, illetve ennek véaltozasaban
gyokereznek.

Az elmondottakkal fiigg 6ssze a huménbiolégiai, populaciégenetikai kutata-
sok jellemz§ vonasa, miszerint a népességek biologiai-genetikai allapotanak
megitéléséhez, osszehasonlitasdhoz alapul szolgalé jellegvariaciék és ezekrdl
nyert informaciék a populaciéstruktiira és az abbél kovetkezs populaciégeneti-
kai hatasok fiiggvényeként keriilnek elemzésre (CAVALLI-SFORZA és BoDMER
1971, JacQuarDp 1974). E kutatasok legfontosabb elméleti vonasa az egyedi
szemléletr8l a populéciés szemléletre valé attérés.
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A tanulmany cimében megjel6lt téma vazlatos megbeszéléséhez sziikségesnek
tartunk felvetni néhany elméleti problémat. Elsésorban azokat a kérdéseket
fogjuk érinteni, amelyek elvi alapul szolgélnak a jelenben é16 népességek popu-
laciégenetikai kutatasanak rovid, a terjedelem szabta hatarokon belilli atte-
kintéséhez.

A populaciégenetikai megkozelitésmaod

Ismeretes, hogy a mikroevoliciés valtozas csak populaciégenetikai megkoze-
litésméddal tarhaté fel. Minden é16lény — az ember is — szaporodasi kozosség-
ben, populéacioban él. A populaciégenetika a népességek genetikai struktirajat
és e struktiira transzformalédasat, azaz evoliciéjat tanulméanyozza. Genetikai
megkozelitésben, jelenlegi ismereteink szerint a populacié tekinthetd elemi
evolicids szintnek. Ennek megfelelden a mikroevoliciés eseményeket ma sem
lathatjuk masképpen, mint populaciéeentrikusan.

A populécié genetikai struktirajanak kutatasa (CAVALLI-SFORZA és BoDMER
1971) sziikségszeriien felveti a populacié fogalméanak kérdését. Mivel egy ko-
rabbi munkankban (Pap 1979) mar foglalkoztunk a fogalommal, e helyen
csak roviden szélunk errdl.

Genetikai kozelitésben hasznéaljak a mendeli populacié fogalmat, amelyet
DoBzuANsKY a kovetkezdképpen definidlt: egyedek reproduktiv kozossége,
amely kozos gene-pool-lal rendelkezik.

Ezt és mas definiciékat alapul véve, humangenetikai értelemben a populicié
fogalmanak értelmezésére a kovetkezdket javasoltuk (Pap 1979): adott idében,
adott teriileten él6 tényleges szaporodasi kozosséget alkoté egyedek kisebb-
nagyobb csoportja, amelynek tagjai kozos gén-pool-lal rendelkeznek, és aktualis
potencialis sziil6parok.

Bizonyos, hogy egy adott populacié legfontosabb jellemzije a mas popula-
cioktol tobbé-kevéshé kiillonboz6 genetikai osszetétel és struktira. Tekintet
nélkiil arra, hogy hogyan irjik le a populaciét, jelentGsége a genetikai osszefiig-
gések szovedékében van. Tobbek kozott az allél-frekvencidkban, a kvantitativ
és kvalitativ jellegek variaciéjanak sajatossagaban, a migracié, a parvalasztasi
rendszer, az inbreeding, a természetes szelekcié és mas jellegzetességében van
(BUuETTNER— JANUSCH 1973, JACQUARD 1974). Fontosnak tartottuk a popula-
cié-fogalom révid megbeszélését amiatt is, hogy szamos hazai, az ember geneti-
kai variaciéjaval foglalkozé tanulmanyban kilonb6zé értelemben és gyakran
helyteleniil hasznaljak a fogalmat. Pedig a fogalom definiciéjabél is kivetkezik,
hogy a human népességek genetikai kutatasanak mar a mintavétel szintjén
szigori és jél koriilhatarolt kévetelményei vannak, melyek mell5zésével nem
lehet megalapozott az intra- és interpopulaciés analizis.

Nem hagyhaté figyelmen kiviil az a tény sem, hogy a népességek biolégiailag
nem kiiloniilnek el tokéletesen egymastél, hanem gén-pooljuk kozitt potencialis
és aktualis génaramlas van. Mindezek ellenére biztos alapot jelent a human
populdciékutatds szamara annak figyelembevétele, hogy a populacié egyed-
szama, kiilonosen effektiv mérete (N,) és izolalisaganak mértéke alapveten
meghatarozza a genetikai struktirat, a népesség idGben kévethets atformaléda-
sat, annak dinamikajat és médjat (WricaT 1931, MorTon és Hussers 1970,
BopMER és CAVALLI-SFORzA 1976). A korszer(i kutatasok egyik {6 jellemzéje az,
hogy a genetikai variabilitas forrasat a populaciéban véghemend dinamikus
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folyamatokban keresik. Ez szorosan osszefiigg a populaciégenetikai megkozeli-
tésméddal, mely WRIGHT (1967 —77) munkai alapjan harom teriiletre bonthaté:

1. Természetes populaciok genetikai variaciéinak felmérése, lehetsleg hosz-
szabb id6n at, hogy a valtozasokra is fény deriiljon.

2. Elméleti populaciégenetika: a természethben megfigyelt jelenségek lesziirt
lényegi elemeit matematikai modellekben irjak le, és vizsgaljak e modellek
viselkedését meghatarozott feltételek kozott.

3. Kisérletes populaciégenetika: ellendrzott feltételek mellett vizsgaljadk a
kisérleti élglény populaciéjanak genetikai valtozasat, tobbnyire valamely
elméleti modell tesztelése céljabol.

A fentiekbél kitiinik, hogy a humén populaciék genetikai strukidrajanak és
variaciéjanak problémakére, azaz a WricHT-féle elsé megkozelitésméd tartozik
attekintésiink targykorébe. Figyelembe kell venniink tovabba, hogy a popula-
ciok léte, fejlodése oOsszefiigg egyrészt a biologiai-genetikai adottsagokkal,
masrészt a tarsadalmi-gazdasagi feltételekkel. Ennek megfelelGen a genetikai
struktiira jellegzetességeinek és a valtozas dinamikajanak feltarasdhoz a tar-
sadalomtudomanyi kutatasok eredményei sem nélkiillozhetGk. Példaként
emlitjiik némely lokalis populécié izolaltsagat el6idéz8 gazdasagi, vallasi, szoci-
alis, pszicholégiai, foldrajzi és mas, nem biologiai tényezik szerepét, melyeknek
igen jelentds genetikai kovetkezményei vannak a népességre nézve.

E tanulmany témaja indokolja annak emlitését, hogy a humanbiolégia/antro-
polégia teriiletén végbement jelent§s fejlédés szorosan Gsszefiigg mindazokkal
a szemléleti valtozasokkal, melyeket a tudomanyteriileten kibontakoz6 trendek
is jeleznek. Két trend emlitését kiilonosen fontosnak tartjuk.

1. A tipolégiai gondolkodast nagyrészt kiszoritotta a populdciéban torténd
gondolkodas. Ez talan a legnagyobb fogalmi revolicié, amelyik az wtébbi évek-
ben végbement a humanbiolégiaban. ‘

2. A recens humin népességeket érint populiciégenetika fejlédése. Egyre
inkabb kiszélesedik és gyakorlati jelentGségili a népességek genetikai struktira-
janak kutatdsa és az eziton kapott eredmények széles korid felhasznalasa
(CavaLLI-SFoRrzA és BopmEeR 1971, LEviTAN és MonNTAGU 1977).

A populaciégenetikai szemléletnek és metodolégianak a paleoantropolégia
teriiletén torténé térhoditasa ugyancsak nyomon kivethetd, melyet egy ij
szakteriilet, a paleo-populaciégenetika létrejotte jelez (ScEwipeETZKY 1979,
1982). Tanulmanyunkban azonban nem tériink ki a paleoantropoldgiai témak-
ra, hasonléképpen nem tekintjiik at azokat a kutatasi teriileteket, melyek
szlikebb értelemben a humaénbiolégia/antropolégia targykorébe tartoznak.

Az el6zGekben érintett elméleti kérdések figyelembevételével fogjuk koriil-
hatarolni a populdciégenetikai kutatés teriiletére (vagy hatarteriiletére) esé
eddigi vizsgalatokat. A f6bb kutatasi témak és nem a teljes bibliografia hemuta-
tasat tekintjiik feladatunknak.

Magyarorszagi vizsgalatok

A human populaciék genetikai kutatdsat a humanbiolégiai vizsgalatoktél
élesen elvalasztani mind elméleti, mind pedig gyakorlati szempontbél indokolat-
lan. Ellenkezéleg, a két szakteriilet annyira sszefonédott, hogy a kiilonvalasz-
tas csak viszonylagos lehet. Kovetkezik mindez a humin és a szubhumin
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evolicié, a genetikai varidciék térben és idGben torténé kutatasabél, tovabba
abbél a ténybdl, hogy az evolicié alapvetd bazisa a populacié.

A hazai irodalomban szép példakat talalunk egy-egy népesség, vagy egyes
tajegységek lokalis populaciéi genetikai statusanak meghatarozasara. Modern
populéciégenetikai szemléletiiek Csorsz (1927) Tépe kozségben végzett kutata-
sai. NEMESKERI 1944-ben elkezdett és munkatarsaival évtizedeken keresztiil
végzett ivadi kutatésai j6l ismertek a hazai és nemzetkézi férumokon.

A genetikai struktiira osszetett problémajat aligha boncolhatjuk annak isme-
rete nélkiil, hogy az adott népesség miéta van ott, ahol van, érte-e pl. jelentds
migréciés hatas sth.

Ezeknek a kérdéseknek a részletes megvalaszolasat taldljuk NEMESKERT és
WarTer (1966) demografiai és populaciégenetikai targyd, a Bodrogkézben
végzett kutatdsainak anyagidban. NEMESKERI et al. (1973) a turricsei, Pap
(1970, 1979) a benki és tiszamogyorési, CsOKNYAY (1979) a szamosangyalosi
népességekben végeztek hasonlé vizsgalatokat, ideértve a kornyezd populaciék-
kal fennallé biolégiai, genetikai kapcsolatok elemzését is.

Ismeretes, hogy a migrdcié mértékét és hatasat populéciészintii elemzésekkel
lehet kimutatni. Ehhez leggyorsabb és ugyanakkor meghbizhaté médszer a
pdrvdlasztasi korzet feltérképezése (NEMESKERI, Ivad, NEMESKERI és WALTER,
Bodrogkoz, Pap, Tiszamogyords).

A lokalis populaciok biolégiai kapesolatain til alapvetd fontossagi a népessé-
gen beliili struktiira ismerete, az abban lezajlott valtozasok mérése. A populacié
genetikai struktirajat tobbféle médon elemezhetjiik. A demografiai paraméte-
rekt8l kiindulva a genetikai markerek, polimorfizmusok vizsgalata tjan kapott
génfrekvenciakig, amelyekre a tovabbi analizisek épithetdk.

Ha a potencialis sziilSparok koziil kiemeljiik azokat, akik elérve a reproduk-
ciés kort hazassagra léptek, egyszerre feltarul elfttiink a populacié demogene-
tikai struktdrajanak egyik aspektusa. Kitiinik, hogy bizonyos csaladok (rész-
populéciok, demek) relativ ardnya jelentds, mas esetben kevésbé jelentds a
populécié gene-pooljabél valé részesedésben.

Az effektiv populicioméret (N.) ismeretében az analizisek ijabb szintjére
juthatunk. A tiszamogyordsi populacié genetikai struktirajanak elemzése
alapjan irtak le a populdcidstruktira becslés modellt (Pap 1979), mellyel ravilagit-
hatunk egy-egy részpopulacié (endo-deme) populacién beliili szerepére, a gén-
készletre gyakorolt hatasira. A modell érvényességét erdsitik a benki, doma-
hézai és a mez6kovesdi vizsgalatok (MARTOS et al. 1982).

Ismeretes, hogy a belhdzasodds és vérrokonsag (NEMESKERT 1944, 1976, CzE1-
ZEL et al. 1974, PAp 1979) alapvetGen befolyasolja a populdciéban a genotipus
gyakorisdgokat. A vérrokoni hazassagokat magaba foglal6 pedigrék fontos infor-
maciékkal szolgalnak a genetikai elemzésekhez. Az ilyen jellegii vizsgalatokra
elényések az tin. kis népességek. A kis endogam népességek (esetenként izolatu-
mok) vizsgalata a nemzetkozi gyakorlatnak megfeleléen a populaciégenetikai
kutatés fontos része. Igy attél elkiiloniteni és speciilis magyar humanbiolégiai
kutatasként interpretalni értelmetlenség. A kis népességek specialis genetikai
modellként szolgalhatnak a populacidk kozotti genetikai hasonlésag, ill. (ennek
komplementerje) a distancia mérésében. A kiilfoldon végzett kutatasok pozitiv
példait kovetve, helyes lenne, ha Magyarorszagon egységes populaciégenetikai
szemlélet alapjan torténne a népességek humanbiolégiai, genetikai kutatasa.

A hazai huméan populédciégenetikai kutatas tovabbi teriiletei: A genetikai
markerek kutatésa terén a vércsoport, enzim- és szérumpolimorfizmus vizsgala-
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tokat kell kiemelni. ABO és Rh: Backmausz és NEMESKERI (1955, 1960),
EBEn (1964), REx-Kiss és HorvATm (1971). Bavocu (1975), Pap (1979),
Tavuszik és SimonoviTs (1980).

A szérumcsoportok koziil a haptoglobin génfrekvenciara vonatkozé adatokat
kozolt BupvAri (1962), HorvATH és Simon (1963), WALTER (1965), WALTER és
NEMESKERI (1967), REx-Kiss és Szas6 (1971), HEvVER (1976), Par (1979),
Pap et al. (1978).

A Ge-géngyakorisagokrél WALTER (1965), WALTER és NEMESKERI (1967),
Job et al. (1968), Pap (1979) vizsgalatai ismertek. Hatékony vizsgalémédszerek
keriiltek a populaciogenetikai kutatas eszkoztaraba az elektorforetikus, altala-
ban a biokémiai médszerek elterjedése révén. A virdsvérsejt és szérum enzim-
polimorfizmus rutinvizsgalatok kore jelentésen béviilt az igazsagiigyi orvostani
gyakorlatban.

Populaciégenetikai szempontbél az SP, PGM, AK, ADA, GPT, EsD izo-
enzimek vizsgalatat emelhetjiik ki (SzaB6 1980, Pap 1979, Pap és BEres 1981).

A hemoglobin-S és gluk6z-6-foszfat dehidrogenéaz def. megoszlasar6l WALTER
et al. (1965) a pseudocholinesteraz el6forduliasar6l WALTER et al. (1965) kézoltek
populaciégenetikai adatokat.

A genetikai markerek vizsgalatanak soraban fontos megemliteni a protan és
deutan zavarok, a szintévesztés gyakorisaganak feltérképezését (EIBEN és
Bakonyr 1971, E1BEN és Karpos 1978, Par 1979, Pap et al. 1983).

A recens népességek multifaktoridlis meghatarozottsagi jellegvariaciéirél
igen gazdag ismeretanyag all rendelkezésiinkre. E kutatési teriilet attekintése
nem tartozik e tanulméany targykorébe. Itt csupan azokra a tanulmanyokra
hivatkozunk, amelyek osszefoglalo jellegiiknél fogva is koriilhataroljak a kuta-
téasi témakat. Az idevagd kutatasok egy-egy populéciéra vagy a jellegvariacick
regionalis osszehasonlité vizsgalatara vonatkoznak (NEMESKERI és THOMA
1961, FArkAs és LipTAk 1970, FArkAs 1982, KELEMEN 1968, EiBEN 1972, 1982,
SziLAcyr 1976, GLADKOVA és Totu 1973, 1975, GyeEnis 1974, 1983, Par 1979,
Bacsé et al. 1981, BopzsAr 1982).

(Kozlésre beérkezett: 1984. mércius 24-én.)
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